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Komentarz 

Prezentowana praca dotyczy

wspó³udzia³u czynników genetycz-

nych w patogenezie choroby nie-

dokrwiennej serca. Udzia³ genów

w jej powstawaniu nie budzi dziœ

¿adnych w¹tpliwoœci, jednak mimo

wieloletnich badañ wci¹¿ niewiele

wiadomo o naturze tych genów. 

Istniej¹ dwie g³ówne strategie

badañ genetycznych w chorobie niedokrwiennej serca.

Pierwsza z nich poszukuje loci (miejsc genetycznych)

sprzê¿onych z chorob¹ niedokrwienn¹ serca w obrêbie

ca³ego materia³u genetycznego cz³owieka (genomu).

Po znalezieniu takich loci próbuje siê nastêpnie ustaliæ

gen lub geny le¿¹ce w ich obrêbie lub w bezpoœrednim

s¹siedztwie, a nastêpnie wykazaæ zwi¹zek tych genów

z procesami patogenetycznymi, prowadz¹cymi do

ujawnienia siê choroby niedokrwiennej serca. 

Druga strategia, starsza, jednak o wiele atrakcyjniej-

sza dla klinicystów, zak³ada poszukiwanie zwi¹zku z cho-

rob¹ poszczególnych genów kandydatów, których pro-

dukty zaanga¿owane s¹ w procesy patogenetyczne pro-

wadz¹ce do choroby niedokrwiennej. Wyboru genów

kandydatów dokonuje siê na podstawie przes³anek pato-

genetycznych. Dlatego te¿ obecnie najczêœciej badane s¹

geny zaanga¿owane w zjawisko stresu oksydacyjnego. 

Tradycyjnie jednak geny kandydatów w chorobie

niedokrwiennej serca przyporz¹dkowaæ mo¿na do

trzech g³ównych grup: 

1. genów bior¹cych udzia³ w przemianie lipidowej; 

2. genów zaanga¿owanych w reakcje naczynioruchowe; 

3. genów koduj¹cych poszczególne ogniwa uk³adu

krzepniêcia i fibrynolizy. 

Prezentowana praca jest efektem owocnej wspó³-

pracy hematologów i kardiologów. Badania genetyczne

znalaz³y ju¿ i ugruntowa³y swoje miejsce w diagnosty-

ce i terapii hematologicznej. Jesteœmy jednak jeszcze

doœæ daleko od ich zastosowania w kardiologicznej

praktyce klinicznej. 

Przedmiotem pracy jest gen glikoproteiny p³ytkowej Ia,

którego defekt jest odpowiedzialny m.in. za opornoœæ na

antyagregacyjne dawki kwasu acetylosalicylowego.

W badanej grupie m³odych mê¿czyzn, którzy prze¿yli za-

wa³ serca, wariant 870T tego genu nie by³ zwi¹zany z na-

sileniem zmian w naczyniach wieñcowych. Oczywiœcie,

nie wyklucza to jego zwi¹zku z chorob¹ niedokrwienn¹. 

Wyniki badañ genetycznych choroby niedokrwien-

nej serca wskazuj¹ na istnienie dymorfizmu p³ciowego

w zakresie udzia³u czynnika genetycznego. Przypusz-

czalnie inny zestaw genów zaanga¿owany jest w proce-

sy patogenetyczne u kobiet, a inny u mê¿czyzn. 
Ponadto choroba niedokrwienna serca jest niew¹tpli-

wie chorob¹ wielogenow¹. Poszczególne geny wywieraj¹
niewielki, sumuj¹cy siê wp³yw na powstawanie choroby.
W tym aspekcie bardzo cennym elementem prezentowa-
nej pracy sta³a siê analiza genu glikoproteiny Ia w po³¹-
czeniu z innymi genami, których defekty mog¹ sprzyjaæ
rozwojowi zakrzepicy, co potwierdza hipotezê o wieloge-
nowym uwarunkowaniu choroby niedokrwiennej serca. 

Praca, jak zreszt¹ znakomita wiêkszoœæ publikowa-
nych dotychczas, ma charakter retrospektywny i obej-
muje analizê grupy m³odych mê¿czyzn i to wy³¹cznie
tych, którym uda³o siê prze¿yæ ostry zawa³ serca. W ba-
danej grupie nie znaleŸli siê wiêc ci, którzy z powodu
choroby niedokrwiennej serca ucierpieli najbardziej
i nie prze¿yli ostrego incydentu wieñcowego. Przypusz-
czalnie to w³aœnie ci pechowcy s¹ najbardziej napiêtno-
wani genetycznie. Dlatego uwa¿a siê, ¿e do badañ ge-
netycznych najwiêcej wnios¹ wyniki badañ prospek-
tywnych, które dot¹d publikowane s¹ sporadycznie. 

Wyjaœnienie genetycznego pod³o¿a choroby niedo-
krwiennej serca, poza jej wielogenowym charakterem,
dodatkowo komplikuje fakt istnienia wielu czynników
natury œrodowiskowej i psychospo³ecznej. Przypuszcza
siê, ¿e istotn¹ rolê odgrywaj¹ interakcje czynników ge-
netycznych i œrodowiskowych. Okreœlony wariant gene-
tyczny staje siê szkodliwy wy³¹cznie pod wp³ywem
okreœlonych warunków œrodowiskowych. Niestety, nie
ma obecnie mo¿liwoœci badania tych interakcji u ludzi.
Takie badania mo¿liwe s¹ jedynie w izolowanych mo-
delach zwierzêcych, a odnoszenie wyników takich ba-
dañ do ludzi wi¹¿e siê zwykle z du¿ym b³êdem. 

Mimo znacznego postêpu, jaki w ostatnim dziesiê-
cioleciu dokona³ siê w genetyce cz³owieka, jesteœmy
wci¹¿ dalecy od wyjaœnienia roli czynników genetycz-
nych w patogenezie choroby niedokrwiennej serca. Pre-
zentowana praca jest jedn¹ z wielu w tej dziedzinie, ale
wyró¿nia siê spoœród nich podjêciem próby analizy
wspó³udzia³u kilku polimorfizmów genetycznych. Na
podkreœlenie zas³uguje równie¿ fakt, ¿e choæ nie zaob-
serwowano zwi¹zku polimorfizmu C807T genu glikopro-
teiny Ia z zaawansowaniem zmian w naczyniach wieñco-
wych u badanych mê¿czyzn, to w przypadku badañ ge-
netycznych jest to obserwacja równie wa¿na, jak wyniki,
które przemawia³yby za istnieniem takiego zwi¹zku. 
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