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Mechanizm nowotworzenia związany jest przede wszystkim z powstawaniem zmian
w materiale genetycznym komórki. Poznanie mechanizmów molekularnych prowa-
dzących do rozwoju nowotworu, w tym przede wszystkim poznanie mutacji prowa-
dzących do rozwoju mięsaków, przyczyniło się do powstania różnego rodzaju testów
molekularnych umożliwiających zarówno wykrycie, jak i przewidywanie przebiegu
choroby. Jednak w przypadku większości mięsaków brak jest jak dotąd bardziej szcze-
gółowych danych na temat molekularnej etologii choroby. Jak dotąd potrafimy jedy-
nie powiązać niektóre zmiany z przebiegiem niektórych mięsaków. W ostatnich
latach okazało się również, że informacja na temat molekularnego przebiegu proce-
su karcynogenezy może nie tylko stać się podstawą do rozpoznania choroby, ale tak-
że do wyboru odpowiedniego schematu leczenia i odpowiedniego schematu
dawkowania. Biologia molekularna oferuje wiele narzędzi do badania zmian w geno-
mie. Narzędzia te stwarzają możliwość wykonania badania nie tylko na próbce pobra-
nej z guza, ale również w próbkach moczu, krwi czy płynu chłonnego.

Metody molekularne można podzielić na dwie zasadnicze grupy. Do pierw-
szej grupy zaliczamy te, które oparte są o badania tzw. markerów biochemicznych. Do
drugiej te, które pozwalają na analizę zmian w genomie, transkryptomie czy prote-
omie, czyli na badanie tzw. markerów genowych.

Markery biochemiczne
Markerami biochemicznymi (zwanymi też bardzo często markerami nowotworowymi)
są najczęściej białka (ich epitopy) lub aktywności enzymatyczne odzwierciedlające
proliferację, różnicowanie lub obumieranie komórek. Ponieważ markery te odzwier-
ciedlają procesy zachodzące zarówno w komórkach prawidłowych, jak i nowotworo-
wych, główny problem polega na wypracowaniu wzorców różnicujących stan markera
w komórce prawidłowej od stanu markera w komórce nowotworowej. Czasami, choć
bardzo rzadko, białka te występują w komórce nowotworowej w zmienionej postaci.
Najczęściej jednak mamy do czynienia jedynie ze zmianą stężenia. Oznacza to, że
oznaczanie markerów biochemicznych musi pociągać za sobą stosowanie norm pozwa-
lających na odróżnienie stanu komórki prawidłowej od nowotworowej. Markery te naj-
częściej oznaczane są w surowicy krwi. Ich obecność lub zmiany w stężeniu ujawnia się
za pomocą przeciwciał mono- i poliklonalnych. Markery biochemiczne rzadko kiedy
są specyficzne dla danego typu nowotworu. Częściej mamy do czynienia z przypadka-
mi, gdy dany marker jest charakterystyczny dla wielu jednostek chorobowych. Przybli-
żone wzorce są na ogół podawane przez producentów odpowiednich zestawów, ale
każde laboratorium musi dodatkowo ustalić własne zakresy normy.
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Markery genetyczne
Markerem genetycznym jest zwykle zmiana w strukturze, sekwencji lub ekspresji
materiału genetycznego. Markery genetyczne (zwane też często markerami mole-
kularnymi) znajdują obecnie zastosowanie w diagnozowaniu chorób nowotworowych,
prognozowaniu ich przebiegu, a także jak wykazano niedawno mogą mieć wpływ na
wybór terapii. W ostatnich latach markery genetyczne znajdują też zastosowanie
w badaniach predyspozycji do zapadania na choroby nowotworowe.

Podobnie jak w wielu innych chorobach nowotworowych czynniki genetyczne
odgrywają kluczową rolę w inicjacji i progresji mięsaków. Mutacje w genach w macie-
rzystych komórkach mezenchymalnych mogą przyczyniać się do rozwoju zróżnicowa-
nych klonów komórek nowotworowych a więc do różnych rodzajów mięsaków. Analiza
materiału genetycznego umożliwia identyfikację zmian (mutacji) charakterystycz-
nych dla komórki, która uległa transformacji. Zmiany obserwuje się zarówno w onko-
genach, jak i w genach supresorowych. Niestety w genomie komórki o fenotypie
nowotworowym nie mamy do czynienia z pojedynczą zmianą. Przeważnie jest ich
znacznie więcej (od kilku do nawet kilkunastu). W tej sytuacji powstaje pytanie, czy
wykrycie pojedynczej mutacji może oznaczać, że mamy do czynienia z komórką no-
wotworową. Pewne zmiany występują bowiem we wczesnych stadiach karcynogene-
zy, kiedy komórka nie ma jeszcze fenotypu nowotworowego. Nie znaczy to wcale, że
pojedyncza zmiana nie może służyć jako genetyczny marker nowotworowy. Trzeba
jednak zdawać sobie sprawę z pewnych ograniczeń w interpretacji. Znalezienie
związku między mutacjami w określonym genie, czy nawet w określonej pozycji da-
nego genu, a rakiem oraz jego agresywnością należy do rzadkości. W przypadku mię-
saków mamy do czynienia z nieco inną sytuacją. Cechą charakterystyczną mięsaków
tkanek miękkich jest częste występowanie rearanżacji chromosomowych. Takie
zmiany prowadzą zwykle do powstania genów hybrydowych. Obecność takich genów
można wykryć za pomocą klasycznej lub molekularnej cytogenetyki bądź za pomocą
technik biologii molekularnej takich jak np. PCR.

Ostatnie półwiecze zaowocowało odkryciem wielu związków między obecnością
zmian w genomie a przebiegiem choroby nowotworowej. To nasunęło pomysł, że
zmiany w określonych genach mogą być wykorzystane jako marker prognozujący
przebieg choroby (tab. 1). Dodatkowo szczegółowe analizy statystyczne pozwalają na
wyciąganie wniosków dotyczących czasu do wznowy procesu chorobowego oraz pię-
cio- i dziesięcioletnich przeżyć bez wznowy choroby.

Tabela 1. Niektóre z genów, w których obserwuje się mutacje w mięsakach tkanek miękkich

TTyypp  ggee  nnuu

On ko ge ny Re cep to ry c -KIT, PDGFR, IG F1R,

Czyn ni ki wzro stu VEGF, FGF, SCF

Cy kli ny Cy kli na D1,  PCNA,

In ne MDM2, be ta -ka te ni na, CD44

Ge ny su pre so ro we WT1, TP53, RB, MTS1 (p16, p14ARF)

Ge ny sta bi li zu ją ce ?
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Zja wi skiem ob ser wo wa nym w ko mór kach no wo two ro wych, w tym rów nież w mię -
sa kach tka nek mięk kich i ko ści, jest am pli fi ka cja on ko ge nów. Zwie lo krot nie nie licz -
by ko pii on ko ge nu jest zwy kle wy ni kiem błę dów re pli ka cyj nych i naj czę ściej
pro wa dzi do sty mu la cji pro li fe ra cji. Am pli fi ka cja ge nu jest moż li wa do wy kry cia za -
rów no me to da mi im mu no che micz ny mi za po mo cą prze ciw ciał mo no klo nal nych, jak
i me to da mi mo le ku lar ny mi z wy ko rzy sta niem od po wied nich sond lub przy wy ko rzy -
sta niu tech ni ki PCR. W więk szo ści przy pad ków am pli fi ka cja on ko ge nu wią że się
z agre syw no ścią no wo two ru.

Me to dy ka ozna cza nia mar ke rów ge ne tycz nych
Bio lo gia mo le ku lar na ofe ru je ca ły pa nel me tod po zwa la ją cych na ozna cza nie obec -
no ści mar ke ra ge ne tycz ne go. Star sze tech ni ki ta kie jak hy bry dy za cja czy RFLP
prak tycz nie nie są już sto so wa ne. Naj czę ściej po słu gu je my się dziś tech ni ka mi wy -
ko rzy stu ją cy mi re ak cję łań cu cho wą po li me ra zy. Ma te ria łem am pli fi ko wa nym jest
za wsze DNA, ale ana li zo wa nym ma te ria łem mo że być za rów no RNA (RT -PCR)
jak i DNA (PCR, LCR, PCR -RFLP, MS -PCR). Tech ni ki te umoż li wia ją w sto sun -
ko wo pro sty spo sób wy ka za nie obec no ści zmian cha rak te ry stycz nych dla da ne go
ty pu no wo two ru. Ma te riał ge ne tycz ny do ana li zy mo że być izo lo wa ny za rów no bez -
po śred nio z gu za (biop sje cien ko - i gru bo igło we, ma te riał ope ra cyj ny), ale też z in -
nych źró deł pod wa run kiem, że ko mór ki no wo two ro we mo gą się tam prze do stać
(krew, mocz, chłon ka, kał). Dzię ki tech ni ce PCR moż li we jest otrzy ma nie na wet
po nad mi liar da ko pii ana li zo wa ne go frag men tu DNA. Tak du że wzmoc nie nie po -
zwa la na wy kry cie zmian w ma te ria le ge ne tycz nym na wet po je dyn czej ko mór ki.
Trze ba so bie jed nak zda wać spra wę z ogra ni czeń tech ni ki PCR. Jest to me to da,
któ ra mo że pro wa dzić do otrzy my wa nia wy ni ków za rów no fał szy wie do dat nich, jak
i fał szy wie ujem nych. Mo gą być one wy ni kiem za rów no za nie czysz cze nia prób ki,
jak i obec no ści czyn ni ków ha mu ją cych en zy my pro wa dzą ce pro ces am pli fi ka cji.
Dla te go la bo ra to ria po słu gu ją ce się ty mi tech ni ka mi po win ny mieć opra co wa ne od -
po wied nie pro ce du ry ogra ni cza ją ce moż li wość po peł nie nia błę dów. 

Hu man Ge no me Pro ject (HGP) stwo rzył pod wa li ny pod tech ni ki po zwa la ją ce na
jed no cze sne ska no wa nie zmian w wie lu ge nach. Cho ciaż już wcze śniej ist nia ły moż -
li wo ści ana li zy wie lu zmian w po je dyn czych ge nach, to do pie ro stwo rze nie mi kro ma -
cie rzy DNA (cza sa mi uży wa się ter mi nu mi kro chip) po zwo li ło na ob ser wa cje zmian
w wie lu ge nach rów no le gle. Mi kro ma cie rze po zwa la ją nie tyl ko na ana li zę zmian w ge -
nach. Mo że my dzię ki nim ob ser wo wać rów nież zmia ny w ob ra zie eks pre sji, a co za
tym idzie, okre ślać róż ni ce mię dzy ko mór ką pra wi dło wą i no wo two ro wą. Wraz z na -
ro dze niem się tych no wych tech nik po ja wi ło się py ta nie na ile ob raz eks pre sji cha rak -
te ry zu je da ny no wo twór. Roz rost no wo two ro wy skła da się prze cież z co naj mniej kil ku
klo nów ko mó rek o róż nym stop niu uszko dze nia, a co za tym idzie o róż nym pro fi lu
eks pre sji. Do dat ko wo ko mór ki no wo two ro we nie ma ją cha rak te ru ho dow li zsyn chro -
ni zo wa nej, a wia do mo, że eks pre sja okre ślo nych ge nów ule ga zmia nom w za leż no ści
od fa zy cy klu ko mór ko we go. Po nad to w ob rę bie gu za po za ko mór ka mi no wo two ro wy -
mi znaj du ją  się lim fo cy ty oraz fi bro bla sty. Tak więc otrzy ma ny wy nik jest za wsze wy -
ra zem pew ne go uśred nie nia. Po cią ga to za so bą ko niecz ność uświa do mie nia so bie, że
po bie ra jąc tkan kę z róż nych miejsc gu za mo że my otrzy mać cał kiem in ne wy ni ki. Dla -
te go co raz czę ściej do ana li zy wy ko rzy stu je się ko mór ki no wo two ro we wy od ręb nio ne
z gu za za po mo cą mi kro dy sek to ra. Do dat ko wo na le ży uświa do mić so bie, że in ter pre -
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ta cja tak ogrom nej ilo ści da nych, któ re jed no ra zo wo otrzy mu je się z mi kro ma cie rzy
opie ra się na kom pu te ro wej ana li zie prze pro wa dzo nej za po mo cą wy su bli mo wa nych
pro gra mów sta ty stycz nych. W znacz nym stop niu wy nik ta kiej ana li zy za le ży od do bo -
ru pro gra mu in ter pre ta cyj ne go. Mi mo tych man ka men tów w opar ciu o mi kro ma cie -
rze po dej mo wa ne są nie tyl ko pró by wy od ręb nie nia no wych mar ke rów, ale rów nież
stwo rze nia no wej mo le ku lar nej kla sy fi ka cji no wo two rów. Ta no wa kla sy fi ka cja opar ta
jest o tzw. sy gna tu ry no wo two ro we. Sy gna tu ra jest naj czę ściej ob ra zem zmian w kil -
ku na stu do kil ku dzie się ciu ge nach, któ re wy da ją się naj lep szy mi mar ke ra mi da nej
jed nost ki cho ro bo wej. Je że li przy jąć za ło że nie, że tak na praw dę waż ne są pew ne zmia -
ny kie run ko we, a nie ilo ścio we, moż li we sta je się wy od ręb nie nie no wych grup pro gno -

Ta be la 2. Ana li za cy to ge ne tycz na wy bra nych mię sa ków

TTyypp  mmiięę  ssaa  kkaa AAbbeerr  rraa  ccjjee  ccyy  ttoo  ggee  nnee  ttyycczz  nnee GGee  nnyy  ffuu  zzyyjj  nnee

Mię sak Ewin ga/PNET t(11;22)(q24;q12)
t(21;22)(q22;q12)
t(7;22)(p22;q12)
t(2;22)(q33;q12)
t(17;22)(q12;q12)

FLI1/EWS (~90%)
ERG/EWS (~5%)
ETV1/EWS (<5%)

FEV/EWS
EWS/EIAF

DSRCT t(11;22)(p13;q12) WT1/EWS (>90%)

Cle ar cell sar co ma t(12;22)(q13;q12) AT F1/EWS (>75%)

Sar co ma sy no via le t(X;18)(p11;q11) SSX1, SSX2 / SYT (~90%)

Rhab do my osar co ma alve ola re
t(2;13)(q35;q14)
t(1;13)(p36;q12)

PA X3/FKHR (~70%)
PA X7/FKHR (~10%)

Li po sar co ma my xo ides
t(12;16)(q13;p11)
t(12;22)(q13;q12)

CHOP -TLS (FUS) (~90%)
EWS/CHOP (~5%)

Chon dro sar co ma my xo ides extra ske -
le ta le

t(9;22)(q22;q12)
t(9;17)(q22;q11)

TEC(CHN)/EWS (>75%)
RBP56/CHN

Der ma to fi bro sar co ma pro tu be rans t(12;15)(p13;q25)
t(17;22)(q22;q13)

Chro mo som pier ście nio wy

ETV6 -NTR K3 (>50%)
CO L1A/PDG FRB (>80%)

Sar co ma epi the lio ides
LOH (22)(q??)

t(8;22)(q22;q11)
?NF2
?EWS

Alve olar soft part sar co ma t(X;17)(p11;q25) TFE3 -ASPL

Ma li gnant rhab do id tu mor del (22)(q11.2)

Li po ma Zmia na (12)(q13 -15)
t(3;12)(q27 -28;q14 -15)

HMGI -C
LPP/HMGIC

Neu ril lem mo ma -22, del (22)(q??) Utra ta SCH

Neu ro fi bro ma to sis (cho ro ba von Rec -
klin ghau se na)

17q11.2 Utra ta NF1

DSRCT – de smo pla stic small ro und cell tu mor, PNET – pri mi ti ve neu ro ec to der mal tu mor, GIST – ga stro in te sti nal stro mal tu mor
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stycz nych. Już dziś, przy naj mniej w kil ku ro dza jach no wo two rów, moż na wy od ręb nić
gru py, w któ rych okre ślo na te ra pia (lub jej brak) oka zu je się sku tecz niej sza. Czy za -
tem mo że my się spo dzie wać re wo lu cji w dia gno sty ce i pro gno zo wa niu prze bie gu cho -
ro by, a co za tym idzie od wró ce nia się od kla sycz nej pa to lo gii i kla sycz nych czyn ni ków
ro kow ni czych? Ra czej nie, a przy naj mniej nie przez naj bliż sze kil ka na ście lat. Na ra -
zie mi kro ma cie rze do star cza ją ogrom nej ilo ści da nych, któ re mu si my na uczyć się w od -
po wied ni spo sób in ter pre to wać.

Za sto so wa nie mar ke rów bio che micz nych w mię sa kach
W przy pad ku mię sa ków tka nek mięk kich i ko ści nie dys po nu je my żad ny mi wia ry god -
ny mi mar ke ra mi bio che micz ny mi. Ba da nia pro wa dzo ne w róż nych pla ców kach na -
uko wych, w tym rów nież w Cen trum On ko lo gii wska zu ją, że w przy pad kach
mię sa ków nie któ re cy to ki ny mo gą słu żyć ja ko mar ke ry pro gno stycz ne. W przy pad ku
mię sa ków tka nek mięk kich są to in ter leu ki ny 6 i 8.

Za sto so wa nie mar ke rów ge ne tycz nych  
Trans lo ka cje chro mo so mo we to naj czę ściej ob ser wo wa ne zmia ny w wie lu róż nych
no wo two rach. Prze miesz cze nie się ma te ria łu ge ne tycz ne go w wy ni ku trans lo ka cji
pro wa dzi do po wsta nia ge nów hy bry do wych. W mię sa kach trans lo ka cji ule ga ją głów -
nie ob sza ry za wie ra ją ce czyn ni ki trans kryp cyj ne lub ak ty wa to ry bądź re pre so ry trans -
kryp cji. Pro wa dzi to do sta nu, w któ rym naj czę ściej czyn nik trans kryp cyj ny w wy ni ku
trans lo ka cji do sta je się al bo pod sil ny pro mo tor lub se kwen cje wzmac nia ją ce, al bo
na stę pu je trwa ła ak ty wa cja czyn ni ka trans kryp cyj ne go. Je że li ma te riał ge ne tycz ny,
któ ry uległ trans lo ka cji za wie ra ge ny istot ne dla pra wi dło we go prze bie gu ta kich pro -
ce sów jak róż ni co wa nie, pro li fe ra cja czy apop to za, to mo że to pro wa dzić do za bu rze -
nia pro ce su prze ka zy wa nia sy gna łu i ini cjo wać pro ces kar cy no ge ne zy. Przy kła do wo,
w mię sa ku Ewin ga naj czę ściej, bo w po nad 80% przy pad ków, ob ser wo wa na jest trans -
lo ka cja t(11;22)(q24;q12). W jej efek cie gen EWS zlo ka li zo wa ny na chro mo so mie
22q12 o nie zna nej jesz cze funk cji ule ga fu zji z ge nem FLI -1 ko du ją cym czyn nik
trans kryp cyj ny z ro dzi ny ETS. Ro dzi na ta skła da się z 5 człon ków FLI1, ERG, ETV,
FEV, E1AF. W mię sa kach Ewin ga ob ser wu je się też in ne rzad sze trans lo ka cje,
np. t(11;22)(p13;q12), w któ rej do cho dzi do fu zji mię dzy ge nem EWS a ge nem WT1
czy t(21;22)(q22;q12), gdy ob ser wu je się fu zję ge nu EWS z in nym człon kiem ro dzi -
ny ETS - ge nem ERG. Biał ka fu zyj ne EWS/ETS słu żą w ko mór ce ja ko nie peł no war -
to ścio we czyn ni ki trans kryp cyj ne, co pro wa dzi do uak tyw nie nia in nych ze sta wów
ge nów niż te, dla któ rych czyn ni kiem trans kryp cyj nym są ge ny z ro dzi ny ETS. 

Wy da je się, że trans lo ka cje chro mo so mo we są jed nym z głów nych wy da rzeń w pro -
ce sie kan ce ro ge ne zy mię sa ków. Wie le ty pów mię sa ków tka nek mięk kich i ko ści ce chu -
je cha rak te ry stycz na trans lo ka cja. Ale też w wie lu róż nych ty pach mię sa ków ob ser wu je
się trans lo ka cje wy stę pu ją ce w tych sa mych ro dzi nach ge nów. Kla sycz nym przy pad kiem
jest wła śnie gen EWS.  Trans lo ka cje z je go udzia łem są cha rak te ry stycz ne za rów no dla
mię sa ka Ewin ga, jak i dla mię sa ka ja sno ko mór ko we go t(12;22)(q13;q12) czy de smo pl -
stic small -ro und cell tu mor (DSRCT) t(11;22)(p13;q12).

Naj czę ściej spo ty ka ne za bu rze nia mo le ku lar ne wy stę pu ją ce w no wo two rach tka -
nek mięk kich pod su mo wa no w ta be li 2.

Rów nie czę stą zmia ną ob ser wo wa ną w przy pad ku mię sa ków jest utra ta he te ro zy -
go tycz no ści (LOH). Ob ser wu je my ja u oko ło 20% wszyst kich cho rych. De le cje czę -
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sto obej mu ją chro mo som 9p21 – ten ob szar za wie ra gen IN K4A (p16), chro mo som
1p – w tym ob sza rze znaj du je się wie le sła biej scha rak te ry zo wa nych ge nów czy chro -
mo som 17p13 –ten ob szar za wie ra gen TP53. 

Mu ta cje a wy bór te ra pii
Przy kła dem, w któ rym ba da nia mu ta cji oka za ły się nie zmier nie przy dat ne przy wy -
bo rze te ra pii są mię sa ki pod ście li ska prze wo du po kar mo we go (GIST – ga stro in te -
sti nal stro mal tu mor). No wo two ry te wy wo dzą się praw do po dob nie z pre kur so rów
ko mó rek Ca ja la. Ba da nia mo le ku lar ne ujaw ni ły, że ce chą cha rak te ry stycz ną 95% te -
go ty pu no wo two rów jest obec ność mu ta cji w ge nach c -KIT lub/i PDGFR. Więk szość
mu ta cji KIT wy stę pu je w eks o nie 11 (oko ło 70%), rza dziej w eks o nie 9 (6-8 %). Mu -
ta cje mo gą też wy stę po wać w eks o nach 13 i 17. W GIST, w któ rych nie ma mu ta cji
KIT, wy stę pu ją mu ta cje w ge nie PDG FRA. Mu ta cje w tym ge nie wy stę pu ją w 2 eks -
o nach PDG FRA (głów nie 18 i w mniej szym stop niu 11). W przy pad kach GIST,
w któ rych nie ob ser wu je się do dat nie go bar wie nia na CD117 (epi top c -KIT) mi mo
wszyst ko za le ca ne jest wy ko na nie se kwen cjo no wa nia w ce lu po szu ki wa nia mu ta cji.
W GIST ob ser wu je się też in ne zmia ny. Do naj częst szych na le żą utra ta chro mo so mu
14q32, chro mo so mu 22q11.2 i chro mo so mu 1p36.

Oka za ło się, że w kon tek ście pro ce su le cze nia waż ne jest nie tyl ko stwier dze nie
uszko dze nia w da nym ge nie, ale rów nież zba da nie, w któ rym miej scu da ne go ge nu ta -
ka zmia na wy stą pi ła. Ma to szcze gól ne zna cze nie w przy pad ku le ków na kie ro wa nych
na za ha mo wa nie okre ślo ne go pro ce su me ta bo licz ne go. Zmia na struk tu ry pro duk tu
ge no we go wy wo ła na przez mu ta cję mo że bo wiem w zna czą cy spo sób ob ni żyć dy na -
mi kę od dzia ły wa nia z in hi bi to rem. Jak do tąd zna my je dy nie je den ta ki przy pa dek,
ale na le ży się spo dzie wać, że w sto sun ko wo krót kim cza sie te go ty pu in for ma cje bę -
dą co raz częst sze. Tym przy pad kiem, w któ rym udo wod nio no zwią zek mię dzy daw -
ką le ku a umiej sco wie niem mu ta cji jest wła śnie GIST. Wy ka za no, że cho rzy ma ją cy
mu ta cje w eks o nie 11 ge nu KIT i w eks o nie 12 ge nu PDG FRA od no szą ko rzyść te ra -
peu tycz ną przy daw ce do bo wej le ku 400 mg pod czas, gdy cho rzy po sia da ją cy mu ta -
cję w eks o nie 9 ge nu KIT ko rzyść te ra peu tycz ną od nio są do pie ro przy daw ce 800 mg.  

Mar ke ry tkan ko wo spe cy ficz ne
Jed ną z naj po waż niej szych przy czyn zgo nów z po wo du no wo two ru są prze rzu ty.
Tech ni ka od wrot ne go PCR (wy izo lo wa ny mRNA spe cy ficz ny dla da ne go ty pu ko -
mó rek prze kształ ca się po cząt ko wo w cDNA, aby na stęp nie pod dać go am pli fi ka cji),
opar ta na ba da niu tkan ko wo spe cy ficz nych mar ke rów, po zwa la na zna le zie nie na wet
kil ku set ko mó rek no wo two ro wych krą żą cych we krwi ob wo do wej. W przy pad ku mię -
sa ków tech ni ka ta znaj du je swo je za sto so wa nie. Ja ko mar ker moż na wy ko rzy sty wać
za rów no mRNA ge nu fu zyj ne go, ja k i in ne tkan ko wo spe cy ficz ne mar ke ry. Te sty
opar te na ana li zie obec no ści tkan ko wo spe cy ficz nych mar ke rów są nie tyl ko wy so ce
spe cy ficz ne, ale rów nież ce chu je je du ża czu łość. Po zwa la ją na wy kry cie obec no ści
po je dyn czej ko mór ki mię sa ka w 5 ml krwi. Ze wzglę du na moż li wość zmian eks pre -
sji no wo two ro wych w trak cie pro ce su no wo two rze nia sto so wa nie te stów wie lo mar -
ke ro wych pod no si zwy kle czu łość ba da nia czy niąc go znacz nie bar dziej pre cy zyj nym.
Z dru giej jed nak stro ny po dra ża kosz ty te stu i utrud nia je go wy ko na nie. Dla te go naj -
czę ściej wy ko rzy sty wa ne są te stu dwu -trzy mar ke ro we. Po szu ki wa nie no wych, lep -
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szych mar ke rów pod no szą cych czu łość wy kry wa nia ko mó rek no wo two ro wych w pły -
nach i wy dzie li nach ustro ju pro wa dzo ne są nie ustan nie na ca łym świe cie, rów nież
w Pol sce.

Zna cze nie wy ni ków ba dań ge ne tycz nych w prak ty ce kli nicz nej
Aby w peł ni wy ko rzy stać in for ma cje otrzy ma ne dzię ki ana li zie kwa sów nu kle ino wych
ko niecz ne jest jesz cze wska za nie lo ka li za cji ma łej ko lo nii ko mó rek no wo two ro wych
tak, aby mo gły być one usu nię te. Po stęp w tech ni kach ob ra zo wa nia za po mo cą re zo -
nan su ma gne tycz ne go, czy kom pu te ro wej to mo gra fii po wi nien po móc w wy kry ciu
zmian pa to lo gicz nych. Do dat ko wo, ba da nia mo le ku lar ne mo gą być wzmac nia ne przez
„bio lo gicz ne ob ra zo wa nie” wy ko rzy stu ją ce ni sko zna ko wa ne związ ki ra dio ak tyw ne lub
tech ni ki flu ore scen cyj ne, w któ rych sy gna ły ra dia cyj ne do kład nie lo ka li zu ją po ło że nie
ko mó rek no wo two ro wych. Na tej dro dze już dziś sta wia my pierw sze kro ki. 

Trze ba jed nak wy raź nie pod kre ślić, że wy ka za nie obec no ści ko mór ki ze zmu to wa -
nym DNA nie mu si ozna czać czyn nej cho ro by no wo two ro wej. Ko niecz ne jest za tem
wy pra co wa nie pew nych stan dar dów po stę po wa nia. Me to dy wy ko rzy stu ją ce tech ni -
kę PCR stwa rza ją ogrom ne moż li wo ści, ale trze ba pa mię tać, że są to me to dy nad czu -
łe. Dzię ki moż li wo ści wie lo krot ne go wzmoc nie nia sy gna łu moż na wy kryć na wet
nie wiel kie ilo ści ma te ria łu ge ne tycz ne go. Nie spo sób jed nak po wie dzieć czy po cho -
dzi on z ko mór ki zdol nej do pro li fe ra cji czy z ko mór ki, któ ra już ni gdy się nie po -
dzie li. Nie moż na go też od róż nić od te go, któ ry krą ży w krwio bie gu w wy ni ku
roz pa du ko mó rek no wo two ro wych złusz cza ją cych się z gu za. Ozna cza to, że trze ba
się li czyć z moż li wo ścią wy ni ków fał szy wie do dat nich. Aby ogra ni czyć ich ilość do
mi ni mum na le ży za cho wy wać stan dar dy po stę po wa nia. La bo ra to ria pra cu ją ce me to -
da mi mo le ku lar ny mi mu szą po za do brym wy po sa że niem po sia dać do świad czo ną ka -
drę. Nie ste ty ozna cza to, że nie każ de la bo ra to rium, któ re ma sprzęt po zwa la ją cy na
pra cę tech ni ka mi mo le ku lar ny mi bę dzie mo gło spro stać po wyż szym wa run kom. Po -
mi mo ko rzy ści pły ną cych z za sto so wa nia dia gno sty ki mo le ku lar nej, więk szość ba dań
znaj du je się w sta dium po cząt ko wym i ocze ku je na koń co wą we ry fi ka cję w du żych
eks pe ry men tach kli nicz nych. Wy da je się jed nak, że w pierw szym dzie się cio le ciu no -
we go wie ku, wła śnie dia gno sty ka mo le ku lar na w cho ro bach no wo two ro wych bę dzie
czę ścią ru ty no we go ba da nia le kar skie go.

Jesz cze przez dłu gie la ta pro wa dzo ne bę dą pra ce nad po szu ki wa niem od -
po wied nich mar ke rów. Chcia ło by się mieć na dzie ję, że bę dą one w spo sób pre cy zyj -
ny wią zać okre ślo ną jed nost kę cho ro bo wą (okre ślo ny typ no wo two ru) z ba da ną
zmia ną, uła twiać rokowanie jak i wska zy wać na wy bór naj sku tecz niej szej te ra pii. Za -
pew ne jed nak nie bę dzie po je dyn cze go te stu zdol ne go do wy kry cia wszyst kich ty pów
no wo two rów. Każ dy ro dzaj no wo two ru ma bo wiem swój wła sny „pod pis mo le ku lar -
ny”, a więc wy ma gać bę dzie od ręb ne go opra co wa nia.
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