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Sekwencjonowanie calogenomowe w diagnostyce choréb nowotworowych

Niniejsza broszura przeznaczona jest dla pacjentéw i cztonkéw ich
rodzin, ktérym zaproponowano wykonanie sekwencjonowania
calogenomowego w diagnostyce choréb nowotworowych.

W ramach programu Genomic Medicine Service oferowanego przez NHS sekwencjonowanie cafogenomowe

jest obecnie dostepne dla pacjentdw cierpiacych na okreslone choroby, jezeli badania naukowe potwierdzaja,
ze jego wyniki moga poprawic opieke nad nimi. Zanim pacjent podejmie decyzje 0 badaniu, pracowniki
stuzby zdrowia udzieli mu dodatkowych informadji oraz odpowie na wszelkie pytania.

Czym jest genom?
Genom to podstawowe
informacje dotyczace
budowy i prawidlowego
funkcjonowania naszego
organizmu.

Nosnikiem tych zapisanych w formie
chemicznej informacji jest DNA. Genom
sktada sie z fragmentéw DNA zwanych
genami. Zmiany w genomie zdrowych
komdrek s3 zasadnicza przyczyna
powstawania komérek nowotworowych.

Zmiany komdrkach zachodzg przez
cate nasze zycie we wszystkich naszych
organach.

Niektdre z nich moga by¢ zapisane w
naszych genach. Moze okazac sie w
zwiazku z tym, Ze u niektorych oséb ryzyka
zachorowania na raka jest wieksze.

Jakie informacje pozwala

uzyskac sekwencjonowanie
catlogenomowe?

Chociaz sekwencjonowanie catogenomowe polega
na sprawdzeniu catego genomu, ze szczegélnym
uwzglednieniem zmian genetycznych zwigzanych
znowotworem, nie stuzy do ustalenia podtoza
genetycznego innych choréb.

Sekwencjonowanie catogenomowe w diagnostyce
nowotworéw moze pomac zrozumie¢:

- dlaczego pacjent zachorowata na chorobe
nowotworowa,

- jaki rodzaj nowotworu wystepuje u pacjenta i
jak moze sie on zachowywac,

- ktdre metody leczenia moga okazac si
najskuteczniejsze,

- (zy u pacjenta istnieje ryzyko zachorowania na
inne nowotwory,

- qzy cztonkowie rodziny znajduja sie w grupie
podwyzszonego ryzyka zachorowania na
chorobe nowotworowa.

Osoby, ktdre zdecyduja sie na sekwencjonowanie
catogenomowe, beda mogty omowic z
pracownikiem stuzby zdrowia caty proces badania i
czas oczekiwania na wyniki.



Na czym polega sekwencjonowanie calogenomowe?

- Pobranie prdbki guza (probki krwi lub szpiku kostnego, jezeli sekwencjonowanie catogenomowe

dotyczy raka krwi).

- Pobranie materiatu genetycznego w postaci probki krwi lub skdry (jezeli sekwencjonowanie
catogenomowe dotyczy raka krwi, pobrana zostanie prébka krwi, sliny lub skory).

- Wystanie prébek do laboratorium badan genetycznych w celu przeprowadzenia analizy.

- Przestanie wynikow do placowki stuzby zdrowia (patrz punkt,,Otrzymywanie wynikéw”).

Sekwencjonowanie catogenomowe w diagnostyce
nowotworéw polega na sekwencjonowaniu
catego genomu guza oraz genomu z probki krwi,
Sliny lub skdry. Sekwencja uzyskana z guza jest
poréwnywana z sekwencja uzyskang z krwi, sliny
lub skéry, aby uzyskac informacje utatwiajace
diagnoze lub wybdr najskuteczniejszych
mozliwosci leczenia.

Jezeli pacjentowi zostanie zaproponowane
wykonanie sekwencjonowania catogenomowego
w diagnostyce raka krwi, probka krwi lub szpiku
kostnego bedzie stanowi¢ materiat zmieniony
nowotworowo. W tym przypadku sekwencja catego
genomu probki krwi zostanie poréwnana z prébka
Sliny lub skry.

Sekwencjonowanie catogenomowe zostanie
przeprowadzone z wykorzystaniem prébki
uzyskanej z guza usunietego w ramach leczenia.
Konieczne moze by¢ uméwienie sie na kolejna
wizyte w celu pobrania probki krwi, $liny lub skory.
Probki zostana nastepnie wysytane do laboratorium
badan genetycznych w celu przeprowadzenia
analizy.

Przed podjeciem decyzji o poddaniu sie
sekwencjonowaniu catogenomowemu, pacjent
otrzyma mozliwos¢ szczegétowego oméwienia
badania i zadania wszelkich pytan.

Pacjendi, ktdrzy nie poddadza sie
sekwencjonowaniu catogenomowemu, nadal
otrzymaja mozliwie najlepsza opieke i wsparcie ze
strony stuzby zdrowia.
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Otrzymanie wynikéw W takim przypadku pacjent moze zostac skierowany

Po pobraniu prébki zostanie ona sprawdzona, do Clinical Genetics Service w celu oméwienia

awynik przestany do placéwki stuzby zdrowia. mozliwosci i sposobu ograniczenia ryzyka
zachorowania na raka.

Wynik badania probki guza moze dostarczy¢

informacji na temat nowotworu i najlepszych Konsultacja z genetykiem klinicznym pomoze

mozliwosci leczenia. réwniez ustalic sposéb przeprowadzenia rozmowy o

wyniku badania z cztonkami rodziny.
Poréwnujac wynik sekwencjonowania
catogenomowego uzyskany z prébki guza
zwynikiem uzyskanym z probki krwi, Sliny lub
skéry mozna ustali¢, czy istnieje podwyzszone
ryzyko wystapienia innych nowotworéw, ktdre
moga by¢ dziedziczne i mie¢ znaczenie dla
cztonkéw rodziny pacjenta.
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Dane genetyczne a ochrona
danych

Wszystkie dane sg przechowywane
w sposdb bezpieczny, poufny i s3
wykorzystywane zgodnie z przepisami prawa
obowiazujacego w Wielkiej Brytanii i

zasadami stosowanymi przez NHS. Wiecej
informacji mozna znalez¢ na stronie
www.england.nhs.uk/contact-us/
privacy-notice

Dane uzyskane z badania genomowego s3
wprowadzane do odpowiednio zabezpieczonej
krajowej bazy danych prowadzonej w ramach
programu Genomic Medicine Service NHS.

W bazie danych przechowywat s3 wytacznie dane
dotyczace badania i jego wynikéw. Moga z nich
korzystac tylko upowaznieni pracownicy.

Wykorzystanie danych do celéw
ubezpieczeniowych

Bez wyraznej zgody pacjenta firmy
ubezpieczeniowe nie uzyskajq dostepu do
informaji na temat przeprowadzonych badan
genetycznych.

Podczas zakupu polisy ubezpieczeniowej firmy
ubezpieczeniowe moga zadac podania
informacji medycznych dotyczacych osoby
ubezpieczonej i cztonkéw jej rodziny.

Informacje, ktére nalezy udostepniac firmom
ubezpieczeniowym, podlegaja postanowieniom
zawartym w dobrowolnym kodeksie dotyczacym
badan genetycznych i ubezpieczen:

www.gov.uk/government/
publications/code-on-genetic-
testing-and-insurance



Wykorzystanie danych do celéw
badawczych

Badania stanowig istotng czes¢ systemu opieki
zdrowotnej, a dane dotyczace stanu zdrowia
przekazane przez miliony innych pacjentéw NHS
przyczyniaja sie do opracowania lekdw i
obecnych metod leczenia pacjentéw.

W ramach programu Genomic Medicine
Service NHS wszyscy pacjenci maja mozliwos¢
przekazania swoich danych genetycznych,

w formie uniemozliwiajacej ich identyfikacje,
do odpowiednio zabezpieczonej biblioteki,

do ktdrej dostep maja wytacznie upowaznieni
badacze.

Pagjenci, ktory zgodza sie na udostepnienie
swoich danych genetycznych pomagaja
badaczom i naukowcom w opracowaniu
przysztych metod leczenia.

Aby dowiedziec sie wigcej o tym, jak dane
genomowe moga wspomdc badania, zachecamy
do odwiedzenia witryny internetowej Genomics
England
www.genomicsengland.co.uk

Z osobami, ktére zdecyduija sie na umieszczenie
swoich danych w bibliotece naukowej, moze

sie skontaktowac w przysztosci cztonek zespotu
klinicznego (lub okazjonalnie Genomics England),
aby przekazac dodatkowe informacje istotne dla
jego zdrowia lub zdrowia jego rodziny, lub jezeli
prowadzone beda badania nad okreslong choroba
istotne dla niego lub jego rodziny. Nastepnie osobie
takiej zostanie wyjasniony przebieg badania i bedzie
ona mogta zdecydowac, czy jest gotowa wzigé w
nim udziat.

Dodatkowe informacje
Wiecej informacji na temat
sekwencjonowania catogenomowego mozna

uzyskac tutaj:
www.nhs.uk/conditions/
genetic-and-genomic-testing




