Naukowo-

badawczy

— Genomed

Wielu naukowcow, nawet tych majacych osiggniecia na skale
Swiatowa, z trudem uzyskuje w Polsce srodki na badania.

krotnie wyjezdzajq z kraju. Czesto re-

Zygnuja, zajmujac sie innym tema-
tem. Sg jednak i tacy, ktorzy nie poddaja
sie i sami starajg sie zarobic pienigdze na
finansowanie badan, zaktadajac prywat-
ne firmy, ktérych zysk umozliwia im kon-
tynuacje pracy naukowej. Tak postapito
kilkoro pracownikéw Instytutu Bioche-
mii i Biofizyki PAN, ktorzy oprécz badan
$cisle naukowych, dotyczacych genetyki,
zajmowali sie réwniez komercyjnym se-
kwencjonowaniem i synteza DNA na zle-
cenie klientow spoza Instytutu. Zatozyli
oni, korzystajgc z wtasnych funduszy, fir-
me Genomed Sp. z 0.0.

J esli chca je kontynuowac, niejedno-

Diagnostyka i poradnictwo
genetyczne

Gtownym celem Genomedu, do kto-
rego dofaczyto kilku diagnostow gene-
tycznych oraz genetyk kliniczny z Insty-
tutu Matki i Dziecka w Warszawie, jest
sekwencjonowanie, synteza ianaliza
DNA z mozliwoscia wykorzystania badan
m.in. w diagnostyce medycznej. Specja-
lisci zGenomedu swiadczg ustugi w tej
dziedzinie dla instytutéw naukowych,
placobwek medycznych, firm biotechno-
logicznych i farmaceutycznych, a takze
klientow indywidualnych. Jak informuje
dr hab. Anna Boguszewska-Chachulska,
wspotzatozycielka firmy i jej dyrektor na-
ukowy, w Genomedzie nie ma potrze-
by postugiwania sie tzw. testami komer-
cyjnymi, poniewaz podstawowa metoda
oznaczania defektéw DNA jest sekwen-
cjonowanie materiatu genetycznego pa-
cjenta. To bardzo wazne, bowiem nie tyl-
ko umozliwia zdiagnozowanie choroby,
ale réwniez pomaga wybrac indywidual-
ny sposob leczenia.

W Niepublicznym Zaktadzie Opie-
ki Zdrowotnej oraz poradni genetycznej
Genomed, powotanych do zycia przez
Genomed Sp. z 0.0., oprocz wykonania
badan diagnostycznych, udzielane sg po-
rady medyczne z zakresu genetyki klinicz-
nej. Wykrycie mutacji w analizowanym

genie moze potwierdzac istnienie cho-
roby i wyjasnia¢ przyczyne objawéw kli-
nicznych, ale takze informowac o zwiek-
szonym ryzyku zachorowania przez
osobe badang i jej potomstwo. To wzma-
ga czujnos¢ — przyczynia sie do nielekce-
wazenia badan kontrolnych, zmiany stylu
zycia, moze decydowac o planach pro-
kreacyjnych.

NZOZ Genomed posiada certyfikaty
jakosci wykonywania badan genetycz-
nych wydane przez: Cystic Fibrosis Network
(w zakresie genotypowania i interpretacji
wynikéw dla mukowiscydozy i choréb
CFTR-zaleznych) oraz European Molecular
Quality Network (m.in. w zakresie identy-
fikacji mikrodelecji AZF chromosomu Y
w nieptodnosci meskiej, wykrywania do-
wolnych mutacji, w tym BRCA1 i BRCA2).
Nalezy réwniez do Sieci Laboratoriow Re-
ferencyjnych Polskiego Towarzystwa Ge-
netyki Cztowieka.

O tym, jak wazne sg badania wykony-
wane przez Genomed, swiadczy unijne
dofinansowanie dla projektu, majacego
na celu nie tylko znaczace poszerzenie
listy proponowanych badan genetycz-
nych, ale przede wszystkim zastosowa-
nie najnowoczesniejszej technologii od-
czytywania petnych genomow ludzkich
w diagnostyce medycznej.

Choroby rzadkie

Dotychczas zdiagnozowano ok. 7 ty-
siecy tzw. choréb rzadkich. Sg one uwa-
runkowane genetycznie — w wiekszosci
nieuleczalne, jednak dzieki ich wykryciu,
mozliwe jest postepowanie medyczne
pozwalajgce choremu na w miare normal-
ne funkcjonowanie. Tak jest m.in. w przy-
padku mukowiscydozy oraz niektérych
typow mukopolisacharydozy iinnych
choréb spowodowanych zaburzeniami
funkgji lizosoméw.

W Genomedzie wykonywana jest dia-
gnostyka niektérych chorob m.in. na zle-
cenie Centrum Zdrowia Dziecka. S3 to
tak rzadkie choroby, jak np. choroba Nie-
manna-Picka typu C czy mukopolisa-
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charydoza typu VI - choroby lizosomal-
ne spichrzeniowe, a takze zespoét Hioba
- wielonarzagdowy pierwotny zespot nie-
doboru odpornosci.

Mukowiscydoza to choroba genetycz-
na objeta w Polsce programem badan
przesiewowych, umozliwiajacych jej wy-
krycie i odpowiednie leczenie, zanim wy-
stapig objawy. Na zlecenie Instytutu Mat-
ki i Dziecka zespot diagnostyczny NZOZ
Genomed wykonuje diagnostyke muko-
wiscydozy w ramach Programu Badan
Przesiewowych Noworodkow, zatwier-
dzonego przez Ministerstwo Zdrowia na
lata 2009-2014.

Dziatalnos¢ dydaktyczna

Wykonywanie genetycznych badan
diagnostycznych to tylko cze$¢ dziatalno-
$ci Genomedu. Wazne jest takze konty-
nuowanie prac naukowych i ksztatcenie
specjalistow, m.in. w dziedzinie bioin-
formatyki. Genomed Sp. z 0.0., Polsko-
Japonska Wyzsza Szkota Technik Kom-
puterowych oraz Centrum Onkologii
- Instytut im. Marii Sktodowskiej-Curie -
Oddziat w Gliwicach, w ramach projek-
tu ,Interdyscyplinarna kadra akademicka
na rzecz rozwoju gospodarki opartej na
wiedzy”, wspdlnie zorganizujg i prowa-
dzi¢ bedg studia doktoranckie ksztatcace
bioinformatykéw (specjalistow ds. analizy
i interpretacji danych pochodzacych z se-
kwencjonowania genomu ludzkiego).
Pracownicy Genomedu beda uczy¢ dok-
torantow m.in. podstaw biologii moleku-
larnej i genomiki (analiza petnych gendw)
oraz diagnostyki molekularnej, a takze
poprowadzg zajecia laboratoryjne, stuza-
ce uzyskaniu danych genomowych do
analizy informatycznej.

Kontynuacja badan
naukowych

MCl.BioVentures to fundusz wspierajacy
nowo powstate firmy biotechnologiczne.
Doceniajac pomyst na rozwdj dziatalnosci
badawczo-rozwojowej twércow Genome-
du zainwestowat on w te firme 1,8 min zt.
Tak wiec fundusze wtasne, srodki MCl.Bio-
Ventures, a takze uzyskane w ramach pro-
gramow unijnych i krajowych oraz wy-
pracowane dzieki wykonywaniu ustug,
umozliwiaja naukowcom pracujacym
w Genomedzie opracowywanie nowych
metod diagnostycznych i kontynuowa-
nie wczesniej rozpoczetych badar nauko-
wych, dotyczacych m.in. poszukiwania no-
wych lekéw przeciw wirusowi HCV.
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