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Prof. Dragan Primorac pokrece novu specijalizaciju, prvi je to
takav program u Hrvatskoj za koji e biti otvoreno 30 mjesta

Medicinska genetika za
prevenciju tumora,

nasljednih bolesti

)

A

BORS SCITARPINGELL

POCINIE NA JESEN Specijalizanti ée se educirati u KEC-ima Zagreb, Rijeka, Split i Osijek te u
Klinici za djedje bolesti Zagreb, KB-u Sveti Duh, Specijalnoj bolnici Sv. Katarina te u vodedim
svietskim institucijama iz podrudja medicinske genetike

Romana Kovatevic BariSic

Petogodiinja specijalizacija iz medi-
cinske genetike novi je program koji
podinje od jeseni i za koji ée se spe-
cijalizanti educirati u KBC-ima Za-
greb, Rijeka, Spliti Osijekteu Klinici
za djecje bolesti Zagreb, KB-u Svetd
Duh te Specijalnoj bolnici Sv. Kata-
rina, a dijelom i u nekim od vodecih
svijetskih institucija iz podruéja me-
dicinske genetike. Rijed je o prvom
takvom programu specijalizacije u
Hrvatskoj za koji ée bitl otvoreno 30
mijesta.

Ova specijalizacija ve¢ postoji u
svim élanicama EU, gdje su u cije-
losti harmonizirani profesionalni
standardi vezani uz proces ufenja,
ocjenjivanja, osiguranja i unaprede-
nja kakvoce iz podrudja medicinske
genetike.

| protiv reakcija na lijekove

= Zahvaljujudi uvodenju medicin-
ske penetike u Hrvatsku, nedavno
smouéli u élanstvo Europske udruge
lijetnika specijalista - Sekcije iz me-

tu je uloga medicinske genetike ne-
zaohilazna. Osim toga, cijeli koncept
personalizirane medicine “Prava te-
rapija za pravog pacijenta u pravo
vrijeme” uglavnom je zasnovan na
medicinskoj genetici.

- Drugim rijeéima, bez medicin-
ske genetike nema personalizirane
medicine. Istedobno golemi iskoraci
u podrudiu znanosti poput uvedenja
sekvenciranja cijelog genomau rutin-
sku klini¢ku praksu, medicinsku ge-
netiku interdisciplinarno integriraju
wsva podrudja klinitke medicine, Me-
dicinska genetika snafno ulazi i u po-
drudje preventivne medicine pa tako
tzv. prediktivno geneti¢ko testiranje
kojim se utvrduje ima li pojedinac po-
vedani rizik za odredenu bolest, posta-
jesastavnica koncepta personalizirane
medicine. Madalje, u klini¢ku praksu
sustavno uvodimo koncept farmako-
genomskog testiranja, o kojem sam
nebrojeno puta govorio, Farmakoge-
nomika izmedu ostalog proudava vezu
{zmedu geneticke predispozicije poje-
dinca i njegove sposobnosti metaboli-
ziranja, transporta i distribucije odre-
denog lijeka, kaoisposobnosti vezanja
waodredene molekulame mete poput

Istrazivanje u znanstvenom ¢asopisu JAMA Oncology,
provedeno na populaciji od 2984 pacijenata s
onkoloskim bolestima, otkriva da svaki osmi pacijent,
odnosno ¢ak 13,3 posto pacijenata s karcinomom ima
nasljednu mutaciju (patogenu varijantu) gena povezanu
s povisenim rizikom za karcinom od svojeg rodenja

dicinske genetike (UEMS), s ciljemn
potpunog uskladivanja edukacije
iz medicinske genetike svih driava
¢lanica EUL § druge strane, svjesni
Cinjenice o golemom utjecaju medi-
cinske genetike na razvoj medicine,
uSAD-uspecijalizacija iz medicinske
genetike se provodi na najelitnijim
institucijama poput Mayo Clinic,
Sveudilistima Stanford, Johns Hop-
kinsu, Harvard, Yale, UPenn.. - navo-
di prof. Dragan Primorac, predsjed-
nik Upravnog vijeda Sv. Katarine.
Preduvijet za lijedenje svake bole-
sti je razumijevanje mehanizma nje-
zina nastanka, objainjava Primorac,
posebice na molekularno] razini, a

Presscut d.o.o. -- Domagojeva 2, 10000 Zagreb, Croatia -- tel.:

receptora, enzima i drugih proteina.
Ona pomade razumijevanju zadto neke
osobe nemaju Zeljend terapijski odgo-
vor nakon primjene lijeka, zasto je za
postizanje optimalnoga terapijskog
odgovora kod nekih osoba potrebno
primijenit visu ili niZu dezu lijeka, a
mode ukazati | na one pacijente kod
kojih ée terapijski uéinak izostati, od-
nosno na one u kojih se mogu pojaviti
nedelieni uéingi lijekova - objasnjava
prof. Primorac,

Dodaje kako nedavni podaci za Eu-
ropu pokazuju da sesedam do 13 posto
pacijenata prima u bolnicu zbog nede-
lienih reakcija na lijekove te da bi se
koridtenjem farmakogenetike vedina

tih uéinaka mogla sprijediti.

- Genetika u ranoj onkologko di-
jagnostici, ali i v optimizaciji terapije
u onkolotkih bolesnika ima neza-
mijenjivu ulogu, Dovoljno je redi da
nedavno multicentriéno znanstveno
istraZivanje ohjavljenou znanstvenom
Casopisu JAMA Oncology, provedeno
na populaciii od 2984 pacijenata s on-
kolodkim bolestima (solidnim tumo-
rima) otkriva da svaki osmi pacijent,
odnosno ¢éak 13,3 posto pacijenata s
karcinomom ima nasljednu mutaciju
{patogenu varijantu) gena povezanu
5 povidenim rizikom za karcinom od
svojeg rodenja. Buduénost personali-
zirane medicine nedjeljiva je od opti-
mizacije prehrane - istice | nastavija:

- Novo podrude medicine koje se
bavi vezom izmedu gena i prehrane
(nutrigenomika), omogudéuje optimi-
zaciju prehrane za svakog pojedinca,
u cijelosti prilagodenu genetiékom
profilu pacijenata. Ved je danas medi-
cinska genetika duboko ukorijenjena
u klinicki pristup u podrudju pedijatri-
je, neurologije, ortopedije, prenatalne
medicine, onkologije i brojnih drugih
podrudja koja zahtijevaju ekspertizu
medicinskog genetitara nuEnu za pra-
vovremeno postavljanje dijagnoze te
izbor pravovremene ciljane terapije
temeljene na molekularnom profilu

pacijenta.

Zamijena genskog materijala

Primorac kao jedno od posebno
vainih podrudia istide rijetke nasljed-
ne bolesti. Uvodenjem specijalistickog
usavriavanja iz medicinske genetike
omogucit ¢e se sustavna edukacija
lije¢nika te znatno unaprijediti dija-
gnostikai lijefenje oboljelih od rijetkih
nasljednih bolesti.

- Zadnjih godina posebno se isti-
¢u nasa nastojanja u lijeCenju genet-
ski uvjetovanih bolesti, prvenstveno
metodom genske terapije. U sustini
genska terapija predstavljainovativan
pristup u medicini koji se odnosi na
mmjenu genskog materijala u stanica-
ma pacijenta kako bi se postigao tera-
pifski ucinak. U tusvrhu danas najce-
Sde govorimo o CRISPR-Cas9 alatu za
precizno uredivanje genoma, a cijeli
pristup predstavlja revolucionarnu
tehnologiju u podrudju genetickog
inZenjeringa — navodi ovaj struénjak
svietskog glasa. .
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