Streszczenie w jezyku polskim

Nowotwory ztosliwe tkanki nabtonkowej stanowig istotny problem zdrowotny, wymagajacy
wielodyscyplinarnego podejscia zarowno na etapie diagnostyki, jak 1 leczenia. Wraz
z rozwojem wiedzy z zakresu genetyki nowotwordw znaczaco wzrosto znaczenie diagnostyki
molekularnej w wykrywaniu, rozpoznawaniu, monitorowaniu oraz leczeniu tej grupy chorob.
W prezentowanej rozprawie doktorskiej przedstawiono cykl publikacji omawiajgcych
zastosowanie wybranych metod diagnostyki genetycznej w optymalizacji postgpowania
onkologicznego, ze szczegdlnym uwzglednieniem diagnostyki raka pgcherza moczowego oraz
oceny dziedzicznych predyspozycji do nowotworow. W pierwszej pracy oceniono uzytecznos¢
sekwencjonowania catego genomu w odniesieniu do rutynowo stosowanych metod diagnostyki
raka pecherza moczowego. Przeprowadzona analiza bioinformatyczna danych uzyskanych
z sekwencjonowania probek DNA izolowanych z moczu oraz krwi obwodowej umozliwita
m.in. identyfikacj¢ charakterystycznych zmian genetycznych dla raka pgcherza moczowego
oraz potencjalnych markeréw terapii celowanych. W drugiej pracy oméwiono aktualny stan
wiedzy na temat znaczenia wariantOow w obrgbie promotora genu 7ERT w wykrywaniu raka
pecherza moczowego z probek moczu. Przeprowadzono takze retrospektywna analiz¢ danych
pochodzacych z pierwszej publikacji cyklu pod katem obecnos$ci tych wariantow, zwracajac
uwage na ich potencjalng uzyteczno$¢ we wcezesnej diagnostyce raka pecherza moczowego.
Trzecia publikacja opierata si¢ na retrospektywnej analizie wynikow badan molekularnych
przeprowadzonych na grupie pacjentek i1 pacjentdw z podejrzeniem zespolow dziedzicznych
predyspozycji do nowotwordw. Praca przedstawia czesto$¢ wykrywania poszczegdlnych
wariantow w badanej populacji oraz omawia zalety sekwencjonowania nastgpnej generacji
w okre$lonych sytuacjach klinicznych. Przedstawione w rozprawie zastosowanie badan
genetycznych stanowi przyklad skutecznego wykorzystania ich jako narzedzi diagnostycznych
w onkologii, umozliwiajagcych precyzyjne rozpoznawanie 1 molekularng klasyfikacje

nowotworow oraz identyfikacje zespolow dziedzicznych predyspozycji.



