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STRESZCZENIE 

szpikowej u chorych w 

. 

 

szpikowa (CML, ang. chronic myeloid leukemia) jest 

pierwszym nowotworem, go , 

 do powstania chromosomu Filadelfia 

z onkogenem BCR::ABL1. Inhibitory kinaz tyrozynowych nakierowane na BCR::ABL1 

CML

 

od BCR::ABL1. Sekwencjonowanie , ang. next-generation 

sequencing tnych w patogenezie 

CML 

z niekorzystnym przebiegiem choroby. W tym celu sekwencjonowaniu NGS poddano 45 

 chorych w fazie blastycznej (BP, ang. blast phase) 

sprzed progresji CML Analiza  w 193 

genach istotnych w patogenezie  oraz onkogenezie 

zmian o potencjalnym znaczeniu prognostycznym i predykcyjnym. 

Zidentyfikowano zmiany punktowe e insercje-delecje w genach 

zmutowanych w nowotworach  takich jak: ABL1, ASXL1, 

RUNX1, DNMT3A i TP53 IKZF1, CDKN2A, 

CDKN2B, BCR::ABL1) oraz dodatkowe aberracje chromosomowe (m.in. monosomia 

w  CML. 

Analiza   i zmian liczby kopii w 25 sparowanych 

 sprzed i po progresji CML   7 wzorc  

zmian genetycznych obserwowanych w wyniku  

aberracji. Wariantem zarodkowym, dotychczas nieopisanym w nowotworach 

przetworzony pseudogen SMAD4 SMAD4) zidentyfikowano w 12% 

CML  w populacji polskiej, 
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  tj. 

,  szpikowej  limfoblastycznej. 

Analiza RNA SMAD4 nie ulega transkrypcji i tym samym nie reguluje 

ekspresji genu rodzicielskiego, ani innych  

SMAD4, profil wykrytych zmian u chorych z pseudogenem  do typowego 

profilu obserwowanego w CML. Na 

 SMAD4 jest wariantem zarodkowym ym 

na  CML, roli w patogenezie CML  


