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FAP - dedi¢né forma rakoviny hrubého ¢reva je charakterizovana vyskytom stoviek az
tisicok benignych polypov v ¢reve a konecniku. Polypy patria k premalignitam, ktoré ak nie
st odstranené, mézu uz v mladosti progredovat’ do karcinomu. FAP je spdsobena zarodo¢nou
mutaciou v APC (adenomatous polyposis coli) géne, ktord sa nachadza vo vSetkych bunkéach
organizmu. Preto skora diagnostika u FAP rizikovych rodin je velmi dodlezita v prevencii
rozvoja nadorového ochorenia. Na naSom pracovisku bola zavedena presymptomaticka
molekularno-geneticka diagnostika zalozend na detekcii mutacii v APC géne. Tuto
diagnostiku sme vykonavali v rdmci celého Slovenska a postupne sme ju odovzdali klinickym
pracoviskam.

V ramci d’alSieho vyskumu FAP sa zaoberame stidiom APC génu/proteinu. K tomu
vyuzivame metddu génovej terapie, ktord spofiva vo vneseni funkéného APC génu do
modelového organizmu pomocou bakteridlneho vektora. Predpokladame, ze baktériami
syntetizovany funk&ny tumor-supresorovy APC protein by mohol nahradit’ nefunkény protein

a tym by sa zabranilo inicidcii nddorového procesu.

Benigny polyp (nezhubny polyp): Gtvar, bunkova masa vystupujiuca nad uroven creva.
MoézZe mat’ rozny tvar, najCastejsi typ ma hlavicku, ktoru nesie tenké stopka nazyvaju

sa stopkaté, ale su aj prisadnuté- vilozne, pripadne ich kombinécia tubulo-vil6zne.

Premalignita: je stav, ktory ked’ sa adekvatne neriesi je tam vysoka pravdepodobnost’

zvrhnutia na nadorové ochorenie.

Zarodocna mutacia: je mutacia, ktord sa nachadza vo vsetkych bunkach. Mo6zme ju

zdedit’ od svojich rodicov.

Presymptomaticka diagnostika: je diagnostika, ktord ndm umoziuje zistit’ nejaku

patoldgiu este predtym ako sa objavia klinické priznaky ochorenia.

Tumor-supresorovy protein: protein, ktory kontroluje rast a delenie buniek, ¢ize

zabrafiuje nekontrolovanému mnozeniu buniek.



