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Wplyw polimorfizméw jednonukleotydowych wybranych genéw na wystepowanie oraz
przebieg powiklan wczesniactwa.

Polimorfizmy pojedynczych nukleotydéw to zmiany w sekwencji genomu, odpowiadajace za
90% roznic genomowych stwierdzanych u ludzi. Mogg one dotyczyé sekwencji zaréwno
kodujacych, co skutkuje zmianami w strukturze aminokwasowej biatka oraz sekwencji
niekodujacych, skutkujac modyfikacja aktywnosci transkrypeyjnej genu, wptywajac na poziom
ekspresji. Analiza porownawcza DNA umozliwia wykrycie réznic miedzy wzorcami SNP, tym
samym wskazujgc miedzy innymi wariant najprawdopodobniej zwigzany z rozwojem danej
jednostki chorobowe;j.

Celem pracy (Katarzyna Kosik, et al.  Single nucleotide vitamin D receptor
polymorphisms (Fokl, Bsml, Apal, and Taql) in the pathogenesis of prematurity
complications. Scientific Reports 10,21098 (2020), byta analiza roli polimorfizmu genu
receptora witaminy D (VDR) w patogenezie: zespolu zaburzen oddychania, krwawienia
dokomorowego, dysplazji oskrzelowo-ptucnej, martwiczego zapalenia jelit oraz retinopatii
wezesniakow. Do badania wiaczono 114 noworodkéw urodzonych miedzy 24+0 a 32+0
tygodniem cigzy, przyjetych do Oddziatu Intensywnej Terapii Noworodka Uniwersytetu
Medycznego w Poznaniu w latach 2014-2019. Analizie poddano SNP VDR, tj. (rs2228570
(FokI), rs1544410 (Bsml), rs797532 (Apal), rs731236 (Taql) oraz szereg cech klinicznych.
Badanie wykazalo 4 razy wyzsze ryzyko wystepowania BPD wsrod noworodkoéw z genotypem
CC Apal (rs7975232) (p=0,038) oraz 2 razy wyzsze ryzyko wystapienia BPD i NEC u nosicieli
allelu C Apal (rs7975232) (p=0,028; p<0,05).

W kolejnej pracy (Katarzyna Kosik, et al., Polymorphisms of fibronectin-1 (rs3796123;
rs1968510; rs10202709; rs6725958; and rs35343655) are not associated with
bronchopulmonary dysplasia in preterm infants. Molecular and cellular biochemistry. 2022
Jun;477(6):1645-1652.), przestudiowano role polimorfizmu genu fibronektyny-1 w patogenezie
dysplazji oskrzelowo-ptucnej. Analizowano SNP FN-1: rs3796123; rs1968510; rs10202709;
rs6725958; rs35343655. Do badania wtaczono 108 noworodkéw urodzonych miedzy 24+0 a
32+0 tygodniem ciazy, przyjetych do Oddziatu Intensywnej Terapii Noworodka Uniwersytetu
Medycznego w Poznaniu w latach 2014-2019. Badanie nie potwierdzito statystycznie istotnego
zwiazku wystepowania BPD z analizowanymi SNP FNI1. Badanie to jednak wymaga
kontynuacji i uzupetnienia analizy w oparciu o wieksza grupe badawczg.

Celem pracy (Katarzyna Kosik, et al. Hemangioma-related gene polymorphisms in the
pathogenesis of intraventricular hemorrhage in preterm infant. Child's nervous system, 39(6),
1589-1594.) byla ocena roli SNP biorgcych udziat w angiogenezie na wystepowanie krwawien
dokomorowych u noworodkéow urodzonych przedwczesnie. Do badania wiaczono 105
noworodkéw urodzonych miedzy 24+0 a 32+0 tygodniem ciazy, przyjetych do Oddziatu
Intensywnej Terapii Noworodka Uniwersytetu Medycznego w Poznaniu w latach 2014-2019.
Badanie wykazato, ze ryzyko IVH bylo 2-krotnie nizsze u nosicieli allelu G IGF-1R 3174G>A.

Niewatpliwie do  dlugoterminowych  inwestycji naleza badania mogace
zrewolucjonizowaé nowoczesng medycyne. Ewidentnie zaangazowanie wspolczesnych badaczy
w genetyke moze mie¢ ogromne znaczenie w poprawie skutecznos$ci leczenia przedwczesnie
urodzonych noworodkéw oraz moga stanowi¢ podstawe do poszukiwania oraz opracowywania
terapii personalizowane;.
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