Genetisk analys for bittre diagnos

Med smabarnstuméren neuroblastom har forskarna och lakarna i Upp-
sala kommit ett steg nirmare malet att ge en battre diagnos.

Syftet med manga genetiska
analyser ir att kunna stilla en bitt-
re diagnos och att kunna individu-
alisera behandlingar.

— Just nir det giiller cancer ir det
befogat att anvinda genanalyser,
siger Fredrik Hedborg, barnlikare
och onkolog vid Uppsala Akade-
miska Sjukhus.

Han berittar att man tidigare har
delat in patienterna i lagrisk- och
hégriskgrupper utifran kliniska
markérer och utvecklade redan for
tio ar sedan ett sirskilt protokoll for
behandling av hogriskpatienterna.

[ Teresita Diaz de Stahls fors-
kargrupp vid Rudbecklaboratoriet
i Uppsala valde man att titta nér-
mare pa den genetiska profilen

bakom neuroblastom med hjilp
avmicroarray. Genom att analysera
DNA-kopienummerforindringar i
34 elakartade neuroblastom kunde
forskargruppen visa stor genetisk
variation inom sjukdomen. Dess-
utom blev det uppenbart att det
fanns ett samband mellan alder och
tumorgenetik. Mycket aggressiva
tumorer som bir pa extrakopior
avMYCN, en gen som bland annat
styr celldelning, kopplades till lag
alder vid diagnos (medianalder 18
manader) medan tumérer med de-
leteringar i kromosom 11 (11q) var
karakteristiska for nagot dldre pa-
tienter (medianalder 59 manader).

— I tumérerna med MYCN-amp-
lifiering fanns det inte sa manga an-

dra genetiska forandringar i 6vrigt.
[ fallen med 11q-forlust kunde vi se
flera genetiska forandringar, precis
som vintat hos en tumér. Det for-
klarar ocksa patienternas nagot ho-
gre alder eftersom fler mutationer
maste ackumuleras innan tumdéren
ir etablerad, forklarar Cihan Cetin-
kaya, en av forskarna i gruppen.
En konsekvens avindelningen av
hégriskpatienterna i tva grupper —
MYCN och 11q - dr observationen
att patienter med 11q forlust svarar
sidmre pa behandlingen dn de med
MYCN-amplifiering. Nista steg i
klinken kan darfér bli att diskutera
en forindring av behandlingen for
dessa patienter.
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