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Bio lo gia mo le ku lar na
– naj now sze za sto so wa nia i osià gni´ cia w me dy cy nie

Ksià˝ ka pre zen tu je sze ro ki za kres wie dzy z ge ne ty ki czło wie ka i za sto so waƒ
bio lo gii mo le ku lar nej w me dy cy nie. Przed sta wio ne sà w niej wa˝ ne dzia ły
me dy cy ny, w któ rych istot nà ro l´ od gry wa ana li za kwa sów nu kle ino wych,
dzie dzicz noÊç i zmien noÊç osob ni cza w kon fron ta cji ze Êro do wi skiem. 
Te ma  ty ka ta, mi mo osià gni´ç w ostat nich la tach, b´ dzie da lej wy zwa niem
dla na uki na naj bli˝ sze dzie si´ cio le cia.

No we wy da nie obej mu je:

n pod sta wy ge ne ty ki i ge no mi ki

n me to dy i na rz´ dzia ana li zy mo le ku lar nej i bio in for ma tycz nej ge no mu

n za sa dy dzie dzi cze nia i pod sta wy zmien no Êci 

n me cha ni zmy po wsta wa nia ró˝ no rod no Êci ge ne tycz nej 
w po pu la cji ludz kiej 

n ge ne ty k´ me ta bo li zmu kse no bio ty ków – far ma ko ge ne ty k´ i nu tri ge ne ty k´ 

n pod sta wy pa to lo gii mo le ku lar nej cho rób dzie dzicz nych 

n pod sta wy on ko lo gii i im mu no ge ne ty ki

n dia gno sty k´ mo le ku lar nà cho rób ge ne tycz nie uwa run ko wa nych 
(aber ra cje chro mo so mo we, cho ro by mo no ge no we, kom plek so we, 
no wo two ro we, mi to chon drial ne, in fek cyj ne i in wa zyj ne)

n le cze nie, po rad nic two ge ne tycz ne i pro fi lak ty k´ cho rób 
ge ne tycz nie uwa run ko wa nych 

n za sto so wa nia bio lo gii mo le ku lar nej

n praw ne i spo łecz ne aspek ty ba daƒ ge ne tycz nych 

n do ku men ty z prak ty ki la bo ra to rium ge ne tycz ne go. 

Trze cie wy da nie pod r´cz ni ka zo sta ło uak tu al nio ne i uzu peł nio ne. Do da no
m.in. in for ma cje o no wych me to dach ana li zy ge no mu. W no wym roz dzia le
„Bio in for ma ty ka” omó wio no za so by do st´p ne w sie ci, ist nie jà ce ba zy 
da nych i pro gra my uła twia jà ce in for ma tycz nà ob rób k´ se kwen cji nu kle oty-
dów i bia łek, a w roz dzia le „Nu tri ge ne ty ka” przed sta wio no stan wie dzy
z za kre su pre dys po zy cji ge ne tycz nych wpły wa jà cych na osob ni czà wra˝ li-
woÊç na die t´ i jej skład ni ki od ̋yw cze. 

Wa˝ nym za gad nie niem po ru szo nym w ksià˝ ce, a nie spo ty ka nym w in nych
te go ty pu pod r´cz ni kach, sà praw ne i spo łecz ne dy le ma ty współ cze s-
nej ge ne ty ki. 

Ksià˝ ka jest ad re so wa na do sze ro kie go gro na od bior ców: stu den tów me-
dy cy ny, far ma cji, bio lo gii, bio tech no lo gii, in ̋y nie rii ge ne tycz nej; pra cow -
ni ków na uko wych, dok to ran tów, le ka rzy spe cja li zu jà cych si´ w ge ne ty ce
kli nicz nej i la bo ra to ryj nej ge ne ty ce me dycz nej, le ka rzy wszyst kich spe cjal-
no Êci za in te re so wa nych ge ne ty kà czło wie ka i ba da nia mi dia gno stycz ny mi
cho rób ge ne tycz nie uwa run ko wa nych; dia gno stów la bo ra to ryj nych, pra-
cow ni ków firm far ma ceu tycz nych, a tak ̋e wszyst kich, któ rzy chcie li by po -
sze rzyç swo jà wie dz´ z za kre su ge ne ty ki czło wie ka. 
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Projekt okładki i stron tytułowych Edwin Radzikowski

Ilustracja na okładce
Po lewej stronie: amplifikacja onkogenu HER-2 w jàdrach interfazowych raka piersi. Zastosowano
sond´ Path Vysion HER-2 Probe Kit, firmy Abbot. Zielone sygnały: centromery chromosomu 17, 
czerwone – liczne kopie genu HER-2 (dzi´ki uprzejmoÊci Anity Matyskiel z Katedry i Zakładu 
Biologii i Genetyki Gdaƒskiego Uniwersytetu Medycznego).
Po prawej: „wymalowane” sondà chromosomy X i 21 w metafazie i jàdrach interfazowych 
prawidłowych komórek. Chromosomy X i 21 wybarwione odpowiednio w kolorze zielonym 
i na czerwono (Zakład Genetyki Medycznej Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie)
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Polska Izba Książki
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W przedmowie do drugiego wydania wspomina-
łem przełomowy dla biologii molekularnej i ge-
netyki rok 1953, w którym to James D. Watson
i Francis Crick przedstawili model struktury
DNA. Przy okazji obecnego wznowienia książki
warto przypomnieć nie mniej przełomowy, a mo-
że i ważniejszy, jeżeli chodzi o świadomość spo-
łeczną, rok 1859, kiedy to ukazała się praca
Karola Darwina zatytułowana O powstawaniu
gatunków. W obchody 150 rocznicy ukazania się
dzieła Darwina wpisują się opublikowane w 2009
roku wyniki badań szkieletu Ardipithecus rami-
dus. Ardi żyła na terenach dzisiejszej Etiopii
ponad 4,4 milionów lat temu i, jak się wydaje, jej
szczątki są najstarszym znanym do tej pory do-
wodem ewolucji homonidów. Niejako dopełnie-
niem tych informacji, pokazującym dodatkowo
nowe możliwości technologii molekularnych,
jest poznanie i opublikowanie sekwencji DNA
genomowego (jądrowego i mitochondrialnego)
mężczyzny, z kręgu kultur paleoeskimoskich,
żyjącego ponad 4000 lat temu na Grenlandii.
Źródłem DNA były znalezione w wiecznej
zmarzlinie jego włosy. Wstępna analiza porów-
nawcza, oparta między innymi na markerach
typu SNP, wskazała na azjatyckie pochodzenie
i pokrewieństwo z obecnie żyjącymi na Syberii
populacjami Czukczów, Koriaków i Nganasan
(dawna nazwa Tawgijczycy). Craig Venter nato-
miast, analizując genom Mycoplasma genitalium,
określił minimalną liczbę genów niezbędnych do
życia bakterii, a w 2010 roku odtworzył syn-

tetycznie taki genom i wykazał jego aktywność biolo-
giczną.

Od poprzedniego wydania książki upływa pięć lat.
To czas w genetyce molekularnej człowieka, który
obfitował w nowe informacje będące rezultatem
projektu poznania pełnej sekwencji nukleotydowej
genomu człowieka. To przede wszystkim badania
i gromadzenie informacji umożliwiających spojrze-
nie na nasz genom od strony osobniczej, a nie tylko
gatunkowej. Tak jak w poprzednich latach akcenty
zainteresowania genetyków i biologów przesuwały
się z chorób monogenowych na choroby komplekso-
we, tak teraz obok badań nad patologią molekularną
obserwuje się znaczny wzrost zainteresowań podat-
nością na występowanie chorób, a genetyczne czyn-
niki ryzyka w coraz większym stopniu postrzegane są
przez pryzmat wariantów (alleli) genu/genów. Zmia-
ny te są również konsekwencją dalszego postępu
technologicznego. Warto wspomnieć, że zsekwen-
cjonowanie w 2007 roku genomu Jamesa Watsona
kosztowało około 1 milion dolarów USA. Obecnie
szacuje się, że koszt poznania sekwencji genomu
dowolnej osoby będzie się kształtował w granicach
1000 dolarów USA.

Wydanie trzecie nie różni się zasadniczo od po-
przedniego. Osią książki pozostały prawa Mendla,
zasady dziedziczenia i DNA z zakodowaną informa-
cją genetyczną. W niewielkim stopniu zmieniono
układ rozdziałów, zaktualizowano i uzupełniono in-
formacje tak z zakresu patologii molekularnej, jak
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i nowych metod analitycznych. Nowymi ważnymi
rozdziałami są „Nutrigenetyka” i „Bioinformaty-
ka”. Nutrigenetyka to kolejny, po farmakogenetyce,
przykład wzajemnych relacji między osobniczą
informacją zapisaną w genomie a środowiskiem.
Farmakogenetyka koncentruje się na metaboliz-
mie leków, nutrigenetyka zaś obejmuje metabo-
lizm składników odżywczych. Rozdział poświę-
cony bioinformatyce to przedstawienie, dostęp-
nych w Internecie, narzędzi niezbędnych w pracy
biologa molekularnego. Dużo miejsca poświęcono
nowym technologiom, a także metodom, takim jak
molekularna nieinwazyjna diagnostyka prenatal-

na. Rozdział poświęcony zagadnieniom prawnym
towarzyszącym badaniom genetycznym porusza do-
datkowo szereg problemów miejscami przekracza-
jących ramy książki.

Spośród nowych pozycji wydawniczych z zakresu
genetyki i biologii molekularnej, jakie ukazały się
w ostatnich latach w języku polskim, należy wymienić
drugie, zmienione wydanie Genomów T.A. Browna
(Wydawnictwo Naukowe PWN, Warszawa 2009).
Warta polecenia jest również więcej niż popularnonau-
kowa książka J. Watsona i A. Berry’ego DNA tajemni-
ca życia (Wydawnictwo CiS i W.A.B., Warszawa 2005).

Jerzy Bal
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Prof. dr hab. Jerzy Bal
Pracuje w Zakładzie Genetyki Medycznej Instytutu
Matki i Dziecka (IMiD) w Warszawie. Zajmuje się
badaniami i diagnostyką molekularną chorób dzie-
dzicznych.

Prof. dr hab. Ewa Bartnik
Pracuje w Instytucie Genetyki i Biotechnologii Uni-
wersytetu Warszawskiego (UW) oraz w Instytucie
Biochemii i Biofizyki PAN (IBB PAN). W ramach
zainteresowań genetyką człowieka specjalizuje się
w chorobach powodowanych defektem mitochon-
drialnego DNA.

Prof. dr hab. Ewa Bocian
Kieruje Zakładem Genetyki Medycznej IMiD. Spe-
cjalizuje się w badaniach i diagnostyce cytogenetycznej
i molekularnej chorób dziedzicznych.

Dr Leszek Bosek
Adiunkt w Instytucie Prawa Cywilnego UW i Uniwer-
sytetu Jagiellońskiego, radca Prokuratorii Generalnej
Skarbu Państwa.

Prof. dr hab. Ewa Brojer
Kierownik Zakładu Immunologii Hematologicznej
i Transfuzjologicznej Instytutu Hematologii i Transfu-
zjologii (IHT) w Warszawie. Specjalizuje się w bada-
niach molekularnych antygenów komórek krwi i diag-
nostyce molekularnej wirusów przenoszonych przez
krew.

Dr Barbara Czartoryska
Pracuje w Zakładzie Genetyki Instytutu Psychiatrii
i Neurologii w Warszawie. Zajmuje się badaniami bio-
chemicznymi i diagnostyką chorób lizosomalnych.

Prof. dr hab. nauk farm. Władysława A. Daniel
Kierownik Zakładu Farmakokinetyki i Metabolizmu Le-
ków Instytutu Farmakologii PAN w Krakowie. Specjalizu-
je się w farmakokinetyce i metabolizmie leków działa-
jących na ośrodkowy układ nerwowy.

Dr Janusz Fiett
Adiunkt w Zakładzie Mikrobiologii Molekularnej Naro-
dowego Instytutu Leków (NIL) w Warszawie. Zajmuje
się epidemiologią molekularną zakażeń bakteryjnych
oraz metodami typowania bakterii opartymi na analizie
DNA.

Alain Fischer
Profesor na Uniwersytecie im. Kartezjusza (Paryż V).
Zajmuje się diagnostyką i leczeniem pierwotnych niedobo-
rów odporności.

Prof. dr hab. Marek Gniadkowski
Kierownik Zakładu Mikrobiologii Molekularnej NIL.
Specjalizuje się w epidemiologii molekularnej zakażeń
bakteryjnych.

Dr hab. Piotr Grabarczyk
Pracuje w Zakładzie Immunologii Hematologicznej i Trans-
fuzjologicznej IHT. Zajmuje się molekularną diagnostyką
wirusologiczną.

Dr Katarzyna Guz
Pracuje w Pracowni Biologii Molekularnej Zakładu Immu-
nologii Hematologicznej i Transfuzjologicznej IHT. Spe-
cjalizuje się w badaniach molekularnych antygenów erytro-
cytów, płytek krwi i granulocytów. Od 10 lat zajmuje się
nieinwazyjną diagnostyką prenatalną w konfliktach mat-
czyno-płodowych.
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Dr Józef Kapusta
Pracuje w Instytucie Biotechnologii i Antybiotyków
w Warszawie. Przedmiotem pracy badawczej jest eks-
presja w roślinach preparatów biomedycznych.

Dr hab. Piotr Kozioł
Pracuje w Zakładzie Medycyny Sądowej Uniwersytetu
Medycznego w Lublinie. Specjalizuje się w zastoso-
waniu analizy DNA w badaniach pokrewieństwa.

Prof. dr hab. czł. koresp. PAN Janusz Limon
Kierownik Katedry i Zakładu Biologii i Genetyki
Gdańskiego Uniwersytetu Medycznego. Zajmuje się
genetyką i cytogenetyką nowotworów.

Dr Barbara Lisowska-Grospierre
Wieloletni dyrektor badań naukowych francuskiego
Instytutu Badań Medycznych. W Laboratorium
INSERM U429 w Szpitalu Neckera w Paryżu zajmo-
wała się genetyką molekularną pierwotnych niedobo-
rów odporności.

Prof. dr hab. med.  Tadeusz Mazurczak
Wieloletni kierownik Zakładu Genetyki Medycznej
IMiD. Specjalizuje się w genetyce klinicznej i porad-
nictwie genetycznym chorób dziedzicznych.

Dr Norman J. Pieniążek
Kierownik Laboratorium Referencyjnej Diagnostyki
Molekularnej Narodowego Centrum Chorób Infek-
cyjnych, Centrum Kontroli i Zapobiegania Chorobom
w Atlancie. Specjalizuje się w diagnostyce molekular-
nej chorób pasożytniczych.

Prof. dr hab. med. Jacek Pietrzyk
Kierownik Zakładu Genetyki Medycznej Katedry Pe-
diatrii Polsko-Amerykańskiego Instytutu Pediatrii
Collegium Medicum UJ. Specjalizuje się w poradnic-
twie genetycznym chorób dziedzicznych i badaniach
chorób kompleksowych.

Dr Tomasz Pniewski
Pracuje w Instytucie Genetyki Roślin PAN w Poz-
naniu. Przedmiotem zainteresowań i pracy badawczej
jest ekspresja w roślinach preparatów biomedycznych.

Prof. dr hab. Marek Safjan
W pracy naukowej w Instytucie Prawa Cywilnego UW
zajmuje się prawem cywilnym i medycznym. Prezes

Trybunału Konstytucyjnego w latach 1998–2006. Obecnie
sędzia Europejskiego Trybunału Sprawiedliwości.

Prof. dr hab. Małgorzata Schlegel-Zawadzka
Swoje zainteresowania związane z aspektami żywie-
niowymi osób zdrowych i chorych realizuje w Wydziale
Nauk o Zdrowiu Collegium Medicum UJ. Interesuje się
aspektami kulturowymi odżywiania i jego wpływu na nasz
stan zdrowia.

Prof. dr hab. Janusz A. Siedlecki
Kierownik Zakładu Biologii Molekularnej Centrum On-
kologii–Instytutu w Warszawie. Specjalizuje się w diagnos-
tyce molekularnej chorób nowotworowych.

Dr Paweł Siedlecki
Adiunkt w Zakładzie Bioinformatyki IBB PAN i Instytutu
Biologii Eksperymentalnej Roślin UW. Jest autorem pu-
blikacji z zakresu projektowania leków in silico. Uczy
bioinformatyki na UW i Uniwersytecie im. Adama Mic-
kiewicza w Poznaniu.

Dr Katarzyna Tońska
Pracuje w Instytucie Genetyki i Biotechnologii UW. Zaj-
muje się diagnostyką molekularną i epidemiologią chorób
mitochondrialnych oraz polimorfizmami mitochondrial-
nego DNA.

Prof. dr hab. med. Anna Tylki-Szymańska
Pracuje w Oddziale Chorób Metabolicznych Kliniki Pe-
diatrii Instytutu „Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”.
Zajmuje się diagnostyką i leczeniem osób z chorobami
metabolicznymi.

Lek. Joanna Wiszniewska
Kierownik Laboratorium Diagnostyki Molekularnej w Za-
kładzie Genetyki Molekularnej Człowieka w Taylor Colle-
ge of Medicine (BCM) w Houston.

Dr hab. Wojciech Wiszniewski
Pracuje w Zakładzie Genetyki Molekularnej w BCM.
Zainteresowania badawcze obejmują różne aspekty pato-
logii molekularnej chorób dziedzicznych.

Prof. dr hab. Ewa Ziętkiewicz
Pracuje w Instytucie Genetyki Człowieka PAN w Pozna-
niu. Specjalizuje się w zagadnieniach genetyki populacyj-
nej i molekularnych mechanizmach ewolucji HOMO sa-
piens.
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