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Wrodzone olbrzymie znamiona barwnikowe — proba okreslenia patologii
molekularnej — badanie wstepne
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Wrodzone olbrzymie znamiona barwnikowe (WOZB) sg rzadka wada wrodzong powtok skérnych. Dodatkowa cecha tej
patologii jest podwyzszone ryzyko transformacji nowotworowej do czerniaka (2 — 5 %) oraz wystapienie melanozy nerwowo-
skornej OUN (3 —12%). Chirurgiczne leczenie wady jest wieloetapowe. W DNA komorek WOZB najczesciej identyfikowane sg
zmiany patogenne genow BRAF i NRAS, ktore takze wystepuja w czerniaku.

CEL:

Identyfikacja mutacji somatycznych
wrodzonych olbrzymich znamion
barwnikowych.

Proba korelacji zidentyfikowanych mutacji z
wystepowaniem melanozy nerwowo-skornej
( MNS) lub czerniaka u pacjentow z WOZB.

MATERIAL 1 METODA:

W latach 2022 — 2024 do badan
molekularnych zakwalifikowano 8
pacjentow z WOZB. U 5 z nich w MRI
potwierdzono obecnos¢ melanozy
nerwowo - skornej, u zadnego w
wykonanych badaniach nie stwierdzono
czerniaka. Po ocenie patomorfologicznej

wyselekcjonowano komorki znamion, z

ktorych wykonano izolacje kwaséw nukleinowych (RNA,DNA). Przeprowadzono analizy molekularne z wykorzystaniem
dwach zestawow: umozliwiajacego identyfikacje zmian somatycznych o charakterze pojedynczego nukleotydu (mate
delecje/insercje) w 61 genach oraz zmian somatycznych o charakterze pojedynczego nukleotydu w 137 genach (mate
delecje/insercje, fuzje genowe).
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WNIOSKI: Mutacja somatyczna patogennych genow BRAF i NRAS byta obecna w zdecydowanej wiekszosci badanej grupy
naszych pacjentow. Nie stwierdzono zadnej korelacji pomiedzy wystepowaniem melanozy nerwowo-skornej a rodzajem
patologii molekularnej. Mimo braku histologicznego potwierdzenia obecnosci czerniaka w usunietych znamionach ze wzgledu
na wysoka obecnos¢ mutacji somatycznych charakterystycznych dla tego nowotworu konieczne jest wieloletnie monitorowanie
tych pacjentow.

Zrealizowane badania stanowig badania wstepne (! ) do projektu NCN, ktory planujemy zlozy¢ w drugiej
polowie 2025r.



