Ryzyko zapisane w genach

podioza rozwoju kazdego
z nowotwordw lezy
wieloetapowy proces
polegajacy na kumulo-
waniu si¢ w jadrze
komorkowym uszkodzen
materiatu genetycznego
(tzw. mutacji), ktory
ostatecznie doprowadza
do przeksztatcenia
dotychczas zdrowej
komorki w komorke
nowotworowa.

W przypadku genetycznej predyspo-
zycji do nowotworéw mamy do czynienia
z dziedziczeniem przez pacjenta, od jed-
nego z rodzicoéw, wadliwej kopii genu lub
gendéw odpowiedzialnych za prawidto-
we funkcjonowanie proceséw naprawy
uszkodzen materiatu genetycznego oraz
kontrolujacych prawidtowe podziaty ko-
moérkowe. Posiadanie uszkodzonego ge-
nu zwigksza ryzyko pojawienia si¢ u pa-
cjenta choroby nowotworowej. Jednak,
co nalezy zdecydowanie podkresli¢, nie
przesadza o jej wystapieniu, gdyz do tego
wymagane jest rowniez narazenie pacjen-
ta na dzialanie czynnikow uszkadzaja-
cych informacje¢ genetyczna komorek je-
go organizmu.

Mutacji genéw nie mozna usungc z organizamu
ani wyleczy¢, ale kobiety mogg zmniejszy¢ ryzyko
zachorowania na raka

Ocenia sig, ze ponad 150 tysigcy Polek
moze by¢ nosicielkami zmian genetycz-
nych (mutacji) w obrebie jednego z ge-
now (BRCAI lub BRCA?2) rozpoznawa-
nych jako najczestsze czynniki dziedzicz-
ne zwigkszajace ryzyko wystapienia raka
piersi i/lub raka jajnika. Kobiety te sta-

Lalecenia dla kobiet nosicielek mutacji w genie BRCAT/BRCA2

1. Comiesigczna samokontrola piersi

2. Badanie palpacyjne piersi przez lekarza co 6 miesigcy (od 20-251.2.)
3. Badanie obrazowe piersi (USG, mammografia, rezonans magnetyczny — w zaleznosci od wieku
i budowy piersi) co 6 miesigcy (od 25 r.2. USG, rezonans magnetyczny, od 35 1.2. mammografia)

4. Badanie ginekologiczne co 6 miesiecy (od 301.2.)

5. USG przezpochwowe co 6 miesigcy (od 301.2.)

6. Oznaczenie poziomu markera CA 125 w surowicy krwi co 6 miesigcy (od 301.2.)
(w oparciu o Rekomendacje PTG (2004) oraz Rekomendacje Europejskiego Towarzystwa Onkologii Medycznej (ESMO 2011))

NR 1/2012 TOP

MEDICAL

NA ZDROWIE ~———

nowia grupg pacjentek szczeg6lnie nara-
zonych na wystapienie choroby nowo-
tworowej. Ryzyko pojawienia si¢ raka
piersi u pacjentki obarczonej taka mutacja
jest bardzo wysokie i sigga 60-80%. Az
4 sposrod 10 nosicielek mutacji w genie
BRCAL1 zachoruje na raka jajnika, na-
tomiast w przypadku obecno$ci mutacji
w genie BRCA2 stosunek ten wynosi 1:10
(10%). Ryzyko zachorowania na raka
piersi przez mezczyzn nosicieli mutacji
w genie BRCA2 wynosi 6%. Podwyzszo-
ne jest u nich réwniez ryzyko zachoro-
wania na raka prostaty. Zaré6wno u ko-
biet jak i u mgzczyzn z mutacja BRCAL1
i BRCA2 wystepuje nieznacznie zwig-
kszone ryzyko zachorowania na raka
trzustki, zotadka oraz nowotwory w obrg-
bie glowy i szyi.

Mutacji gendw nie mozna usunac z or-
ganizmu ani wyleczy¢. Jednak kobiety,
u ktorych wykryto mutacje w genach
BRCAI1 lub BRCA2 moga zmniejszy¢
ryzyko zachorowania na nowotwor pop-
rzez jak najdtuzsze karmienie piersia czy
powstrzymanie si¢ od stosowania anty-
koncepcji doustnej do 25 r.z. lub wyso-
kich dawek hormonalnej terapii zastep-
czej w okresie okotomenopauzalnym.
W wybranych przypadkach, nosicielki
mutacji, ktore zrealizowaly juz swoje
plany macierzynskie, decyduja si¢ na
profilaktyczne usunigcie jajnikow w celu
zmniejszenia ryzyka rozwoju raka jajni-
ka, ktory pozostaje nadal nowotworem
bardzo trudnym do wykrycia w najwczes-
niejszym stadium.

Szacuje sig, ze blisko 10 - 20% zacho-
rowan na raka piersi i jajnika wystgpuje
u kobiet, ktore sa nosicielkami muta-
cji w obrgbie genu BRCAI1 lub BRCA2.
U pozostalych pacjentek, nie udaje si¢
ustali¢ zmiany genetycznej stanowiacej
czynnik sprzyjajacy rozwojowi nowo-
tworu, pomimo ewidentnego czasami
obciazenia rodzinnego (wystgpowanie
nowotworow piersi i/lub jajnika u licz-
nych cztonkéw rodziny, zachorowania
w bardzo mlodym wieku). Wynika to
z faktu, ze aktualnie dostgpne badania
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genetyczne umozliwiaja wykrycie jedy-
nie wybranych zmian genetycznych
odpowiadajacych za zwigkszona predys-
pozycj¢ do zachorowania na nowotwory,
natomiast cze$¢ z nich pozostaje nadal
nicodkryta lub metody pozwalajace na ich
wykrycie sa po prostu zbyt kosztowne.

Do grupy wysokiego ryzyka zachorowania
na raka piersi i/lub jajnika kwalifikuie sig
rodziny, w ktérych:

1. stwierdzono mutacjg w genie BRCAT lub
BRCA2 (wynik badania powinien by¢
konsultowany przez specjaliste w dzie-
dzinie genetyki klinicznej w celu zapew-
nienia jego wiarygodnosci i wartosci kli-
niczne]) lub/i

2. wystgpity 3 lub wiecej zachorowania na
raka piersi i/lub jajnika u krewnych [ ll
stopnia (wigczajgc w to pacjentke) lub/i

3. jezeli wsrdd krewnych | lub 1l stopnia
wystgpity 2 zachorowania na raka piersi
i/lub jajnika — w tym 1 zachorowanie
przed 50. rokiem zycia

4. u przynajmniej 1 kobiety w rodzinie
(pacjentki lub jej krewnej | lub Il stopnia)
wystgpit obustronny rak piersi, lub rak
piersiijajnika lub/i

5. jezeli u pacjentki lub jej krewnej | lub Il
stopnia wystgpito zachorowanie na raka
piersi przed 40. rokiem Zycia

Dlatego w procesie ustalania kwalifi-
kacji pacjentki i cztonkéw jej rodziny do
grupy wysokiego ryzyka zachorowania na
raka piersi i/lub jajnika podstawowe
znaczenie ma zebrany i przeanalizowany
przez lekarza genetyka wywiad rodzinny,
ktory pozwala na ustalenie wskazan do
wykonania badania genetycznego (zgod-
nie z aktualnie obowiazujacymi w Polsce
rekomendacjami PTG), okreslenie zakre-
su badan oraz niekiedy wstgpna kwalifi-
kacj¢ pacjentki do grupy wysokiego ry-
zyka zachorowania na raka piersi i jajnika.

Zdecydowanie zalecane jest, aby wy-
niki badan genetycznych odbierane byty
przez pacjentki i pacjentow bezposrednio
od lekarza genetyka wraz z odpowiednia
interpretacja oraz indywidualnie przygo-
towang karta zalecen dotyczacych badan
profilaktycznych.

Badanie genetyczne poza pacjentami
z grupy ryzyka moze wykonac sobie row-
niez kazda inna osoba, ktéra chciataby
uzyska¢ informacj¢ czy jest nosicielem
mutacji zwigkszajacej ryzyko zachorowa-
nia na nowotwory.

Obecnie na rynku polskim dostgpnych
jest wiele testow genetycznych - od naj-
prostszych wykrywajacych tylko kilka
okreslonych mutacji do badan obejmu-
jacych analizg catych genow - te ostatnie
sa niestety stosunkowo drogie.

Dokonujac wyboru warto zada¢ pyta-
nie o czutos¢ metody stosowanej przy wy-
krywaniu mutacji - najczulsze sa bowiem
badania oparte na metodzie sekwencjono-

wania materialu genetycznego (czu-
10§¢>99,9%).

W kazdym przypadku zalecana jest
wizyta w poradni genetycznej w celu kon-
sultacji wynikow oraz uzyskania pelnej
porady genetycznej.

Rekomendacje Polskiego Towarzystwa Gine-

kologicznego- PTG (skrdt):

1. Podstawg do wytonienia pacjentek z gru-
py wysokiego ryzyka dziedzicznie uwa-
runkowanego raka jajnika i raka piersi jest
dokladny wywiad rodzinny.

2. Pacjentki zakwalifikowane do grupy wy-
sokiego ryzyka powinny zostac skiero-
wane na badanie nosicielstwa najczest-
szych w populacji polskiej mutacji genu
BRCAT i /lub BRCA2 (okreslenie zakresu
badania genetycznego oraz interpretacja
wynikéw badari genetycznych powinny
by¢ zawsze przeprowadzone przez spe-
cjaliste w dziedzinie genetykiklinicznej).

3. Badania nosicielstwa mutacji w genach
predyspozycji do nowotworéw wykony-
wane sq wylgcznie u pacjentéw petno-
letnich, po pisemnym potwierdzeniu
przez nich $wiadomej zgody na ich prze-
prowadzenie. Wyniki badar sq poutne.

dr n. med. Anna Poluha
specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej
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Zapraszamy na konsultacje genetyczne oraz diagnostyczne badania genetyczne do Poradni Genetycznej NZOZ Genomed, ktéra
miesci sie na terenie przychodni Top Medical przy ul. Zana 29/XIX w Lublinie. Informacia i rejestracja: tel. 516 156 290, 22 644 60 19

enomed w swojej DfEr'CIE pnsnada analize ponad 120 genow warunkmacyth churoby

genetyczne. Specjalnie dla kobiet, ktore swiadomie kieruja swoim zyciem, doswiadczony
. zespot diagnostyczny NZOZ Genomed przygotowat specjaing oferte VIP TEST.

VIP TEST obejmuje pakiet badan przesiewowych dla kobiet: Ocena predyspozycii do zachorowania lub rozwoju

najczestszych chordb o podioiu genetycznym (przedwezesne wygainigcie funkeji jajnildw, poronienia, zakrzepica iyl, hemochromatoza,

twyrodnienie plamki zotte|, nietolerancja laktozy, rak piersi i jajnikow]).

Zadbaj o siebie juz dzig, nie wahaj sig, zadzwor: 22 644 60 |9. Z tym ogloszeniem otrzymasz 15% znliki.
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