
Rak jajnika stanowi pierwszą przyczy-
nę zgonów z powodu nowotworów
narządu rodnego kobiet. Pomimo sto-
sowania zabiegów cytoredukcyjnych
i chemioterapii z użyciem pochodnych
platyny i taksanów, odsetek przeżyć 
5-letnich wśród chorych na zaawanso -
wa ną postać tego nowotworu wynosi
10–30%. Spośród wszystkich przypad-
ków raka jajnika, ok. 5–10% jest zwią-
zanych z rodzinną lub dziedziczną
postacią, za którą są odpowiedzialne
w ok. 80–90% mutacje genów BRCA.
Ryzyko zachorowania na raka jajnika
u nosicielek mutacji genu BRCA1 wyno-
si ok. 16–60%. Tak wysokie ryzyko
zachorowania wskazuje na potrzebę
wykonywania testów genetycznych
zarówno wśród chorych, jak i ich krew-
nych, aby można było zastosować
u nich odpowiednią pro filaktykę zabez-
pieczającą przed zachorowaniem na
nowotwory złośliwe. Obecnie wprowa-
dza się strategię direct-to-consumer
(DTC), mającą na celu wykorzystywanie
testów molekularnych w codziennej
praktyce klinicznej.

Słowa kluczowe: rak jajnika, BRCA1,
mutacje założycielskie, testy genetycz-
ne.
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Wstęp

Rak jajnika jest poważnym problemem w ginekologii onkologicznej i nadal
stanowi wyzwanie dla medycyny. Według światowego rejestru GLOBOCAN,
nowotwór ten zajmuje szóste miejsce pod względem częstości występowa-
nia oraz jest siódmą przyczyną zgonów z powodu nowotworów złośliwych
u kobiet, co stanowi odpowiednio 4% zachorowań na nowotwory i 4,2% zgo-
nów [1]. W Polsce nowotwór ten jest piąty pod względem częstości wystę-
powania oraz stanowi pierwszą przyczynę zgonów wśród chorób nowotwo-
rowych narządu rodnego u kobiet. W 2006 r. w naszym kraju zarejestrowano
3291 przypadków raka jajnika (5,3% ogólnej liczby zachorowań na nowotwory
złośliwe u kobiet) i odnotowano 2390 zgonów (6% wszystkich przypadków
śmierci z powodu tego nowotworu) [2]. 

Zgodnie z danymi pochodzącymi z badań genetycznych, ok. 30% wszyst-
kich nowotworów powstaje wskutek znanych, uwarunkowanych genetycz-
nie predyspozycji [3]. Większość raków jajnika stanowią przypadki występu-
jące sporadycznie. Tylko ok. 5–10% wszystkich raków jajnika wykazuje związek
z dziedziczną lub rodzinną postacią tego nowotworu [4].

W większości procesów powstawania nowotworów w komórkach soma-
tycznych organizmu zachodzą mutacje somatyczne genów, prowadzące do
wystąpienia guzów sporadycznych. Zmiany zachodzące w DNA guza praw-
dopodobnie są konsekwencją rzadkich mutacji spontanicznych pojawiają-
cych się podczas replikacji i naprawy DNA oraz wpływu innych czynników
uszkadzających DNA, głównie środowiskowych i promieniowania ultrafiole-
towego. 

Rak jajnika w genetycznie uwarunkowanych zespołach chorób
nowotworowych

Około 90% nabłonkowych raków jajnika stanowią postacie sporadyczne,
w przypadku których w rodzinie nie obserwuje się zachorowań na nowotwory
ani też predyspozycji genetycznej dziedziczonej autosomalnie dominująco
[5]. Pozostałe ok. 5–10% przypadków raka jajnika stanowią postacie rodzin-
ne lub dziedziczne. Rodzinny rak jajnika charakteryzuje się agregacją wielu
zachorowań na nowotwory, w tym na raka jajnika, jednak nie obserwuje się
autosomalnego dominującego sposobu dziedziczenia cech [6]. Niejedno-
krotnie wśród rodzinnych raków jajnika nie występują mutacje w poznanych
dotychczas genach, wykazujących związek z tym nowotworem. Podobnie
w rakach sporadycznych mutacje genów BRCA1 i BRCA2 są spotykane nie-
zwykle rzadko [7].

Biorąc pod uwagę cechy rodowodowo-kliniczne, dziedziczna postać raka
jajnika występuje, gdy w rodzinie, przynajmniej w dwóch kolejnych pokole-
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niach, wśród krewnych pierwszego i drugiego stopnia stwierdzono zachoro-
wania na raka jajnika lub na inne nowotwory – głównie takie jak rak piersi,
macicy, jelita grubego i gruczołu krokowego [6]. Za dziedziczną postać raka
jajnika odpowiedzialne są przede wszystkim mutacje w genach, dziedziczo-
ne w sposób autosomalny dominujący, zgodnie z którym odziedziczenie poje-
dynczego zmutowanego allelu spowoduje wystąpienie choroby. Osoby cho-
re, określane jako osobniki heterozygotyczne, będą miały zatem jeden allel
prawidłowy i jeden zmutowany. Zgodnie z modelem dziedziczenia zapropo-
nowanym przez Grzegorza Mendla, każde z dzieci rodziców będących nosi-
cielem mutacji konstytucyjnej (obecnej w każdej komórce organizmu)
w danym genie ma 50-procentowe prawdopodobieństwo jej odziedziczenia
bez względu na płeć [8]. Prowadzone od lat 90. XX w. badania rodzin rodo-
wodowo wykazujących agregację raków piersi i jajnika umożliwiły zdefinio-
wanie kliniczne dziedzicznej postaci raka jajnika w trzech zespołach choro-
bowych [9] (tab. 1.).

Dwa pierwsze zespoły: HBOC (hereditary breast-ovarian cancer) i HOC
(site-specific ovarian cancer, hereditary ovarian cancer), związane są z muta-
cjami genów BRCA, które są obecne w prawie 90% dziedzicznych przypad-
ków raka jajnika [10]. 

Zespół dziedzicznego raka piersi i jajnika (HBOC) stanowi ok. 65–70%
wszystkich dziedzicznych raków jajnika i można go podejrzewać, jeżeli u człon-
ków rodziny występowały zarówno zachorowania na raka piersi, jak i jajni-
ka [7]. W celu rozpoznania tego zespołu ustalono kryteria rodowodowo-kli-
niczne, które obejmują zachorowanie na raka piersi lub jajnika: 
• u trzech lub więcej krewnych, w tym jedno przed ukończeniem 50. roku

życia (diagnoza definitywna),
• u dwóch krewnych pierwszego stopnia lub drugiego w linii męskiej (dia-

gnoza z dużym prawdopodobieństwem),
• rozpoznanie raka piersi: przed 40. rokiem życia, w postaci guza obustron-

nego lub wieloogniskowego, o typie histologicznym raka rdzeniastego lub
atypowego rdzeniastego, bądź też u mężczyzny, oraz wystąpienie raka pier-
si i jajnika u tej samej osoby [11]. 

Zespół dziedzicznego raka jajnika specyficznego narządowo, określany
inaczej jako miejscowo swoisty (HOC), jest najmniej poznanym zespołem dzie-
dzicznej postaci raka jajnika. Szacuje się, że zespół ten stanowi ok. 10–15%
wszystkich dziedzicznych raków jajnika [7]. Zespół HOC należy podejrzewać,
jeżeli zaobserwowano trzy lub więcej przypadków zachorowań na raka jaj-
nika w dowolnym wieku wśród krewnych pierwszego lub drugiego stopnia,
lecz bez występowania raka piersi czy też innych nowotworów w rodzinie
(diagnoza definitywna) lub dwa zachorowania na raka jajnika (diagnoza
z dużym prawdopodobieństwem) [6]. U kobiet z rozpoznanym zespołem HOC
występuje 3-krotnie zwiększone ryzyko zachorowania na raka jajnika, wyno-
szące 5% w porównaniu z ogólną populacją kobiet na całym świecie, u któ-
rych ryzyko to wynosi 1,6% [12].

W trzecim zespole HNPCC (hereditary nonpoliposis colon cancer) zacho-
rowania na raka jajnika w rodzinie występują najrzadziej [13]. Pomimo że
zespół ten jest głównie powiązany z dziedzicznym, niezwiązanym z polipo-
watością rakiem jelita grubego, to w rodzinach z tym zespołem spotyka się
także nowotwory innych narządów, m.in.: trzonu macicy, jelita cienkiego,

Tabela 1. Zespoły dziedzicznego raka jajnika
Table 1. Hereditary ovarian cancer syndromes

Zespół Geny związane 
z zespołem

dziedziczny rak piersi i jajnika (HBOC) BRCA1, BRCA2

dziedziczny rak jajnika specyficzny narządowo (HOC) BRCA1, BRCA2

dziedziczny niezwiązany z polipowatością hMLH1, hMSH2, 
rak jelita grubego (HNPCC, zespół Lyncha) hMSH6, hPMS2



pęcherza moczowego, żołądka, przewodów żółciowych
i ośrodkowego układu nerwowego [14]. Szacuje się, że zespół
ten stanowi ok. 5% przypadków dziedzicznych raka jajnika
i powstaje na skutek mutacji germinalnej w jednym z genów
odpowiedzialnych za procesy naprawcze DNA, tzw. genach
mutatorowych (mismatch repair genes – MMR): hMSH2 (2p),
hMLH1 (3p), hPMS2 (7p) i hPMS1 (2q). Nosiciele mutacji
w tych genach mają ok. 9–12% szans zachorowania na raka
jajnika [7, 12, 15]. 

Utrata funkcji genów MMR wskutek mutacji przyczynia
się do genetycznej niestabilności w komórkach nowotwo-
rowych i jest często obserwowana w sekwencjach powtó-
rzonych zlokalizowanych w genomie, zwanych mikrosate-
litami. Prawdopodobnie błędy replikacji w tych sekwencjach
powtórzonych zdarzają się często, a ich nieskuteczna napra-
wa powoduje „niestabilność mikrosatelitarną” fenotypu.
Nadal jednak nie wiadomo, w jaki sposób niestabilność
mikrosatelitarna przyczynia się do powstawania raka jajni-
ka lub innych nowotworów złośliwych u chorych z zespo-
łem HNPCC. Dzięki zastosowaniu mikrosatelitarnych mar-
kerów w badaniach rodzin z zespołem HNPCC niestabilność
wykazano u 10–15% chorych na sporadyczną postać nowo-
tworu oraz u 85–92% chorych będących nosicielami muta-
cji w genach mutatorowych [12]. Przypuszcza się, że nie-
stabilność ta może wpływać na ekspresję genów poprzez
zmiany w strukturze chromatyny, lecz aby potwierdzić tę
hipotezę, wymagane są dalsze badania [4]. 

Zespół HNPCC można podejrzewać, jeżeli zostaną speł-
nione kryteria amsterdamskie: 

• co najmniej u trzech członków rodziny wykryto raka jeli-
ta grubego,

• rak jelita grubego został rozpoznany przed 50. rokiem
życia,

• przynajmniej jeden z pacjentów, u których wykryto raka
jelita grubego, jest krewnym pierwszego stopnia dla
dwóch pozostałych,

• wykluczono polipowatość rodzinną (familial adenoma -
tous polyposis – FAP) [16].

Obecnie uważa się, że większość nowotworów dzie-
dzicznych powstaje na skutek predyspozycji jednogenowej
lub wielogenowej. Pierwsza z nich związana jest z dziedzi-
czeniem autosomalnym dominującym. Cechą charaktery-
styczną wielogenowej predyspozycji do powstawania nowo-
tworów jest zwykle zachorowanie jednej osoby w rodzinie.
Predyspozycja ta może być związana z dużym lub małym
ryzykiem zachorowania na chorobę nowotworową. Dzięki
badaniom, których celem była ocena wpływu czynników
genetycznych na wystąpienie choroby nowotworowej, uda-
ło się zidentyfikować wiele genów, których mutacje są odpo-
wiedzialne w różnym stopniu za predyspozycje do powsta-
wania nowotworów. Zostały one podzielone w zależności
od stopnia ryzyka rozwoju nowotworu na geny o wysokiej
penetracji i średniej/niskiej penetracji [8, 17].

W tabeli 2. przedstawiono wybrane poznane geny bio-
rące udział w molekularnym mechanizmie powstawania
raka jajnika. 

Mutacje w kilku genach mogą powodować syntezę nie-
prawidłowych białek, które pełnią różne funkcje w komór-

Tabela 2. Wybrane geny biorące udział w molekularnym mechanizmie powstawania raka jajnika
Table 2. Chosen genes know for orchestrating molecular mechanism of ovarian cancer development

Gen Funkcjonalna charakterystyka molekularna Rola w powstawaniu i przebiegu raka jajnika Piśmiennictwo

BRCA1 antyonkogen, tworzy kompleksy białkowe głównie z Rad51, mutacje są przyczyną ok. 13,5–13,9% zachorowań [9, 18–21]
Rad50/Mre11/Nbs1, Brca2, białkami anemii typu Fanconiego; na raka jajnika u Polek; skumulowane
z innymi białkami bierze udział w naprawie podwójnych ryzyko zachorowania na raka jajnika u nosicielek
pęknięć nici DNA, regulacji transkrypcji genów docelowych, mutacji wynosi 16–50%;
regulacji cyklu komórkowego i ubikwitynacji białek prawdopodobnie czynnik prognostyczny w raku 

jajnika (omówienie w dalszej części)

BRCA2 antyonkogen, tworzy kompleksy z Brca1; bierze udział skumulowane ryzyko zachorowania na raka [11, 22, 23]
w naprawie uszkodzeń podwójnych pęknięć nici DNA, m.in. jajnika wynosi 11–27%;
wraz z Rad51, promuje rekombinację homologiczną, udział prawdopodobnie nie jest czynnikiem 
w regulacji transkrypcji genów docelowych, regulacji cyklu prognostycznym w raku jajnika
komórkowego, remodelowaniu chromatyny

TP53 antyonkogen, czynnik transkrypcyjny; bierze udział w regulacji mutacje obecne w ok. 40–50% nabłonkowych [24–29]
transkrypcji, kontroli cyklu komórkowego; w odpowiedzi na i ok. 50–80% surowiczych raków jajnika
uszkodzenie DNA prowadzi do zatrzymania cyklu komórkowego o wysokim stopniu złośliwości;
w fazie G1 lub indukuje apoptozę; mutacje obecne są w ok. 50% dotychczas nie ustalono, czy jest to czynnik
wszystkich nowotworów; przypuszczalnie utrata funkcji P53 prognostyczny (sprzeczne wyniki badań)
może być zasadniczym krokiem w transformacji komórek 
z mutacją genu BRCA1

CHEK2 kinaza 2 punktu kontrolnego cyklu komórkowego; bierze udział mutacja typu missens (I157T) zwiększa ryzyko [30–32]
w regulacji cyklu komórkowego, apoptozie, naprawie uszkodzeń zachorowania na raka jajnika o granicznej
DNA indukowanych promieniowaniem jonizującym; złośliwości ok. 2,5-krotnie i ok. 2,1-krotnie
w odpowiedzi na uszkodzenie fosforyluje białka P53 i Brca1, na raka jajnika o niskim stopniu złośliwości
regulując funkcję supresorową tych białek histologicznej; 

dotychczas nie ustalono, czy jest to czynnik 
prognostyczny (brak wyników badań)
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ce. Przykładowo, białko P53 odpowiedzialne jest za zatrzy-
manie cyklu komórkowego po uprzednim uszkodzeniu DNA.
Może także aktywować szlak naprawy DNA lub skierować
komórkę na drogę apoptozy, natomiast gen kodujący cykli-
nę D1, biorącą udział w przebiegu prawidłowego cyklu
komórkowego, może być odpowiedzialny za zwiększoną
proliferację komórek w wyniku nadekspresji tego genu oraz
zachowywać się jak onkogen.

Mutacje genu BRCA1 a dziedziczna postać raka
jajnika

W ostatniej dekadzie na całym świecie opisano ponad
1200 różnych mutacji genu BRCA1 i ponad 1300 genu BRCA2
[33]. Wyniki wielu badań wykazały, że mutacje genów BRCA
rzadko występują jako de novo i przeważnie wykazują
tzw. efekt założyciela (founder effect). Zjawisko „efektu zało-
życiela” związane jest z częstymi mutacjami założycielski-
mi w danej populacji jednorodnej etnicznie, a tym samym
bardziej jednorodnej genetycznie. Osoby z mutacją „zało-
życielską” mają wspólnego przodka założyciela, u którego
dana zmiana w DNA pojawiła się po raz pierwszy [34, 35].
Mutacje założycielskie były opisywane dla wielu populacji
i grup etnicznych na całym świecie. Przykładowymi popu-
lacjami, w których udało się zidentyfikować mutacje zało-
życielskie genu BRCA1, są:
1) populacje europejskie:
• Żydówki aszkenazyjskie (wschodnioeuropejskie): muta-

cje: 5382insC i 185delAG w genie BRCA1 i 6174delT w genie
BRCA2 [36];

• norweska: 1675delA, 816delGT, 3347delAG, 1135insA [37];
• polska: 300T>G, 4153delA, 5382insC w genie BRCA1 [38]; 
• węgierska: 300T>G, 185delAG, 5382insC [39]; 
• fińska: 3604delA, 3744delT, 4153delA, 4446C→T,

IVS11+3A>G [37, 40];
• rosyjska: 5382insC, 4153delA, 185delAG, 300T>G [41];
• włoska (Toskania): c.3228_3229delAG, c.3285delA [42],

(Kalabria): 5083del19 [37];
2) populacje inne niż europejskie:
• chińska: 1081delG, 2371-2372delTG [43];
• francuscy Kanadyjczycy: C4446T, R1443X, 4446C>T,

2953delGTA+C w genie BRCA1 oraz 2816insA, 6085G>T,
8765delAG w genie BRCA2 [37,44,45,46];

• Afroamerykanie: 943ins10, 1832del5, 5296del4 [37];
• pakistańska: S1503X, R1835X [37]. 

Najczęściej spotykana mutacja 5382insC w genie BRCA1
była opisywana m.in. w populacjach: holenderskiej, litew-
skiej, rosyjskiej, czeskiej, białoruskiej, węgierskiej, niemiec-
kiej, francuskiej, włoskiej, angielskiej czy też francusko-kana-
dyjskiej, i dlatego sądzi się, że może to być tzw. mutacja
konserwatywna, która rozprzestrzeniła się na całym świe-
cie [47]. W niektórych populacjach obserwuje się regional-
ne różnice w częstości występowania i typie mutacji genu
BRCA1. Przykładowo, w duńskich rodzinach z rozpoznanym
rodzinnym zespołem raka piersi lub jajnika odnotowano
nieznaczne różnice w częstości występowania mutacji
genów BRCA1 pomiędzy wschodnią a zachodnią częścią kra-
ju. Ciekawostką jest, że mutacje genów występujące
w zachodniej części Danii są spotykane także w krajach
skandynawskich – głównie w południowej Szwecji i Nor-

wegii (2594delC, 2595delA, 3438G>T, 3829delT, 3993delT,
5208T>C i 5332G>A), natomiast mutacje we wschodniej
części kraju są często opisywane w krajach Europy Środko-
wo-Wschodniej (łącznie z Żydówkami aszkenazyjskimi) i bał-
tyckich (185delAG, 234T>G, 249T>A, 3172ins5 i 5382insC) [48].   

Molekularne badania genetyczne genu BRCA1
a ryzyko zachorowania na raka jajnika

Według aktualnych danych szacuje się, że ok. 90% dzie-
dzicznych raków jajnika jest spowodowanych mutacjami
genów BRCA [10]. U nosicielek mutacji genu BRCA1 wystę-
puje zwiększone ryzyko zachorowania na raka piersi, które
do 80. roku życia wynosi 45–90% [49, 50], a ryzyko zacho-
rowania na raka jajnika wynosi 16–60% [22, 51]. 
Dla porównania, u nosicielek mutacji genu BRCA2 występuje
ok. 31–56-procentowe ryzyko zachorowania na raka piersi
oraz ok. 11–27-procentowe ryzyko rozwoju raka jajnika [52].
Polki będące nosicielkami mutacji genu BRCA1 mają ok. 
66-procentowe ryzyko rozwoju raka piersi do 75. roku życia
i ok. 44-procentowe ryzyko zachorowania na raka jajnika,
u nosicielek mutacji genu BRCA2 ryzyko to dotąd nie jest
jeszcze poznane [11]. Mutacje genu BRCA1 mogą również
zwiększać ryzyko zachorowania na inne nowotwory, m.in.:
raka gruczołu krokowego (ok. 3-krotnie) oraz jelita grubego
(ok. 4-krotnie) [53]. Nosicielki mutacji tego genu mają tak-
że ok. 10-procentowe ryzyko zachorowania na brodawko-
watego surowiczego raka otrzewnej oraz jajowodu [54]. Roz-
bieżności pomiędzy wartościami ryzyka zachorowania na
nowotwory poszczególnych narządów mogą prawdopo-
dobnie wynikać z różnic w penetracji mutacji [55], badanej
populacji, typie mutacji (różne mutacje założycielskie
w poszczególnych populacjach) oraz strategii planowania
i metod analizy. 

W ciągu ostatnich lat postawiono hipotezę, że prawdo-
podobnie zróżnicowane wartości ryzyka zachorowania na
nowotwory uzależnione są od różnych mutacji genów BRCA.
Dlatego też pojawiło się pytanie, czy specyficzne mutacje
w tych genach powodują odmienne fenotypy chorób nowo-
tworowych w porównaniu z innymi mutacjami spotykany-
mi w tych samych genach? Należy mieć nadzieję, że znale-
zienie odpowiedzi na to pytanie będzie możliwe dzięki
dalszym badaniom nad zależnością genotyp–fenotyp cho-
roby nowotworowej wśród chorych nosicieli mutacji genów
BRCA. Temu celowi mają pomóc planowane badania przesie -
wowe i konsultacje genetyczne, a na podstawie uzyskanych
wyników można będzie podjąć próbę budowania właści-
wych strategii postępowania profilaktycznego u nosicieli
mutacji [56]. 

Wyniki badań przeprowadzonych w polskiej populacji
wskazują, że dwie mutacje genu BRCA1: 5382insC oraz
4153delA, powodują wysokie ryzyko rozwoju raka jajnika
wśród ich nosicielek. Oszacowano, że nosicielki mutacji
5382insC mają ok. 44-krotnie większe ryzyko zachorowania
na raka jajnika i ok. 10-krotnie większe ryzyko rozwoju raka
piersi. Nosicielstwo mutacji 4153delA odpowiada natomiast
za ok. 50-krotnie większe ryzyko rozwoju raka jajnika [57].

Ze względu na różną penetrację mutacji w genie BRCA1
uważa się, że inne modyfikujące czynniki genetyczne i śro-



dowiskowe mają wpływ na dynamikę rozwoju raka jajnika
u nosicielek mutacji. Identyfikacja czynników modyfikują-
cych jest niezwykle ważna, ponieważ dzięki nim będzie moż-
na dokładniej oszacować ryzyko zachorowania na nowo-
twór u nosiciela mutacji. Przykładowo, genetycznym
czynnikiem modyfikującym ryzyko zachorowania na nowo-
twory u nosicieli mutacji BRCA może być RAD51. Przepro-
wadzone badania wykazały, że polimorfizm pojedynczego
nukleotydu (SNP) RAD51135G>C w regionie 5’UTR (nieule-
gającym translacji) jest klinicznie istotnym czynnikiem
modyfikującym penetrację mutacji genu BRCA2, manife-
stującą się zwiększeniem ryzyka zachorowania na raka pier-
si głównie w młodym wieku oraz zmniejszonym ryzykiem
rozwoju raka jajnika. W przypadku nosicielek mutacji genu
BRCA1 polimorfizm ten nie wpływa na ryzyko rozwoju raka
piersi lub jajnika [58–60]. W polskiej populacji nosicielek
mutacji genu BRCA1 (5382insC) polimorfizm genu
RAD51135G>C zmniejsza ok. 2-krotnie ryzyko rozwoju raka
piersi i jajnika [61, 62].

Wykorzystanie molekularnych testów 
genetycznych

Wysokie ryzyko zachorowania na raka piersi i jajnika
wśród nosicielek mutacji genu BRCA1 wskazuje na potrze-
bę wykonywania badań genetycznych zarówno u osób cho-
rych na te nowotwory złośliwe, jak i u ich krewnych. Bada-
nia genetyczne zajmują główną pozycję w oszacowaniu
ryzyka zachorowania na dziedziczną postać nowotworu oraz
mają na celu stwierdzenie lub wykluczenie nosicielstwa nie
tylko mutacji genu BRCA1, ale także i innych genów oraz
w zależności od wyniku badania zalecenie odpowiedniej
profilaktyki. Lacour i wsp. [63] sugerują, że większość cho-
rych na raka jajnika nie wie o możliwości wykonania dia-
gnostycznych testów genetycznych. Wyniki badania prze-
prowadzonego przez tych autorów wykazały, że spośród
237 chorych na raka jajnika, tylko 43,5% kobiet słyszało
o testach genetycznych wykrywających mutacje w obrębie
genu BRCA1. Wykazano ponadto, że przynależność do okre-
ślonej rasy miała istotny statystycznie związek z wiedzą
tych kobiet o możliwości wykonania takiego badania. Wśród
objętych badaniem chorych na raka jajnika odsetek kobiet,
które nie słyszały o takich testach, w zależności od rasy
wynosił odpowiednio: 51% kobiet z rasy kaukaskiej, 70%
Latynosek oraz 88% Afroamerykanek (p = 0,008). Świado-
mość możliwości wykonania takiego testu miało 29,6%
Latynosek i 11,8% Afroamerykanek. 

Pomimo wielu informacji w mediach o możliwości wyko-
nania badań genetycznych, nadal duża liczba chorych odma-
wia wykonania tego rodzaju badania, m.in. z powodu poczu-
cia potencjalnej winy wobec swoich krewnych, gdyby
okazało się, że przekazali bliskim „zmutowany” gen, oraz
braku przekonania o istnieniu skutecznej profilaktyki. W tym
miejscu warto podkreślić, jak bardzo ważne jest, aby oso-
by chcące poddać się badaniom genetycznym zostały odpo-
wiednio poinformowane i zapoznane z celowością takich
badań jeszcze przed ich wykonaniem, ponieważ większość
z nich obawia się o to, czy będzie w stanie normalnie funk-
cjonować ze świadomością, że oni sami lub ich krewni znaj-
dują się w grupie osób o zwiększonym ryzyku zachorowa-

nia na nowotwory złośliwe. Ponadto, obawiają się reakcji
ze strony otoczenia – braku zrozumienia, zmian w relacjach
rodzinnych, towarzyskich oraz zawodowych. Często barie-
rą w wykonaniu badania genetycznego okazują się także
jego koszty i obawa przed utratą ubezpieczenia z firm ubez-
pieczeniowych. Zgodnie z wynikami badania przeprowa-
dzonego przez Lacour i wsp. [63], 73,6% spośród 237 cho-
rych na raka jajnika pokryłoby w 20% koszty badania
genetycznego (600 dolarów, 2008 r.), a 25,1% zapłaciłoby
pełną kwotę (3000 dolarów). Zauważono ponadto, że kobie-
ty ze średnim i wyższym wykształceniem chętniej wyraża-
ły gotowość pokrycia 20% kosztów testu genetycznego ani-
żeli kobiety z wykształceniem podstawowym, przy czym
zależność ta była istotna statystycznie (p = 0,03). W przy-
padku kobiet chcących zapłacić pełną kwotę za badanie nie
zauważono zależności od stopnia ich wykształcenia. Dodat-
kowo, należy zwrócić uwagę na fakt, że 44,5% spośród oma-
wianej grupy chorych na raka jajnika nie poddałoby się
badaniu genetycznemu, jeżeli wynik takiego badania miał-
by wpływ na zmianę stawki ubezpieczeniowej, wynikającej
ze zwiększonego ryzyka zachorowania na nowotwory złoś -
liwe, przy czym zależność ta nie wykazywała związku ani
z przynależnością do określonej rasy, ani też z poziomem
wykształcenia.

Przystępując do wykonania testów genetycznych, nale-
ży mieć na uwadze dwojaką korzyść z ich przeprowadzenia.
Z jednej strony, osoby z negatywnym wynikiem badania
genetycznego, czyli niestwierdzającym nosicielstwa muta-
cji w genach, uzyskują informację, że ryzyko zachorowania
przez nich na nowotwory nie różni się znacząco w odnie-
sieniu do całej populacji, chociaż nie wyklucza prawdopo-
dobieństwa zachorowania na chorobę nowotworową.
Ponadto, negatywny wynik wpływa korzystnie na stan psy-
chiczny zarówno osoby poddającej się tego rodzaju bada-
niu, jak i jej krewnych. Z drugiej strony, pozytywny wynik
testu genetycznego dostarcza informacji o nosicielstwie
mutacji genów oraz wskazuje na potrzebę wykonania takich
badań wśród krewnych w celu wyłonienia zdrowych nosi-
cieli mutacji, ponieważ powinni oni zostać objęci odpo-
wiednią profilaktyką, zabezpieczającą ich przed zachoro-
waniem na nowotwór złośliwy. Niestety, pozytywny wynik
badania może sprzyjać różnym niekorzystnym reakcjom
psychologicznym prowadzącym niejednokrotnie do niepo-
trzebnych poróżnień i implikacji rodzinnych, obawom przed
utratą pracy i ubezpieczenia oraz ewentualnemu zachowa-
niu w tajemnicy pozytywnego wyniku badania genetycz-
nego z uwagi na poczucie winy wobec rodziny, a tym samym
obwiniania samego siebie [64]. 

Jednak w związku z tym, że w ostatnim czasie znacznie
wzrosło zainteresowanie badaniami genetycznymi, niejed-
nokrotnie poradnie genetyczne nie są w stanie udzielić pora-
dy wszystkim osobom, u których wykonywane są testy
molekularne poszukujące zmian w poszczególnych genach
[65]. Pojawiają się również opinie, że wyniki molekularnych
testów genetycznych nie są formą rozpoznawania choroby
nowotworowej i nie pozwalają na wdrożenie właściwego
postępowania profilaktycznego. Ponadto, należy zwrócić
uwagę na pojawiające się w społeczeństwie obawy: kto
będzie ponosił koszty opieki zdrowotnej związane z wyko-
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nywaniem samych testów oraz właściwym postępowaniem
profilaktycznym u nosicieli mutacji w genach [66]?

Podsumowanie

Dostęp do poradnictwa genetycznego i uczciwa porada
specjalistów są pomocne przy interpretowaniu wyników
testów genetycznych, a rzetelna ocena penetracji mutacji
poszczególnych genów ma kluczowe znaczenie dla udzie-
lenia porady i podjęcia odpowiednich decyzji [55]. Dzięki roz-
wojowi badań genetycznych coraz więcej osób chorych na
nowotwór uzyskuje informację, czy ich zachorowanie mia-
ło podłoże dziedziczne oraz czy takiemu badaniu powinni
poddać się ich krewni. Badania tego rodzaju powinny być
pomocne przy ustalaniu ryzyka zachorowania na różne
nowotwory złośliwe wśród nosicieli mutacji genów. Pozwa-
lają na wdrożenie odpowiednich zaleceń odnośnie do pro-
filaktyki mającej na celu zapobieganie w jak największym
stopniu zachorowaniu na chorobę nowotworową lub umoż-
liwiającą wykrycie jej we wczesnych stadiach zaawanso-
wania klinicznego, jak i uniknięcie niepotrzebnych następstw
psychologicznych i nieporozumień rodzinnych. Niestety,
w wielu państwach nie jest jasno powiedziane, kto ma
pokrywać koszty badań genetycznych lub ewentualnie
w jakiej części koszty te mają pokrywać sami pacjenci.
U wielu osób tego rodzaju badania udaje się wykonać
w ramach grantów przyznanych na badania naukowe, lecz
tych jest zbyt mało, aby wystarczyły na przebadanie wszyst-
kich zainteresowanych. 

Obecnie wprowadzana jest strategia direct-to-
consumer (DTC), której celem jest wykorzystywanie w prak-
tyce codziennej badań genetycznych wykonywanych u kon-
kretnych osób. Badania molekularne w takim zastosowaniu
powinny pozwolić określić ryzyko względne, a po analizie
uwzględniającej średnie ryzyko zachorowania na określo-
ną chorobę w danej populacji także ryzyko absolutne. Nale-
ży pamiętać, że w środowisku genetyków medycznych pro-
wadzone są obecnie dyskusje nad przydatnością
molekularnych testów genetycznych wykonywanych zgod-
nie z zasadą DTC. Ta forma badań ma stać się podstawą
tzw. medycyny spersonalizowanej [67].

Tym niemniej należy pamiętać, że badania genetyczne
są wykorzystywane nie tylko w diagnostyce chorób dzie-
dzicznych, ale także do wykrywania innych groźnych cho-
rób, wirusów i bakterii, a negatywny wynik badania gene-
tycznego nie oznacza, że dana osoba nie jest obciążona
ryzykiem rozwoju choroby na podłożu genetycznym, i tym
samym, że w przyszłości nie zachoruje na nowotwór. Nosi-
ciele mutacji powinni natomiast zostać objęci zarówno opie-
ką medyczną, jak i psychologiczną.
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