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Rak piersi jest najczestszym w Polsce
nowotworem ztosliwym u kobiet.
W ostatnim czasie, przy statym wzroscie
zachorowalnosci, nie obserwuje sie
wzrostu umieralnosci. Ten pozytywny
trend wiaze sie m.in. z wczesniejszym
wykrywaniem choroby. W propagowa-
niu wiedzy na temat raka piersi duze
znaczenie majg media, w tym prasa. Do-
ceniajac role prasy, nie mozna jednak
nie wspomnie¢ o watpliwosciach, jakie
budza prasowe informacje na temat ba-
dan genetycznych w raku piersi.
Celem pracy jest zwrdcenie uwagi
na problem, jakim jest niewtasciwy spo-
s6b przekazywania informacji na temat
badan genetycznych. Zty przekaz moze
sprawi¢, ze kobiety po uzyskaniu ujem-
nego wyniku testu przestang wykony-
wac badania kontrolne. Z kolei wydanie
dodatniego wyniku, bez wczesniejszych
niezbednych informacji, moze doprowa-
dzi¢ do powaznych probleméw psy-
chicznych i rodzinnych.

Przed wykonaniem badania genetycz-
nego pacjenta nalezy poinformowac
0 sposobie postepowania w wypadku
dodatniego wyniku testu i dopiero wte-
dy powinien on podejmowac decyzje
0 wykonaniu testu.

Stowa kluczowe: rodzinny rak piersi, ba-
dania genetyczne, aspekt psychologiczny.
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Wstep

Rak piersi jest najczestszym w Polsce nowotworem ztosliwym u kobiet.
Rocznie stwierdza sie ponad 12 tys. nowych zachorowan i ponad 4,5 tys. zgo-
noéw. W ostatnich latach, mimo statego wzrostu liczby zachorowan, nie ob-
serwuje sie wzrostu umieralnosci [1]. Poprawa nastapita przede wszystkim
dzieki upowszechnieniu badah mammograficznych, a tym samym wczesniej-
szemu wykrywaniu choroby. W Polsce nie prowadzi sie masowych badan prze-
siewowych w kierunku raka piersi, wiekszos¢ kobiet zgtasza sie na badania
kontrolne samorzutnie. W propagowaniu tych badan duza role odgrywaja
media, gdyz wiele kobiet czerpie wiedze na temat zachowan prozdrowotnych
wiasnie z gazet, radia i telewizji. Bardzo wazne jest wiec, by byty to informa-
cje prawdziwe i rzetelne. Na og6t tak jest, pewne watpliwosci moga jednak
budzi¢ informacje dotyczace badan genetycznych.

Celem pracy jest zwrdécenie uwagi na problem, jakim jest niewtasciwy spo-
sob przekazywania informacji na temat badan genetycznych.

Przedstawiono 2 wybrane wycinki prasowe z 2004 r., pochodzace z popu-
larnych tygodnikéw.

Oméwienie

Ogromna wiekszos¢ rakow piersi stanowig tzw. raki sporadyczne, czyli ra-
ki bez jednoznacznych uwarunkowan genetycznych. Tylko 5-10% rakéw pier-
si jest zwigzanych z obecnoscig mutacji w genach BRCAI i BRCA2 [2].

Geny BRCAI i BRCA2 to geny supresorowe, odpowiedzialne za procesy
naprawcze DNA i biorace udziat w transkrypcji i podziatach komérkowych.
Mutacje w genach BRCA1/2 powoduja utrate kontroli nad naprawa uszko-
dzent DNA i w konsekwencji narastanie liczby aberracji chromosomowych,
co sprzyja transformacji nowotworowej. U kobiet, nosicielek mutacji BRCA1/2,
wystepuje bardzo duze ryzyko zachorowania na raka piersi i raka jajnika.
Czestos¢ wystepowania mutacji zalezy od populacji, szczegélnie wysoka
stwierdza sie wsrod Aszkenazyjczykéw (niemal 2%, czyli jedna na 50 kobiet
jest nosicielka mutacji). W Stanach Zjednoczonych czestos¢ mutacji zamy-
ka sie w granicach od 1 na 150 do 1 na 800 [3]. W Polsce nie prowadzono du-
zych badan populacyjnych, mniejsze badania wskazuja, ze Polska nalezy
do krajéw o wysokiej czestosci wystepowania mutacji [4]. W naszym spote-
czefstwie dominuja 3 mutacje w genie BRCAT i 2 w genie BRCAZ. Dzieki tej
specyfice mozna byto opracowac testy, ktére wykrywajg wtasnie te najczest-
sze mutacje. Spowodowato to istotne obnizenie kosztéw badan i przez to
zainteresowanie komercyjnych firm. W gazetach, obok informacji na temat
badan genetycznych, pojawity sie kupony upowazniajgce do znizki na wy-
konanie tych badan.
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Breast cancer is the most common
cancer in women in Poland. Although
the incidence rate is constantly
increasing, breast cancer mortality has
recently been stable. This phenomenon
may be explained by combined benefits
of better treatment and early detection.
The extensive amount of information
about breast cancer and mammography
conveyed by the media has undoubtedly
played an important role in this process.
However, some doubts arise when it
comes to press information about
genetic testing.

The aim of the study was to indicate the
problems resulting from unsatisfactory
press information about genetic testing.
With improper information women who
have been tested negative may no longer
be interested in prophylactic mammo-
graphy, while patients with a positive
result, if deprived of prior counselling,
may experience psychological distress.
It should be once again stressed that
patients should first be offered full
information and counselling, and that
the decision to have a genetic test
performed should only be made after the
general information about breast cancer
as well as the medical, psychological and
social implications of a positive genetic
test result has been given.

Key words: familial breast cancer,
genetic testing, psychological impact.
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Ryc. 1. Przyktady informacji prasowych na temat badan genetycznych
Fig. 1. The example of press information about genetic testing

Kobiety sg zachecane do samodzielnego pobrania wtasnego materiatu bio-
logicznego i wystania go poczta. W ten sposéb badanie genetyczne jest wyko-
nywane bez wczesniejszej, petnej informacji na temat celowosci tego badania
i implikacji rodzinno-spotecznych, wynikajacych z dodatniego wyniku testu.
Kobiety moga zdecydowac sie na badanie, nie myslac wczesniej o tym, ze byé
moze stang przed problemem, czy i jak poinformowac o wyniku badania dzie-
ci, siostry, wspétmatzonka. | ze w przypadku dodatniego wyniku testu beda
musiaty podja¢ bardzo powazne decyzje dotyczace dziatan profilaktycznych.

Niewtasciwe informacje prasowe najczesciej nie wyjasniaja, ze:

* tylko 5-10% rakéw piersi to raki zwiazane z mutacjami w genach BRCAI/2,
a wiec ujemny wynik testu nie zmniejsza populacyjnego ryzyka wystapie-
nia raka piersi;

« dodatni wynik testu wskazuje, ze ryzyko wystapienia raka jest bardzo du-
ze. W ciggu catego zycia nosicielki mutacji ryzyko wystgpienia raka piersi
jest wieksze niz 80%, a raka jajnika w granicach 16-50%;

* nie ma dobrej profilaktyki:

a) jedyng efektywna profilaktyka jest amputacja piersi i usuniecie jajni-
kow i jajowoddw,

b) chemoprewencja, czyli profilaktyczne stosowanie tamoksifenu zmniej-
sza 0 50% ryzyko raka piersi, ale zwieksza ryzyko innych choréb i cze-
sto nasila objawy menopauzalne,

C) cigza u pacjentek-nosicielek mutacji w genie BRCAI nie zmniejsza ry-
zyka raka piersi, a by¢ moze je zwieksza,

d) profilaktyczna mammografia jest mniej przydatna u nosicielek mutacji
w genie BRCAI [5-7].

Psychologiczne skutki poznania genetycznych predyspozycji do wystapie-
nia raka badano od lat 90. XX w. Niektére badania wskazywaty na duzy dys-
komfort emocjonalny u pacjentek — nosicielek mutacji w genach BRCA1/2 [8].
Cella i wsp. stwierdzili znacznie wyzszy poziom niepokoju i depresji u kobiet
z dodatnim wynikiem testu, niz u tych, ktérych test przyniést wynik ujemny
[9]. Inne badania wskazuja, ze dodatni wynik testu genetycznego nie stwa-
rza duzego ryzyka dla stanu zdrowia psychicznego [10]. W badaniu oceniaja-
cym poziom leku i depresji po uzyskaniu wyniku testu genetycznego, stwier-
dzono wyrazna poprawe stanu emocjonalnego u kobiet z ujemnym wynikiem
testu i brak zmian stanu emocjonalnego u kobiet z wynikiem potwierdzaja-
cym nosicielstwo mutacji [11]. Podobne wyniki przyniosty badania oceniaja-
ce p6zne emocjonalne nastepstwa badan genetycznych. Po 6 mies. i po 5 la-
tach po wykonaniu testu genetycznego nie stwierdzano istotnych réznic po-
miedzy kobietami z dodatnim i ujemnym wynikiem testu [12, 13].

Wiekszos¢ kobiet jest w stanie uporac sie z faktem nosicielstwa mutacji
w genach BRCA1/2 i poddac leczeniu, ktére moze zmniejszyc to ryzyko. Zna-
ne sg czynniki zwiekszajace prawdopodobiefstwo przewlektego cierpienia
psychicznego. Naleza do nich: zgon krewnej z powodu raka piersi lub jajni-
ka, posiadanie matych dzieci i czynniki zwigzane z operacjami profilaktycz-
nymi (wizerunek wtasnego ciata i seksualnos¢) [14].
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Badania nad psychologicznymi skutkami badan gene-
tycznych dotyczg jednak pacjentek, ktére miaty wykonywa-
ne badania po konsultacjach genetycznych, a wiec takich,
ktérym wczesniej przekazano odpowiednie informacje. Nie
wiemy, jak moze wptyna¢ informacja o nosicielstwie muta-
cji na pacjentke, ktéra wykonata to badanie nie po to, by
poznac osobiste ryzyko, ale by zgodnie z tytutem prasowe-
go artykutu unikngc raka (ryc. 1.). Czy to zderzenie oczeki-
wah z brutalna rzeczywistoscia nie spowoduje powaznych
nastepstw psychologicznych?

Bardzo wazny jest sposob, w jaki przekazywana jest infor-
macja o dodatnim wyniku testu. Pacjentka musi by¢ poinfor-
mowana o duzym ryzyku wystapienia raka piersi i jajnika, do-
datni wynik testu nie oznacza jednak, ze rak na pewno wy-
stapi ani nie wskazuje, kiedy to sie stanie. Rzetelne informacje
medyczne musza by¢ przekazane prostym i zrozumiatym je-
zykiem. Zwracaja na to réwniez uwage przedstawicielki orga-
nizacji zrzeszajacych pacjentki, takich jak Europa Donna [15].

W ostatnich latach bardzo wzrosta liczba wykonywanych
badanh genetycznych i poradnie genetyczne nie zawsze s3
w stanie udziela¢ konsultacji wszystkim pacjentom, u kto-
rych wykonywane sg te badania. W zwigzku z tym rozwa-
zane sg alternatywne sposoby przekazywania wynikow:
konsultacje telefoniczne i informacje listowne w przypad-
kach bez zwiekszonego ryzyka wystgpienia nowotworu.
Okazuje sie jednak, ze wielu pacjentkom taka forma prze-
kazywania informacji nie wystarcza. Swiadczy to o potrze-
bie bezposredniej rozmowy [16].

Wiekszos¢ kobiet przekazuje informacje o wyniku badan
genetycznych cztonkom rodziny. W jednym z badan stwier-
dzono, ze wiecej niz 80% pacjentek przekazato te informa-
cje siostrom i wiecej niz 70% dorostym dzieciom [14]. Gen
BRCA1 dziedziczy sie w sposob autosomalny dominujacy,
wiec ryzyko wystapienia mutacji u dzieci jest bardzo duze.

Zty przekaz moze rowniez sprawic, ze kobiety po uzyska-
niu ujemnego wyniku testu genetycznego przestang wyko-
nywac badania kontrolne, bo nie przekazano im informacji,
ze ujemny wynik oznacza brak zwiekszonego ryzyka, a nie
brak ryzyka.

Uznajac prawo pacjenta do samodzielnego zdobywania
informacji medycznych, lekarz powinien sta¢ sie doradca pa-
cjenta, pomagajac mu wtasciwie je zrozumiec i wykorzystac.

Whniosek

Lekarz i psycholog, do ktérych trafia pacjentka z dyskom-
fortem emocjonalnym i poznawczym, spowodowanym wyni-
kiem badania genetycznego, powinni bra¢ pod uwage, ze stan
pacjentki moze czesciowo wynikac z braku wczesniejszych,
wiasciwych informacji na temat celu wykonywania badan ge-
netycznych, mozliwosci profilaktyki i implikacji rodzinnych.
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