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9.01.2004 r. odby³o siê posiedzenie grupy eksper-
tów powo³anych przez Zarz¹d G³ówny Polskiego To-
warzystwa Ginekologicznego wraz z reprezentantami
genetyków polskich. 

W wyniku 2-dniowej dyskusji opracowano reko-
mendacje Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego,
dotycz¹ce wykrywania wysokiego, dziedzicznie uwa-
runkowanego ryzyka zachorowania na raka gruczo³u
sutkowego i/lub jajnika oraz opieki nad rodzinami,
w których ono wystêpuje. 

Komisja Ekspertów Polskiego Towarzystwa Gine-
kologicznego dzia³a³a w sk³adzie: 
1. prof. Marek Spaczyñski – przewodnicz¹cy 
2. prof. Antoni Basta
3. doc. Mariusz Bidziñski
4. prof. Romuald Dêbski
5. prof. Krzysztof Drews
6. prof. Artur Jakimiuk
7. prof. Janina Markowska
8. doc. Anita Olejek
9. prof. Tomasz Paszkowski

10. prof. Leszek Pawelczyk
11. prof. Tomasz Pertyñski

Genetyków reprezentowali: 
1. prof. Jan Steffen 
2. doc. Lucjusz Jakubowski

3. prof. Jan Lubiñski
4. prof. Anna Latos-Bieleñska
5. prof. Maria S¹siadek 

Komisja ustali³a, co nastêpuje: 
1. Podstaw¹ do wy³onienia pacjentek z grupy wyso-

kiego ryzyka dziedzicznie uwarunkowanego raka
jajnika i raka gruczo³u sutkowego jest dok³adny
wywiad rodzinny. Nale¿y w nim ustaliæ wystêpowa-
nie i wiek zachorowania na te nowotwory u wszyst-
kich krewnych I i II stopnia pacjentki (krewnymi
I stopnia s¹ rodzice, rodzeñstwo i dzieci pacjentki;
krewnymi II stopnia s¹: dziadkowie, rodzeñstwo ojca
i rodzeñstwo matki oraz wnuki pacjentki). 

2. Do grup wysokiego ryzyka zachorowania kwalifiku-
je siê rodziny, w których: 
a. wyst¹pi³y 3 lub wiêcej zachorowania na raka gru-

czo³u sutkowego i/lub jajnika u krewnych I i II
stopnia (w³¹czaj¹c w to pacjentkê), 

b. u jednej i tej samej pacjentki lub u jej krewnej
I lub II stopnia wyst¹pi³y jednoczasowo lub
w ró¿nym czasie zachorowania na raka gruczo³u
sutkowego i jajnika, 

c. je¿eli u pacjentki stwierdzono wczeœniej mutacjê
genu BRCA1, 

d. je¿eli wœród krewnych I i II stopnia (w³¹czaj¹c
w to pacjentkê) wyst¹pi³y 2 zachorowania na ra-
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ka gruczo³u sutkowego i/lub jajnika – w tym
1 zachorowanie przed 50. rokiem ¿ycia, 

e. je¿eli pacjentka lub jedna z jej krewnych I stop-
nia zachorowa³a na raka gruczo³u sutkowego lub
jajnika przed 40. rokiem ¿ycia. 

3. Pacjentki z rodzin odpowiadaj¹cych kryteriom wy-
mienionym w punkcie 2., powinny byæ celem dia-
gnostyki kierowane do Genetycznej Poradni Onko-
logicznej oraz w³¹czone do badañ nosicielstwa genu
mutacji BRCA1 i ewentualnych mutacji innych ge-
nów, mog¹cych mieæ udzia³ w rozwoju raka piersi
i jajnika. 

4. Badanie nosicielstwa wymaga œwiadomej, pisemnej
zgody pacjentki, a jego wynik jest poufny. 

5. Kobiety z rodzin wymienionych w punkcie 2., tak¿e
z tych rodzin, w których ju¿ stwierdzono mutacjê
genu BRCA1, ale same nie s¹ nosicielkami tej mu-
tacji, powinny byæ objête programami opieki ukie-
runkowanymi na wczesne wykrywanie i zapobiega-
nie zachorowaniom na raka gruczo³u sutkowego
i raka jajnika. 

6. W ramach tych programów zaleca siê: 
– wykonywanie corocznie, od 20.–25. roku ¿ycia

badania palpacyjnego i obrazowego piersi (u
m³odych kobiet – USG), od ok. 35. roku ¿ycia
mammografii i USG i od 50. roku ¿ycia – mam-
mografii. Za opcjê najkorzystniejsz¹ uznaje siê
jednak¿e coroczne badanie za pomoc¹ rezonansu
magnetycznego (MRI). 

– od 30. roku ¿ycia coroczne badanie ginekologicz-
ne z USG, 

– oznaczanie CA 125 w surowicy krwi. 

7. Badanie nosicielstwa mutacji w rodzinie ryzyka na-
le¿y – w miarê mo¿liwoœci – rozpocz¹æ od pacjent-
ki z ju¿ rozpoznanym nowotworem. 
– w przypadku, je¿eli nosicielkami mutacji BRCA1

s¹ zarówno zdrowa kobieta, jak i jej chora krew-
na (I lub II stopnia), wówczas zdrowa pacjentka
kwalifikuje siê do grupy szczególnie wysokiego
ryzyka zachorowania, 

– mo¿na wykluczyæ z grupy ryzyka zdrow¹ kobie-
tê niebêd¹c¹ nosicielk¹ mutacji, nawet je¿eli jej
krewna bêd¹ca nosicielk¹ mutacji ju¿ zachorowa-
³a (jej ryzyko zachorowania nie przekracza œred-
niego ryzyka zachorowania w populacji), 

– je¿eli przy silnie obci¹¿onym wywiadzie ro-
dzinnym nie stwierdza siê nosicielstwa mutacji
BRCA1, zarówno u chorej krewnej, jak

i u zdrowej pacjentki, wówczas ca³a rodzina
mimo wszystko pozostaje w grupie wysokiego
ryzyka. Powinno to byæ podkreœlone w komen-
tarzu do wydawanego wyniku badania, a od-
biór wyniku wraz z komentarzem pacjentka
powinna potwierdziæ w³asnorêcznym podpi-
sem. Rodzinne zachorowania na raka gruczo-
³u sutkowego i jajnika mog¹ byæ uwarunkowa-
ne przez wiele innych genów, z których tylko
czêœæ zosta³a poznana. 

Kobietom z silnie obci¹¿onym wywiadem rodzin-
nym, w tym zw³aszcza nosicielkom mutacji genu
BRCA1 z rodzin, w których wyst¹pi³y zachorowania
na raka jajnika przed 50. rokiem ¿ycia, lub w których
u jednej krewnej wyst¹pi³y kolejne zachorowania na
raka gruczo³u sutkowego i jajnika, nale¿y przedstawiæ
mo¿liwoœæ profilaktycznego usuniêcia przydatków. 

Programami opieki powinny byæ tak¿e objête ko-
biety z rodzin z obci¹¿onym wywiadem rodzinnym,
które ju¿ zachorowa³y na nowotwór: 
– kobiety, które zachorowa³y na raka jajnika pod k¹tem

zachorowania na raka piersi, 
– kobiety, które zachorowa³y na raka piersi pod k¹tem

zachorowania na raka jajnika. 
U kobiet, które ju¿ zachorowa³y na raka piersi i po-

chodz¹cych z rodzin obci¹¿onych, zw³aszcza przypad-
kami zachorowañ na raka jajnika profilaktyczne usu-
niêcie przydatków jest szczególnie uzasadnione. 

Niezale¿nie od powy¿szych rekomendacji dotycz¹-
cych rodzin wysokiego dziedzicznie uwarunkowanego
ryzyka zachorowania na raka jajnika i raka piersi wy-
daje siê celowe, aby badania nosicielstwa mutacji genu
BRCA1 wykonywaæ u wszystkich chorych, u których
rozpoznano raka jajnika lub raka piersi, poniewa¿ sze-
reg danych sugeruje zwi¹zek pomiêdzy nosicielstwem
mutacji tego genu, a wra¿liwoœci¹ na leczenie cytosta-
tykami o ró¿nym mechanizmie dzia³ania. Wynik bada-
nia nosicielstwa mutacji mo¿e wiêc byæ podstaw¹ do
optymalnego wyboru leczenia, a tak¿e stwierdzenia
koniecznoœci objêcia szczególn¹ opiek¹ krewnych –
nosicielek mutacji BRCA1. 

Spotkanie odby³o siê dziêki grantowi 
firmy MERCK


