Rekomendacje

Polskiego Towarzystwa

Ginekologicznego

dotyczace wykrywania wysokiego,
dziedzicznie uwarunkowanego

ryzyka zachorowania

na raka gruczotu sutkowego
i/lub jajnika oraz opieki nad rodzinami,
w ktérych ono wystepuje

9.01.2004 r. odbyto si¢ posiedzenie grupy eksper-
tow powotanych przez Zarzad Giéwny Polskiego To-
warzystwa Ginekologicznego wraz z reprezentantami
genetykéw polskich.

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

Komisja Ekspertéw Polskiego Towarzystwa Gine-

kologicznego dziatata w sktadzie:

1. prof. Marek Spaczyriski — przewodniczacy
. prof. Antoni Basta
. doc. Mariusz Bidzifiski
. prof. Romuald Debski
. prof. Krzysztof Drews
. prof. Artur Jakimiuk
. prof. Janina Markowska
. doc. Anita Olejek
. prof. Tomasz Paszkowski
. prof. Leszek Pawelczyk
. prof. Tomasz Pertyriski
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Genetykow reprezentowali:
1. prof. Jan Steffen
2. doc. Lucjusz Jakubowski
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3. prof. Jan Lubiriski
. prof. Anna Latos-Bieleriska
5. prof. Maria Sasiadek

N

Komisja ustalita, co nastepuje:

1. Podstawa do wylonienia pacjentek z grupy wyso-
kiego ryzyka dziedzicznie uwarunkowanego raka
jajnika i raka gruczolu sutkowego jest dokladny
wywiad rodzinny. Nalezy w nim ustali¢ wystepowa-
nie i wiek zachorowania na te nowotwory u wszyst-
kich krewnych I i II stopnia pacjentki (krewnymi
I stopnia sg rodzice, rodzenstwo i dzieci pacjentki;
krewnymi II stopnia s3: dziadkowie, rodzenstwo ojca
i rodzefistwo matki oraz wnuki pacjentki).

2. Do grup wysokiego ryzyka zachorowania kwalifiku-
je si¢ rodziny, w ktérych:

a. wystapity 3 lub wigcej zachorowania na raka gru-
czotu sutkowego i/lub jajnika u krewnych I i II
stopnia (wlgczajac w to pacjentke),

b. u jednej i tej samej pacjentki lub u jej krewnej
I Iub II stopnia wystgpily jednoczasowo lub
w réznym czasie zachorowania na raka gruczotu
sutkowego i jajnika,

c. jezeli u pacjentki stwierdzono wczesniej mutacj¢
genu BRCAL,

d. jezeli wsréd krewnych I i II stopnia (wlaczajac
w to pacjentke) wystgpity 2 zachorowania na ra-
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ka gruczotu sutkowego i/lub jajnika — w tym
1 zachorowanie przed 50. rokiem zycia,

e. jezeli pacjentka lub jedna z jej krewnych I stop-
nia zachorowala na raka gruczotu sutkowego lub
jajnika przed 40. rokiem zycia.

3. Pacjentki z rodzin odpowiadajacych kryteriom wy-
mienionym w punkcie 2., powinny by¢ celem dia-
gnostyki kierowane do Genetycznej Poradni Onko-
logicznej oraz wiaczone do badain nosicielstwa genu
mutacji BRCAL1 i ewentualnych mutacji innych ge-
néw, mogacych mie¢ udziat w rozwoju raka piersi
i jajnika.

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

5. Kobiety z rodzin wymienionych w punkcie 2., takze
z tych rodzin, w ktérych juz stwierdzono mutacje
genu BRCAL, ale same nie sg nosicielkami tej mu-
tacji, powinny by¢ objete programami opieki ukie-
runkowanymi na wczesne wykrywanie i zapobiega-
nie zachorowaniom na raka gruczotu sutkowego
i raka jajnika.

6. W ramach tych programéw zaleca sig:

— wykonywanie corocznie, od 20.-25. roku zycia
badania palpacyjnego i obrazowego piersi (u
miodych kobiet — USG), od ok. 35. roku zycia
mammografii i USG i od 50. roku zycia — mam-
mografii. Za opcj¢ najkorzystniejsza uznaje si¢
jednakze coroczne badanie za pomocg rezonansu
magnetycznego (MRI).

— od 30. roku zycia coroczne badanie ginekologicz-
ne z USG,

— oznaczanie CA 125 w surowicy krwi.

7. Badanie nosicielstwa mutacji w rodzinie ryzyka na-
lezy — w miar¢ mozliwosci — rozpoczaé od pacjent-
ki z juz rozpoznanym nowotworem.

— w przypadku, jezeli nosicielkami mutacji BRCA1
sq zaréwno zdrowa kobieta, jak i jej chora krew-
na (I lub II stopnia), wéwczas zdrowa pacjentka
kwalifikuje si¢ do grupy szczegdlnie wysokiego
ryzyka zachorowania,

— mozna wykluczy¢ z grupy ryzyka zdrowg kobie-
te niebedaca nosicielkg mutacji, nawet jezeli jej
krewna bgdaca nosicielkg mutacji juz zachorowa-
ta (jej ryzyko zachorowania nie przekracza sred-
niego ryzyka zachorowania w populacji),

— jezeli przy silnie obcigZonym wywiadzie ro-
dzinnym nie stwierdza si¢ nosicielstwa mutacji
BRCA1, zaréwno u chorej krewnej, jak
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i u zdrowej pacjentki, wowczas cala rodzina
mimo wszystko pozostaje w grupie wysokiego
ryzyka. Powinno to by¢ podkreslone w komen-
tarzu do wydawanego wyniku badania, a od-
bior wyniku wraz z komentarzem pacjentka
powinna potwierdzi¢ wlasnorecznym podpi-
sem. Rodzinne zachorowania na raka gruczo-
hu sutkowego i jajnika mogg by¢ uwarunkowa-
ne przez wiele innych genéw, z ktérych tylko
czes$é zostala poznana.

Kobietom z silnie obcigzonym wywiadem rodzin-
nym, w tym zwtlaszcza nosicielkom mutacji genu
BRCAI1 z rodzin, w ktérych wystapily zachorowania
na raka jajnika przed 50. rokiem zycia, lub w ktérych
u jednej krewnej wystapity kolejne zachorowania na
raka gruczotu sutkowego i jajnika, nalezy przedstawié
mozliwos¢é profilaktycznego usunig¢cia przydatkéw.

Programami opieki powinny by¢ takze objete ko-
biety z rodzin z obcigzonym wywiadem rodzinnym,
ktére juz zachorowaly na nowotwor:

— kobiety, ktére zachorowaty na raka jajnika pod katem
zachorowania na raka piersi,

— kobiety, ktére zachorowaty na raka piersi pod katem
zachorowania na raka jajnika.

U kobiet, ktére juz zachorowatly na raka piersi i po-
chodzacych z rodzin obcigzonych, zwlaszcza przypad-
kami zachorowan na raka jajnika profilaktyczne usu-
nigcie przydatkéw jest szczegd6lnie uzasadnione.

Niezaleznie od powyzszych rekomendacji dotycza-
cych rodzin wysokiego dziedzicznie uwarunkowanego
ryzyka zachorowania na raka jajnika i raka piersi wy-
daje si¢ celowe, aby badania nosicielstwa mutacji genu
BRCA1 wykonywaé u wszystkich chorych, u ktérych
rozpoznano raka jajnika lub raka piersi, poniewaz sze-
reg danych sugeruje zwigzek pomigdzy nosicielstwem
mutacji tego genu, a wrazliwoscig na leczenie cytosta-
tykami o r6znym mechanizmie dziatania. Wynik bada-
nia nosicielstwa mutacji moze wigc by¢ podstawa do
optymalnego wyboru leczenia, a takze stwierdzenia
koniecznosci objecia szczegdlng opiekg krewnych —
nosicielek mutacji BRCAI.

Spotkanie odbylo si¢ dzieki grantowi
firmy MERCK
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