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Rosmica czstas¢ zachorowa na nowotwory ziéliwe w Polsce jest przyczyn
zwiekszania s grupy pacjentéw z chorobami nowotworowymi w praiyekarza
rodzinnego. Rozpoznanie zespotu dziedzicznej predysji do nowotworéw, oparte
o wywiad rodzinny i chorobowy (kryteria rodowodowtiniczne), ma istotne
znaczenie nie tylko dla pacjenta z charetowotworows, ale te dla cztonkéw jego
rodziny.
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Ze wzgkdu na wzrost zachorowana nowotwory zigliwe w Polsce, osoby
z chorobami nowotworowymi i/lub czionkowie ich rawlzstanowé beda coraz
wiekszy grupe pacjentdw w praktyce lekarza rodzinnego [7]. Zatzowiec
koniecznd¢ przyblizenia elementow wiedzy z zakresu genetyki klinicznej
nowotworow, w tym kryteridow stiacych do oceny predyspozycji dziedzicznych
do nowotwordw, czy zasad kierowania na badania tgemee oraz opieki nad
pacjentami z grup zwkszonego ryzyka wyspienia nowotworéw (predyspozycije
dziedziczne) i ich rodzinami.
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Poradnictwo genetyczne w onkologii obejmuje:

e poradnictwo dla os6b z nowotworowymi chorobami dzieznymi oraz
poradnictwo dla ich rodzin

» diagnostyk dziedzicznych chor6b nowotworowych

» ustalenie rokowania dla oséb z chorobami nowotwgroiv

o stah opiele nad pacjentami z chorg@bnowotworows i obcigzonych
dziedziczn predyspozye do nowotwordw

e opieke nad zdrowymi czionkami rodzin olgobnych dziedziczm
predyspozyej do nowotworow [1,4].

Proces rozwoju nowotworu (karcinogeneza) jest mene wieloetapowym,
do ktérego przyczyiisic mogy: predyspozycja genetyczna/dziedziczna, dziatanie
czynnikow rakotwdérczych endogennych (typu hormomgz egzogennych, takich
jak chemiczne, fizyczne (promieniowanie) i biolagie (wirusy) [13].
Uwarunkowania genetyczne podstavg podziatu nowotwordw na trzy grupy:

- sporadyczne, stanoygie 70-75% wszystkich nowotworow,

- rodzinne wysipujace w ok. 15% przypadkow,

- dziedziczne - stwierdzane w 5-10% wszystkictheaowar ha nowotwory [9].

Nowotwory sporadyczne charakteryzujsic wyskpowaniem w rodzinie
pojedynczych przypadkéw zachorawektorych ryzyko powtérzenia dla innych
cztonkdw rodziny pozostaje najgziej na poziomie ryzyka populacyjnego.
Nowotwory rodzinne cechuje agregacja w danej radziéénych lub tych samych
typdw nowotwordw, ktore nie spetnigjjednak kryteriow rodowodowych dla
nowotworéw dziedzicznych. Dziedziczna predyspozyc{lp nowotworéw
okreslana jest na podstawie przgch kryteribw rodowodowo-klinicznych,
odmiennych dla rinych typow nowotworow. W okgéonych przypadkach
dziedziczm predyspozye mozna potwierdzi badaniem genetycznym [6,7,11].

Nowotwory dziedziczne mmma podzielt na uwarunkowane autosomalnie

1) recesywnie - towarzyszzespotom wad wrodzonych, takich jak zespoét
Blooma anemiaFanconiego zespoiNijmegen

2) dominujco, w przypadku ktorych wygbuje ryzyko rozwoju nowotworéw
réznych narzadoéw (predyspozycja wielonadowa) — tzw. spektrum nowotwordw
dla mutacji danego genu [7].

Pacjenci pochodey z rodzin obarczonych dziedzigznpredyspozygj
do nowotworéw wymagaj specyficznej opieki, ktorej zakres w przypadku
predyspozycji uwarunkowanej dominap zaley od tego czy mamy do czynienia
z osoly chom, czy zdrowymi jej krewnymi. W pierwszym przypadgtowng role
w opiece nad pacjentem sprawuje lekarz onkolegdrugim — lekarze innych
specjalnéci, zwlaszcza_lekarze rodzinnW aspekcie zatem dalszej opieki nad
pacjentem, podstawowym i koniecznym wymogiem poicd@ genetycznego jest
zebranie szczego6towego wywiadu chorobowego i roain (konstrukcja i analiza
rodowodu).

Pozwala to na ocenwptywu czynnikow dziedzicznych orazodowiskowych
na rozwoj choroby nowotworowej. Zebranie szczegéigewywiadu rodzinnego
umazliwia postawienie wspnego lub ostatecznego rozpoznania oraz eoa]
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decyzji o badaniach genetycznych i dalszej opiexk pacjentem. Wyniki analizy
rodowodowo-klinicznej, jak i wyniki bada genetycznych unidiwiaja ocery
ryzyka genetycznego, a tak rozwaenie opcji dla wczesnego wykrywania
i prewencji w aspekcie ryzyka rozwoju kolejnych miworow Ze wzgidu
na szczegOm role lekarza rodzinnego, jako tak zwanego ,lekarza vpseego
kontaktu”, na nim wignie powinna spoczywakonieczné¢ kwalifikacji pacjentow
na konsultacje/badanie genetyczne, a w dalszejrkskg opieka nad chorym/jego
rodzing obchzonych predyspozygjdziedziczia do nowotworow1,3,4,10,11].

Kiedy mozemy postawt podejrzenie dziedzicznej predyspozycji
do nowotworéw?
Predyspozyej dziedziczm mazna podejrzewd gdy:
e U wielu czlonkoéw rodziny stwierdzono chorohowotworowy (te same
lub rézne typy nowotworow)
* W rodzinie wysipity przypadki nowotworéw w mtodym wieku, np. rak
piersi u kobiety <40 #.
* stwierdzono wyspowanie rzadkiego nowotworu, np. rak piersi
u mezczyzny
e u danej osoby jednocggie (synchronicznie) lub w pewnym oelsie
czasowym (metachronicznie) rozwiajsie nowotwory (np. w obu
piersiach, obu jajnikach).
* U jednej osoby wyspuje wkcej niz jeden nowotwér (nowotwory
réznych naradéw, mnogie).

Kto powinien zosta skierowany na konsultacg/badania genetyczne
w kierunku dziedzicznej predyspozyciji do nowotworow

W pierwszej kolejnéci do poradni genetycznej naje kierowa osoby
z chorola nowotworows (diagnostyka objawowa) i obgionym,
co do wysgpowania nowotworow, wywiadem rodzinnym.

W przypadku zgonu osoby chorej, pafagenetycza nalery zaoferowa jej
zdrowym krewnym |, ewentualnie Il stopnia (diagyést przedobjawowa) [7].

Dane umaliwiajace oce wystapienia predyspozycji dziedzicznej
do nowotworow

Dla takiej oceny istotneas wywiad chorobowy i wywiad rodzinny - dane
rodowodowo-kliniczne, na podstawie ktorych jest #tomowany i analizowany
rodowad.

Dane rodowodowo-kliniczne, zbierane od osoby z a@bprnowotworove
(probanda), powinny obejmowa informacg o lokalizacji, rodzaju
nowotworu/nowotworéw mnogich (wynik badania histmagicznego), wieku
zachorowania, aktualnego wieku probanda, innycth@awa na nowotwory
w rodzinie (lokalizacja, rodzaj, wiek zachorowaragktualny wiek/wiek w czasie
zgonu, narzenie na dziatanie czynnikow szkodliwych).

Idealra sytuacy jest posiadanie przez pacjenta petnej dokumenieciirskiej
dotyczcej wszystkich zachorowia na nowotwory w rodzinie lub/i petnej
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informacji na temat tych zachorowa

Analiza danych z wywiadu i spadzonego na ich podstawie rodowodu
umazliwia okreslenie, czy w rodzinie wysgpuje dziedziczna predyspozycja
do nowotworow, jaki jest sposéb jej dziedziczeniakreslenie stopnia
pokrewigistwa medzy chorugcymi  osobami, wytypowanie pewnych
i prawdopodobnych nosicieli zmian genetycznychenmtetac rodowodu mog
utrudnia& m.in.: nieliczna rodzinagmier¢ cztonkéw rodziny w mitodym wieku,
wibkniakéw macicy lub endometriozy), nieprawdziwand dotyczce pochodzenia
pacjenta (sporne ojcostwo, pokremsevo w rodzinie, dziecko z zaptodnienia
invitro, adopcja), niepetna  penetracja*, zpy pocatek choroby
(penetracja zalma od wieku), nowe mutacje w rodzinie (ujemny wydviadzinny
co do innych zachorowiana nowotwory), pojawienie esfenokopii*.

Wszystkie wyej omdwione informacje ma@j zasadnicze znaczenie
dla rozpoznania dziedzicznej predyspozycji do neweodw [1,3,4,10,11].

Podstawy rozpoznawania  zespotu dziedzicznej predyspycji
do nowotworéw

Rozpoznanie zespotu dziedzicznej predyspozycji odwatworOow oparte jest
o kryteria rodowodowo-kliniczne, z uwzgihieniem spektrum nowotworow dla
danego zespotu dziedzicznej predyspozycji. Na paziykdziedzicznemu nie
zwiagzanemu z polipowategia rakowi jelita grubego (HNPCChereditary non-
polyposis colorectal cancermog towarzyszy m.in. rak jajnika, rak drég
moczowych, drégzétciowych, trzonu macicy, jelita cienkiegaptadka. Raki te
moa wystpi¢ u raznych osob w rodzinie, ale tad& u jednej osoby (raki mnogie).
HNPCC wystpuje w kilku typach klinicznych: a) Lynch 1 - miegswvo-
specyficzny rak jelita grubego, b) Lynch 2 — raktgegrubego, rak endometrium,
jajnikow, jelita cienkiegozotadka, przewoddéwzotciowych, drég moczowych, c)
Muir-Torre — guzy ze spektrum Lynch 2 oraz rakirgko

Nie zwiazany z polipowatgia rak jelita grubego (HNPCC) rozpoznawany jest
na podstawie spetnionych kryteriow diagnostycznyadp, zmodyfikowanych
kryteribw amsterdamskich wg ICG-HNPCGn@. International Collaborative
Group on HNPCGQ:

1) u co najmniej 3 czlonkébw rodziny stwierdzono mdikowanego
histopatologicznie raka jelita grubego lub trzonwacity, jelita cienkiego, drog
moczowych; jeden z chorych jest krewnym I° dwoctzogtatych; wykluczono
polipowat¢ rodzinra;

2) co najmniej 2 z chorych osdéb to krewni I°, w divé&znych pokoleniach;

3) przynajmniej u jednej z chorych os6b rak zaslaignozowany <50.[2,8].

*penetracja- stosunek liczby oséb, u ktérych vegtje choroba uwarunkowana danutacy, do liczby
nosicieli tej mutacji. W przypadku 100% penetragizyscy nosiciele mutacji chosujv przypadku niepetnej
penetracji, niektérzy nosiciele mutacji nie zachpru

*fenokopia- przypadkowe, niezaizane z nosicielstwem mutacji, zachorowania na neargtw rodzinie
(wywotane np. dziataniem czynnik&@modowiskowych).
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Do najczstszych nowotworow dziedzicznych naterdwniez dziedziczny rak
piersi i jajnika, ktory w okoto 30% przypadkow chkteryzuje si wysolq
genetycza predyspozyg (uwarunkowana dominago). Klinicznie predyspozycja
ujawnia s¢ najczsciej jako zespoly: dziedzicznego raka piersi speeykego
naradowo (hereditary breast cancer — site specific; HBY, dziedzicznego raka
piersi-jajnika (hereditary breast-ovarian cancerBQf€), dziedzicznego raka
jajnika specyficznego nagdowo (hereditary ovarian cancer; HOC).

Zespoly te charakteryzujsiec duza heterogennicia kliniczna i molekularra,
jedm z przyczyn powstawania dziedzicznego raka piergjnika & mutacje
konstytucyjne (obecne we wszystkich tkankach paajeake we krwi) w genach
BRCAL i BRCAZS6, 7].

Tabela I. Niektore zespoty nowotwordw dziedzicznych, gengrikth mutacje predysponuglo tych
zespotow oraz charakterystyczne dla nich spektrawotworow.

Table I. Selected hereditory cancer predisposition syndsmgenes, the mutations of which
predispose to these syndromes and spectrum of isacicaracteristic for them.

Tabnuya |. Hexomopule cumMnmomMoKoMNIEKCbl HACI0CMBEHHOU NPeOPACHONOHCEHHOCU K
HO8000pA308AHUAM,, 2€HbL, MYMAYUU KOMOPLIX NPEOPACNONALAIOM K IMUM CUMRIMOMOKOMNIEKCAM U
Xapakmepucmuyeckui UM OUAna3oH HO800OPA306aHU.

Taonuys \. Jleski cuMnmomoKomMnieKkcu cnaoko8oi CXUunbHOCmi 00 HOBOYMBOPEHb, 2eHU, MyMayii
AKUX CHPUSAIOMb CXUTLHOCTI 00 YUX CUMNIMOMOKOMNIEKCI8 | XapakmepucmuiHo2o Hum Oianazony

HOBOYMBOPEHb.
zespot dziedziczonej Zmutowany gen Obraz kliniczny (najczestsze
predyspozycji do nowotworéw v nowotwory)
Rodzinna retinoblastoma RB1 Siatkéwczak jedno-, obosr, rak
pecherza moczowego, rak ptuc
drobnokomérkowy, kostniakogsak
Zespot Li-Fraumeni TP53 Raki piersi, mgsaki, guzy mézgu,
raki nadnercza, kostniakoesiaki,
biataczki
Rodzinna polipowat jelit APC Rak jelita grubego
HNPCC MLH1, Raki jelita grubego, trzonu macicy
MSH2, piersi/jajnika, rak dr6g moczowych, ral
MSHS6, drégzotciowych, rak trzustki, rak
PMS1, zotadka, rak jelita cienkiego
PMS2
Dziedziczny rak piersi i/lub jajnikal BRCAL, Raki piersi/jajnika, rak prostaty
BRCA2
Choroba Cowdena PTEN Raki tarczycy, rak piersi, rak jajnikd,
rak endometrium
Von Hippel-Lindau VHL Naczyniaki zarodkowe OUN,
siatkdwki, rak nerki, guz chromochtonny
nadnerczy
Neurofibromatoza typ | NF-1 Glejaki, zlagsliwe guzy otoczki nn.
obwodowych, biataczki, ragaki
prazkowanokomorkowe
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W przypadku zespotow HBC-ss, HBOC i HOC pezymi kryteriami (naley
speint jedno z poniszych kryteribw) rozpoznania:s

1. diagnoza definitywna

- trzech krewnych dotkaiych rakiem piersi/jajnika rozpoznanym w dowolnym
wieku;

2. diagnoza z diym prawdopodobigstwem

- dwa raki piersi lub jajnika $v6d krewnych 1 (lub 11I° przez mzczyzry);

- jeden rak piersi i jeden rak jajnika rozpoznamalowolnym wieku wrod
krewnych ? (lub 1I° przez mezczyzre);

- wystypienie raka piersi poagj 40 rokuzycia

- wystpienie raka piersi obustronnego; jeden z nich rempoy przed
50 rokiemzycia,

- wystapienie raka piersi rdzeniastego lub atypowego réstego;

- wystpienie raka piersi i jajnika u tej samej osoby;

-wystapienie raka piersi u giczyzny [5,7,12].

Przyktady innych zespotéw dziedzicznych predysppzyldo nowotworow
zamieszczono w Tabeli I.

Jakie = mozliwosci diagnostyczne (badania molekularne) mage
potwierdzi¢ zespét dziedzicznej predyspozyciji do nowotworow

Diagnostyka genetyczna zespotéw dziedzicznej praabyacji do nowotwordw
jest trudna. Kady z zespotdw dziedzicznej predyspozycji uwarunkoygest
zmianami w innym genie i tylko dla niektorych $pmd tych zespotow okéeono
krytyczra zmiare genetycza (vide przyktady Tabela 1). Dlatego zedecyzja
o kierunku bad@& molekularnych ma kluczowe znaczenie dla Sohaie
przeprowadzonej diagnostyki.

Na czym polega badanie dziedzicznej predyspozgajiaivotworéw?

Diagnostyka molekularna polega na poszukiwaniu ojisaokreslonym genie.
Diagnostyka ta bywa utatwiona,sfew populacji rozpowszechnione ®kreslone
mutacje lub wysipuje efekt zatoyciela, czyli wystpuja charakterystyczne dla
danej populacji mutacje, co umlivia ograniczenie diagnostyki do badania tych
zmian. Jéli natomiast nie ma okéonych krytycznych mutacji, badany musicby
caly gen [2].

Do bada molekularnych naley wyizolowat DNA po pobraniu krwi zzyly
obwodowej do probdéwek z antykoagulantem (EDTA). j@&#c nie musi
si¢ wzaden sposbéb przygotowywado badania. Nie ma tu tak znaczenia
aktualne leczenie u pacjenta. [2,6,7]. Diagnostykalekularna dziedzicznych
predyspozyciji do nowotworow natiwa jest jedynie w érodkach referencyjnych.

Czy stwierdzenie zmiany genetycznej jest rOwnozm@acz rozpoznaniem
zachorowania na nowotwor?

- Jali zmiana genetyczna zostaje wykryta u osoby chd@ipgnostyka
objawowa), jest to rdwnoznaczne z poznaniem etiokdgproby nowotworowej,
co pozwala wigciwie ukierunkowad dalsze pogpowanie kliniczne.

- Jali zmiana genetyczna zostanie wykryta _u zdrowychorddw rodziny
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rozpoznawana jest predyspozycja do zachorowanianoaotwoér. Nie jest
to rbwnoznaczne z rozpoznaniem nowotworu u dan@bysW wikszaci
zespotow dziedzicznej predyspozycji do nowotwor§ayko rozwoju choroby jest
Zwigzane z wiekiem, co oznaczze ryzyko wzrasta wraz z wiekiem pacjenta.
Ponadto mutacje w genach awanych z dziedzicznpredyspozyg najczsciej
nie wykazua peilnej penetracji, co oznaczze nie wszyscy nosiciele mutacji
zachoruj [2,7].

Czy na podstawie ujemnego wyniku badania genetygonmana wykluczy
dziedziczp predyspozyejdo nowotworow?

Genetyczne podstawy zespotdéw dziedzicznej predysjicdo nowotworéw nie
sa do chwili obecnej dostatecznie poznane, wazWil z tym u oséb w stosunku
do ktérych spetnione as kryteria rodowodowo-kliniczne dla rozpoznania
dziedzicznej predyspozycji, memy oczekiwa dwojakiego rodzaju wyniku:

1. mutacja u osoby z choroba nowotwoepw

2. brak mutacji u osoby z chorgimowotworova.

Wynik pozytywny jest wynikiem pewnym, potwierdzeym rozpoznanie
dziedzicznej predyspozycji, ale wynik negatywny omacza wykluczenia takiej
predyspozycji. W wielu przypadkach, w ktérych weggiwanie dziedzicznej
predyspozycji do nowotworO6w zostatlo rozpoznane radstawnie danych
rodowodowo-klinicznych nie potrafimy jeszcze zrélekrytycznej zmiany
genetycznej.

Jedyn sytuacy, w ktorej na podstawie badl@enetycznych mama wykluczy
dziedziczm predyspozyg jest stwierdzona mutacja w rodzinie i jej brak aolay
badanej (zdrowej) [6,7,11].

Kto podejmuje decyzje o badaniu?

Ostatecza decyzg o wykonaniu bada genetycznych podejmuje pacjent
W oparciu o pehn informacg uzyskala od lekarza (niedyrektywne poradnictwo
genetyczne) pacjent wyia zgo@ na badania poprzegviadome jej podpisanie.
Pacjent ma prawo zaréwno do nie wgaia zgody na te badania, jak
i do rezygnacji z nich w trakcie ich trwania. k#oréwniez odmowit odebrania
wynikéw tych bada.

Aspekty etyczne badéa genetycznych okrélajacych dziedziczr
predyspozycg do nowotworow

Do wykonania badagenetycznych wymagana jestiadoma zgoda pacjenta.
Wyniki badan musi wyd& pacjentowi osolicie lekarz specjalista (genetyk
kliniczny). Niedopuszczalne jest wysylanie wynikgwoczt, faksem, ani te
wydawanie wynikow i udzielanie porady przez lekanrewyksztatconego w tym
kierunku. Lekarza ma obowdek doktadnego omowienia wynikow badgporada
genetyczna) z uwzetinieniem wplywu uzyskanego wyniku ngcie pacjenta
i jego rodziny.

W kazdym przypadku pacjent i jego rodzina powinni ¢bytoczeni
specjalistycza opieka.
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Profilaktyczne dziatania ktére mazna podjaé¢ w przypadku rozpoznania
dziedzicznej predyspozycji do nowotworéw w rodzinigoacjenta

Rozpoznanie dziedzicznej predyspozycji ma istotm&czenie dla oséb
chorupcych (zwkkszone ryzyko rozwoju kolejnych nowotwordw), jakdia
zdrowych o0s6b w rodzinie, zaréwno tych, ktérzy anawickszone ryzyko
zachorowania na nowotwdr, jak i dla tych oséb, wtér ryzyko jest réwne
populacyjnemu.

Osobom, u ktorych zostata stwierdzona predyspozytj@ dodatni wynik
badania genetycznego nalezalecé odpowiednie pogpowanie profilaktyczne,
ktére powinno obj¢ schemat bada profilaktycznych, ewentualnie preweac]
farmakologiczig oraz modyfikagj styluzycia.

Przyktadem mog by¢ zalecenia dla os6b z rodzin z nie gménym z
polipowatdcia dziedzicznym rakiem jelita grube@bNPCC):

1) petna kolonoskopia co 1-2 lata od 20-2%. Hub wlew kontrastowy
(w przypadku bardzo wczesnych zachorawa raka jelita grubego kolonoskopia
na 5-10 lat przed najwcigiejszym zachorowaniem w rodzinie);

a)u kobiet badanie ginekologiczne z przezpochwowytdSG
i histopatologicznym badaniem wyskrobin z jamy rag@d 35 rz. co rok;
b) USG jamy brzusznej co rok w rodzinach, gdzie tapisy nowotwory
srédbrzusza; w przypadku wspotwggbwania rakéw piersi z HNPCC
odpowiednia profilaktyka;

2) prewencja farmakologiczna — prawdopodobny efakizystny: aspiryna,
sulindac, piroxicam, wap witamina C;

3) dieta ubogo tluszczowa z ograniczeniem czerwoneggsa, bogata
w blonnik [1,3,4,10,11].

W profilaktyce dziedzicznego raka piersi i jajnika nosicielek mutacji
BRCA1/BRCADalezy zalect:

1) samobadanie piersi co migsod 18 rz;

- badanie palpacyjne piersi wykonywane przez lekao po6t roku od 20z,

- mammografia co 12 miesly od 35 rz; USG piersi co 12 miegty
od 25 rz.;

- MRI piersi co 12 miesty od 25 rz.;

- USG dopochwowe co 12 miesy od 30 rz.;

- oznaczanie markera CA-125 w surowicy krwi cadigsiecy od 30 rz.

2) decyzja o hormonoterapii, w tym profilaktycznejak rownie
o profilaktycznym usuwaniu nag@ddéw (adneksektomia, mastektomia) powinné by
podejmowana indywidualnie dla zdej pacjentki bdacej nosicielly mutaciji;

3) karmienie pierai powyzej jednego roku zmniejsza ryzyko zachorowania na
raka piersi u nosicielek mutacji w gel3&CA1lo okoto 40%;

4) u nosicielek mutacji w genieBRCAL1 i BRCA2 doustne srodki
antykoncepcyjne zmniejszajryzyko wystpienia raka jajnika, natomiast ich
stosowanie przez nosicielki mutacji w geBIRRCAlprzez 5 lat przed ukazeniem
30 rz. zwieksza ryzyko raka piersi [5,7,10,12].
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Dlaczego pacjent z chorop nowotworowg wymaga pdwigecenia mu wiele
czasu i uwagi przez lekarza rodzinnego/lekarza getyka?

Informacja o obcizeniu nowotworami dziedzicznymi zawsze jest inforjaac
o dwym znaczeniu: zaréwno dla pacjenta, jak i rodziMa ona powane
implikacje dla potomstwa i krewnych pacjenta. 2ddake zmiené rodzire, oraz
relacje m¢dzy jej cztonkami. Dodatni wynik badania czy rozpamie dziedzicznej
predyspozycji poaiga® maze za sob kilka probleméw natury moralno-etyczneyj:

1) jezeli pacjent jest pierwgzosoly z rodziny, ktéra poddata esibadaniu,
to z kim powinien podziatisi¢ informacp o jego wynikach?

2) czy ma on moralne prawo zach@waformacg na temat wykrycia u niego
dziedzicznej predyspozycji do nowotwordw, czy tea obowizek poinformowa
pozostatych cztonkdéw rodziny, umwiajac im tym samym przeprowadzenie
bada i podgcie wigciwego postpowania medycznego?

3) czy inni czlonkowie rodziny clcwiedzi€ o ryzyku, czy mee wohk nie
wiedzie?

4) kto powinien (j&li powinien) ich poinformowa (lekarz, czy pacjent)? [5,7].

Petna, prawidiowa informacja dotyga statusu genetycznego przekazana
pacjentowi pozwala mu na pedja swiadomychzyciowych decyzji, dotyczych
m.in. aktywndci zawodowej, prokreacji, przygotowania testametptulnformacje
powinny by przekazaneggykiem jasnym i zrozumialym dla pacjenta, tak aby
moégt zorientowa sie jakie skutki dla niego i jego rodzinyethzie miat zaréwno
pozytywny, jak i negatywny wynik badania genety@me czy rozpoznanie
predyspozycji dziedzicznej do nowotworéw (praca,ezgheczenie, opieka
spoteczna, ochrona danych). Zaw#ozagadni@ poruszanych w rozmowie
z specjalist genetykiem mee wplywa& na cle¢ ich zgkbienia przez pacjenta
w okresie paniejszym. Naley sig liczy¢ z faktem ze pacjentgdzie kierowat
watpliwosci czy nasuwajce s¢ mu pytania do lekarza rodzinnego i innych
specjalistow.

Ryzyko fizyczne badagenetycznych jest niewielkie (pobranie krwi), matast
ryzyko ,psychiczne” zwizane z tzw.zyciem z ,pktnem” i ,0od badania
do badania” mge by ogromne i ma die znaczenie dla dalszeggcia, jego
jakosci oraz zdrowia psychicznego pacjenta. Osoby z atlaomowotworove
podlegay specjalistycznej opiece, w tym lekarza onkologafomiast zdrowi
cztonkowie rodzin, gdzie stwierdzona zostata prpdggcja do nowotwordw
powinni by¢ objeci kompleksow, diugofalowy opielq lekarza rodzinnego i przez
niego kierowani na badania do lekarzy specjalidti®;,4,7].

PODSUMOWANIE

Rozpoznanie dziedzicznej predyspozycji do nowotwordna gkbokie
implikacje nie tylko dla samego pacjenta z charobwotworows, ale te dla jego
rodziny. W zwazku z tym niezwykle istotnsprawe jest skuteczne rozpoznawanie
przez lekarza rodzinnego dziedzicznych predyspodgcpowotwordw a nagpnie
opieka nad tymi pacjentami i ich rodzinami.

Dodatni wynik testow genetycznych pozwala na weinie odpowiedniego
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postpowania profilaktycznego i terapeutycznego u osoliyzpoznanym nowotworem.
Przeprowadzenie testow przedobjawowych pozwalaybgpawanie oséb w rodzinie,
w przypadku ktérych konieczne jest wprowadzenig¢gpasvania profilaktycznego.

Nalezy tez pamgta¢c o tym jaki wplyw ,spoteczny” i rodzinny”
(np. planowanie potomstwa) W mie rozpoznanie dziedzicznej predyspozyciji
do nowotworéw. W diej mierze to wiénie od lekarza zahy, czy pacjent z tak
predyspozycja ddzie zyt, jak z ,wyrokiem” w oczekiwaniu na rozwoj nowobnu,
czy stosowana profilaktykagtizie miata raczej charakter ,uspokaEj’.

A. Stembalska, |I. taczmmska
CANCER GENETICS IN PRIMARY MEDICAL CARE
Summary

Patients with cancer and/or their family membeesaar increasing group of patient in the practice
of family physicians.

Based on the genetic background, cancers can baedivito the following groups: 1) sporadic
cancers (70-75%), 2) family cancers (about 15%) 3néiereditary (about 5-10% of all cancers).
The compilation of the thorough family history ohrrer (pedigree construction and pedigree
documentation) is most important for the diagno$ia hereditary cancer syndrome. Clinical genetics
of hereditary cancer is comprised of a genetic sellimg, genetic diagnosis and prognosis.

Hereditary susceptibility to cancers has medical psychological implications for persons with
cancer and for their family members.

A. Crembanbcka, M. JlaumanbcKka

HEKOTOPBIE BOITPOCBI U3 OBJIACTU KJ'II/IHI/ILI\ECKOI\/’I T'EHETHUKU
HOBOOBPA3OBAHHU B [TPAKTUKE CEMEWMHOI'O BPAYA

AHHOTAN U

Jlronu ¢ pakoBBIMH 3200JICBaHMSIME M/HIM WICHBI X CeMel - Bce OOJbluast rpyIma MarueHToB
B IIPAKTUKE CEMEIHOI0 Bpaya.
Tenernyeckass 0OYCIIOBICHHOCTD SIBISIETCS OCHOBOM pa3/ieyieHHsi HOBOOOPA30BaHHM Ha TpH rpymmbL 1)
equuHble, cocrapisitomee 70-75% Bcex HOBOOOpa3oBaHui, 2) cemeiiHble, nMerommecss B okoso 15%
ciaydaeB M 3) HACNEACTBEHHBIC - 3aduKkcupoBaHHble B 5-10% Bcex pakoBbIX 3aboseBanuil. PacrosHaHue
CHMIITTOMOKOMIUIEKCA HACJICACTBEHHOM MPEeIpacHoIOoKeHHOCTH K HOBOOOpa3oBaHWsAM OasupyeTcss Ha
HACJIE/ICTBEHHBIX KPHTEPHSIX, CEMEIHOM HHTEPBBIO, KACAIOMIETOCs PAKOBBIX 3a00JICBAHMUH.

KimHuueckast TeHeTHKa HAC/IeICTBEHHBIX HOBOOOPA30BaHMil 0OXBAaThIBACT B OJMHAKOBON CTENECHU Kak
TEHETHYECKYIO AUCTIAHCEPHU3ALINIO, TeHETHYECKYIO IMarHOCTHKY, TaK U POrHO3UPOBAHHE.
OOHapy>KeHHe HACIEeICTBEHHON MPEapacloNoKeHHOCTH K HOBOOOPa30BaHUSIM UMEET CYIIECTBEHHOE
3HAa4YeHHUE JUIS MALMEHTa C PAKOBBIM 3a00JI€BaHUEM, a TAKXKe JUIS YWICHOB €0 CeMEHH.

A. Crembanscka, U. Jlaumanbscka

JESKI TIMTAHHS B TAJTY31 KJIIHIYHOI TEHETUKHW HOBOYTBOPEHD
B ITPAKTUII POJJVMHHOI'O JIIKAPA

AHoTamis

Jlronu 3 pakOBUMH 3aXBOPIOBAaHHIMY 1 WIEHH iX ciMel - Bce OLbINa Tpyma MaIie€HTiB B IPaKTHIIL
POIMHHOTO JIIKaps.
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T'eHeTnyHa OGYMOBJICHICTh € OCHOBOKO DO3ZIJICHHS HOBOYTBOPEHb Ha TpH rpynu: 1) omuHH4YHI,
1o cranoBiATh 70-75%Bcix HOBOYTBOPEHb, 2) POJMHHI, Taki, o € B 6iau3bko 15% Bumnazkis i 3)
CrazaKoBi - 3agikcoBani B 5-10%Bcix pakoBHX 3aXBOpIOBaHb. Po3Mi3HaBaHHS CHMIITOMOKOMILIEKCA
CMaJIKOBOT CXHJIBHOCTI /10 HOBOYTBOPEHb 0a3yeThCsl HA CMAAKOBHX KPUTEPIsSX, POAUHHOMY iHTEPB'IO,
I1I0 CTOCYETHCS PAKOBUX 3aXBOPIOBAHb.

KuniHiyHa TeHETHKa CIAJAKOBUX HOBOYTBOPEHb OXOIUIFOE OJHOYACHO, $K T'€HETHYHY
JMCTIaHCePU3aLlil0, FTeHEeTHYHY JIarHOCTHKY, TaK i IPOrHO3YBaHHS.

BusiBeHHsT CrIafkoBOi CXMIBHOCTI N0 HOBOYTBOPEHb MA€ ICTOTHE 3HAYEHHS [UIS MaIlieHTa
3 PAaKOBHM 3aXBOPIOBAHHSM, a TAKOXK JUIS1 WICHIB HOTO CiM'.
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