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Profilaktyka onkologiczno — genetyczna, wytyczne dla lekarzy rodzinnych

Co czwarty Polak zachoruje w swoim Zyciu na nowotwor, kazdego roku na Dolnym
Slasku przybedzie 10.000 chorych na nowotwory, az 70 % z nich umrze przed uptywem
pigciu lat od podjgcia leczenia.

Gléwnym powodem niskiej wyleczalnosci jest rozpoznanie nowotworu w poéznym
stadium zaawansowania. Jedynie wczesne wykrycie zmian nowotworowych moze uzdrowic t¢

sytuacje.

Badania epidemiologiczne wskazuja, ze okoto 5 do 10% zachorowan na nowotwory
moze mie¢ podloze genetyczne. Laczac te dane otrzymujemy w 3-milionowej populacji
dolnoslazakow 75.000 oséb zagrozonych nowotworem ziosliwym, ktorego podtoze bedzie
uwarunkowane dziedzicznie. Dotyczy to gtownie chorych na raka sutka, raka jajnika, raka
jelita grubego, raka nerki i innych.

Diagnostyka i profilaktyka onkologiczno - genetyczna moze tej czgs$ci populacji, ktora
jest predysponowana genetycznie do zachorowania na nowotwor zto§liwy pomoc poprzez
genetyczne wykrycie tej predyspozycji i objgcie opieka nosicieli mutacji. W wojewddztwie
dolnoslaskim dotyczy to 1.000 zachorowan rocznie.

Najczestsze defekty genetyczne powodujace zachorowanie na NOWOtwoOr:

Dziedziczna niepolipowata posta¢ raka jelita grubego (HNPCC)
Kryteria diagnostyczne rozpoznania:

Zespot Lynch I - Zwigksza ryzyko zachorowania na raka jelita grubego
- weczesny wiek zachorowania (rak jelita grubego wystapit ok. 15-20 lat wcze$niej niz w
postaciach sporadycznych),
- dwa lub wigcej przypadkdéw raka jelita grubego wsrod krewnych I°
- wiele pierwotnych ognisk raka jelita grubego
- przewaza prawostronna lokalizacja guza

Zespot Lynch II — spetnia wszystkie cechy zespotu Lynch I, dodatkowo wystepuja tu raki
krtani, skory, narzadu rodnego, drog zétciowych, trzustki, uktadu moczowego, zotadka.



Rozpoznanie:

1. u co najmniej 3 czltonkéw rodziny wykryto raka jelita grubego i1 sa to nowotwory
zweryfikowane histopatologicznie,
2. co najmniej 2 osoby to krewni I°
3. u co najmniej jednej sposrod tych osob rak jelita grubego zostal zdiagnozowany przed 50 rz

Postgpowanie profilaktyczne:

U o0s6b z rodzin zagrozonych dziedzicznym wystgpowaniem raka jelita grubego zaleca sig
przeprowadzenie nastepujacych badan:

1. kolonoskopia co 2-3 lata od 35 roku zycia lub 5 lat przed najwcze$niejszym zachorowanie
w rodzinie na raka jelita grubego ale nie p6zniej niz w 35 roku zycia,

2. 2-3 razy do roku badanie na krew utajona w stolcu,

3. badanie USG narzadow jamy brzusznej 1 raz w roku,

4. badanie ginekologiczne u kobiet z rodzin Lynch Il raz w roku

Wadliwe geny to hMSH2 lub hMLH1.

Zespol dziedzicznego raka piersi (HBC).
Wadliwe geny to BRCA1 lub BRCA2

Kryteria rozpoznania pewnego:

. u co namniej 3 krewnych wykryto sutka 1 sa to nowotwory zweryfikowane
histopatologicznie,

2. co najmniej 2 osoby to krewne I° (lub [I°przez m¢zczyzng) w dwoch roznych pokoleniach
transmisja pionowa, ,

3. u co najmniej jednej sposrdd tych osob rak sutka wystapit obustronnie lub wieloogniskowo
lub zostat zdiagnozowany przed 50 rokiem zycia

Postgpowanie profilaktyczne:

Postgpowanie profilaktyczne jakie mozemy zaproponowac kobietom z obcigzonych rodzin
polega przede wszystkim na wczesnym wykrywaniu nowotworu. Im wczesniej zostanie
postawione rozpoznanie choroby, tym sa lepsze wyniki podjgtego leczenia i wigksze szansg na
dtugoletnie przezycie a nawet wyleczenie choroby.

1. regularna samokontrola wykonywana przez kobietg oraz znajomos$¢ zmian 1 dolegliwosci,
ktore moga sugerowacé obecnos¢ zmiany nowotworowe;j,

2. badanie fizykalne piersi u lekarza co 6 miesi¢cy od 20 roku zycia,

3. badanie ultrasonograficzne obu piersi co 6 miesigcy 5 lat przed najwczes$niejszym
zachorowanie w rodzinie ale nie p6zniej niz w 25 roku zycia,

4. mammografia co roku od 35 roku zycia,

5. badanie ginekologiczne z badaniem USG przezpochwowym i badanie poziomu CA 125 co
6 miesigcy 5 lat przed najwczesniejszym zachorowaniem na nowotwor jajnika w rodzinie ale
nie pdzniej niz w 35 roku zycia,

6. badanie USG narzad6éw jamy brzusznej

7. badanie fizykalne gruczolu krokowego od 40 roku zycia co 12 miesigcy a od 50 roku zycia
co 24 m-ce wraz z badanie USG 1 oznaczenie poziomu PSA jezeli nowotwor tego narzadu
wystapil w rodzinie,



8. kolonoskopia i badanie kontrastowe przewodu pokarmowego co 2-3 lata 5 lat przed
najwczesniejszym zachorowanie na nowotwor jelita grubego w rodzinie ale nie pdzniej niz w
35 roku zycia, w przypadku gdy nowotwor jelita grubego nie wystapil u cztonkéw badanej
rodziny zalecenie kolonoskopii jest uzaleznione od indywidualnych wskazan

Inne zespoly to:

Dziedziczny rak jajnika

Zespot rak sutka - rak jajnika

Zesp6t Li-Fraumeni, w ktérym nowotworom ztosliwym piersi u miodych kobiet towarzysza
migsaki kosci i tkanek migkkich oraz guzy mozgu u mtodych os6b w rodzinie. Profilaktyka to
poza wczesnym wykrywaniem nowotworu ztosliwego unikanie promieniowania
rentgenowskiego przez osoby zagrozone.

Zespot Peutz—Jeghersa - jeden z zespotdow polipowatosci rodzinnej. Zwigksza ryzyko
zachorowania na raka piersi o 50%.

Jakie nowotwory zaistniate w rodzinie powinny niepokoi¢?

Wedhug aktualnej wiedzy pochodzenia genetycznego jest czg$S¢ nowotworOw piersi,
jajnika, trzonu macicy, jelita grubego, prostaty i mézgu. O zakwalifikowaniu do programu
decyduje analiza zachorowan na nowotwory w rodzinie przez lekarza. Dokonuja jej
przeszkolone przez kierujacego programem Unii Europejskiej na Europe Srodkowa prof. Jana
Lubinskiego ze Szczecina lek. med. Dagmara Sorokin i lek. med. Agata Szulc.

Kto powinien by¢ objety analizg genetyczna?

1. Rodziny w ktérych co najmniej trzech krewnych pierwszego stopnia (np. matka, brat,
ciotka) chorowalo na jeden z w/w nowotworow.

2. Na nowotwory ztosliwe chorowaly osoby w dwoch kolejnych pokoleniach (np.
dziadek i matka).

3. Jesli na nowotwor w/w lokalizacji zachorowata w rodzinie osoba przed 50-tym rokiem
zycia.

4. Jesli kobieta w rodzinie chorowata na dwa nowotwory (pierwotne): piersi i jajnika.
5. Jesli w rodzinie chorowala jedna kobieta na piersi lub jajnika, ale przed 35 rokiem
zycia.
Pamicgtaj!
Kolonoskopia i mammografia juz od 35 roku zycia jako rutynowe dziatanie

profilaktyczne u oséb ze stwierdzona predyspozycja genetyczna zmnigjsza ryzyko
zachorowania na nowotwor jelita grubego lub piersi o 75%.

Jak skorzystaé z ..Programu Onkologicznej Poradni Genetycznej”?




1.

Wypehic¢ 1 wysta¢ ankiet¢ dotyczaca nowotworéw w rodzinie dostepna u lekarza
rodzinnego, lub:

e w Specjalistycznej Przychodni Lekarskief ONKOMED,
ul. Slgzna 169, 53-110 Wroctaw, tel. 337-04-61, 337-07-95, 337-00-55,

e w Zaktadzie Epidemiologii Nowotworow Dolnoslaskiego Centrum Onkologii,
pl.Hirszfelda 12, 50-413 Wroctaw, tel. 361-90-41 w. 372

e przez e-mail informacja@onkomed.com
e lub na stronie internetowe;j http://www.onkomed.com/

Po analizie ankiety nastapi

e zwrotny list z informacja o braku danych $wiadczacych o genetycznym
zwiazku nowotwordéw w rodzinie

e lub — w wypadku stwierdzenia takich zwiazké4w -  zaproszenie na
konsultacje.



