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PORADNIK I




Jesli chorujesz na raka jajnika
to ta broszura jest dla Ciebie.

Broszura, ktorg trzymasz w reku, zostata stworzona
po to, abys podczas swojej walki z chorobg czuta sie
pewnie i bezpiecznie. Zostata napisana dla kobiet,
ktore tak jak Ty zachorowaty na raka jajnika. Broszura
ma pomoc Ci dowiedzieé sie wiecej o chorobie, poznaé
mozliwe formy jej leczenia i poméc chroni¢ Twoich
bliskich przed nowotworami. Wierzymy, ze dzieki temu
poradnikowi uzbrojona w wiedze nabierzesz sity do
walki o siebie i swoja rodzine.




w czym pomoze Ci
ten poradnik

Podczas pierwszej wizyty u onkologa i potwierdzeniu diagnozy ,rak jajnika” kazda
kobieta czuje sie oszotomiona i zagubiona. Czesto lekarze starajg sie szczegdtowo
wyjasnic¢ pacjentce, na co tak naprawde zachorowata i co jg czeka. Pada mndstwo
medycznych termindw, ktére nie zawsze sg zrozumiate. Zwykle pacjentki nie dopytujg
o kazdy szczegdt — wizyta nie trwa na tyle dtugo, by starczyto czasu na wyjasnienie
wszystkich watpliwosci— pacjentki, czesto naprawde bardzo zestresowane, po prostu
stuchajg lekarza i nie sg w stanie przyswoi¢ wszystkich zastyszanych informacji. Brzmi
znajomo? My tez to znamy.

Broszura, ktorg trzymasz w reku, ma stuzy¢ Ci jako poradnik pomiedzy kolejnymi
wizytami u lekarza onkologa. W domowym zaciszu bedziesz mogta wréci¢ do
informacji przekazanych Ci przez lekarza podczas wizyty, dowiedzie¢ sie wiecej
o interesujgcych Cie aspektach diagnostyki i leczenia raka jajnika i omowic je ze swoim
lekarzem prowadzgcym podczas kolejnej wizyty w gabinecie.

Chcemy podpowiedzie¢ Ci, co zrobi¢, by zwiekszy¢ swoje szanse w walce z chorobg,
i jak mozesz pomaoc chroni¢ przed rakiem swoich bliskich. Wiemy, ze diagnoza ,rak
jajnika” czesto brzmi jak wyrok. Dla wielu z nas brzmiata tak samo, ale dzi$ dobrze
wiemy, ze nie musi tak by¢. Prezentujemy historie naszych kolezanek, ktére zachorowaty
na raka jajnika i zyja z tg chorobg juz od kilku lat. Dziewczyny od momentu poznania
diagnozy staraty sie dowiedzie¢ o swojej chorobie jak najwiecej i szukaty dla siebie
najlepszych mozliwosci leczenia. Dzi$ z troska dbajg o siebie i chronig przed rakiem
swoje rodziny. Mamy nadzieje, ze beda dla Ciebie inspiracja.

Nasi eksperci: prof. dr hab. n. med. Pawet Blecharz oraz dr n. med. Tomasz Huzarski
wraz z nami starali sie odpowiedzie¢ na najbardziej prawdopodobne pytania
i watpliwosci dotyczace raka jajnika — tak, by zdobyta wiedza byta Twojg mocng zbrojg
w zwycieskiej walce z rakiem.

Serdecznie zapraszamy Cie do lektury i zyczymy duzo zdrowia — Tobie i Twoim bliskim.

Elzbieta Kozik Anna Nowakowska Agata Slazyk
Polskie Amazonki Stowarzyszenie na Rzecz Walki Stowarzyszenie na rzecz
Ruch Spoteczny z Chorobami Nowotworowymi Walki z Rakiem Jajnika

SANITAS Niebieski Motyl
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Rak jajnika — warto wiedzie¢

Rak jajnika to jeden z najbardziej podstepnych
nowotworéw. Rozwijajagc sie, dlugo nie daje
wyraznych objawow. Niekiedy objawy wystepuja,
ale sag niespecyficzne i mylagce: moga to byé
wzdecia, bdle brzucha i miednicy, uczucie petnosci
w brzuchu, niestrawnosé, szybkie uczucie sytosci,
czeste parcie na pecherz, zaburzenia oddawania
moczu, nieregularne miesigczki, zwiekszenie
obwodu brzucha i ogélne zmeczenie.

Objawy towarzyszgce temu schorzeniu moga byé
wiec w pierwszej kolejnosci utozsamiane z dole-
gliwosciami ze strony uktadu pokarmowego czy
uktadu moczowego, a co za tym idzie — moga by¢
bagatelizowane zaréwno przez samg pacjentke,
jak i lekarzy. Wykrywanie choroby we wczesnym
stadium jest rzadkie i najczesciej przypadkowe.
Tym bardziej warto o tym moéwic i podkreslaé¢ zna-
czenie czujnosci onkologiczne;j.




co to
za choroba?

Pod pojeciem ,rak jajnika” zwykle rozumie sie takze raka jajowodu i pierwotnego
raka otrzewnej, poniewaz nowotwory te czesto majg podobny przebieg i budowe
histologiczng i sg w zblizony sposob diagnozowane i leczone. Rak jajnika powstaje
na skutek nieprawidtowego i niekontrolowanego wzrostu komadrek wywodzgcych
sie z jajnika. Ten typ raka jest drugim najczesciej wystepujgcym nowotworem
narzgdow rodnych kobiet — po raku trzonu macicy. Wiekszos¢ przypadkow raka
jajnika odnotowuje sie w krajach wysoko rozwinietych. Szczyt zachorowan
przypada po 65. roku zycia. W Polsce choroba rozpoznawana jest u okoto 3600
kobiet rocznie. Liczba zachorowan powoli, ale systematycznie sie zwieksza.

Aby potwierdzi¢ diagnoze raka jajnika, zwykle wykonuje sie
nastepujace badania:
 podstawowe badanie lekarskie,
* badanie ginekologiczne przez pochwe oraz odbyt,
* badanie wziernikiem drég rodnych,
* badanie USG przezpochwowe oraz przez powtoki brzuszne,
* podstawowe badania krwi i moczu,
* badanie poziomu markeréw nowotworowych:
- antygenu surowiczego CA 125 — zwykle jego poziom jest podwyzszony
w przypadku raka jajnika, ale nie tylko — rowniez w innych schorzeniach,
np. w przypadku endometriozy,
- biatka najadrza ludzkiego HE4 - jest bardziej specyficzny dla raka jajnika niz
CA 125, takze we wczesnych stadiach choroby; jego oznaczanie fgcznie z CA 125
pozwala obliczy¢ tzw. algorytm ROMA, szacujgcy prawdopodobienstwo



ztosliwosci guza jajnika,

- ludzkiej gonadotropiny kosméwkowej (beta HCG), alfa-fetoproteiny (AFP),
dehydrogenazy mleczanowej (LDH) oraz inhibiny — wzrost tych markeréw
jest charakterystyczny m.in. dla nowotworow nienabtonkowych jajnika,

* badania obrazowe: tomografia komputerowa lub rezonans magnetyczny jamy
brzusznej i miednicy oraz niekiedy badanie rentgenowskie lub tomograficzne
klatki piersiowe;.

Ostateczng diagnoze stawia lekarz na podstawie wynikéw powyzszych badan oraz

badania mikroskopowego tkanki guza pobranej podczas zabiegu operacyjnego.

leczenie

Zabieg operacyjny

Standardem postepowania w raku jajnika jest zabieg operacyjny. W zaleznosci od
stopnia rozprzestrzenienia choroby zakres operacji moze by¢ rézny. Bardzo wazne
jest, aby zabieg byt doszczetny, czyli wszystkie widoczne ogniska choroby powinny
zosta¢ usuniete. W wiekszosci przypadkow raka jajnika choroba zajmuje takze
powierzchnie jelit, zotadka, watroby, Sledziony — oznacza to, ze zespdt chirurgiczny
powinien by¢ gotowy operowac nie tylko jajniki i macice, ale takze narzady znajdu-
jace sie w catej jamie brzuszne;.

Chemioterapia

Uzupetnieniem operacji w zaawansowanym raku jajnika jest zawsze chemiotera-
pia. Polega ona na podaniu (zwykle dozylnie, w kroplowce) leku niszczgcego ko-
morki nowotworowe. Z reguty podaje sie szes¢ kursow chemioterapii. U kobiet,
u ktorych poczatkowo nie ma mozliwosci usuniecia guza z powodu znacznego
zaawansowania nowotworu, chemioterapie mozna zastosowac w pierwszej kolej-
nosci, a dopiero gdy choroba zacznie sie wycofywac, mozna przeprowadzi¢ zabieg
operacyjny.

Rak jajnika jest nowotworem zwykle wrazliwym na chemioterapie, zwtaszcza
jesli operacja nie pozostawita wielu pozostatosci choroby (tzn. tkanka nowo-
tworowa zostata usunieta prawie w catosci). Najczesciej stosuje sie schematy
leczenia wykorzystujgce tzw. pochodne platyny: cisplatyne i karboplatyne — leki



o najwiekszej aktywnosci w kontekscie zwalczania raka jajnika. Drugim gtownym
lekiem jest paklitaksel lub ewentualnie docetaksel. To wiasnie potgczenie karbopla-
tyny i paklitakselu nazywane jest obecnie ,ztotym standardem” leczenia raka jajnika.
Jesli resztki choroby po zabiegu sg wieksze niz 1 cm, chore powinny otrzymywac
razem z chemioterapig bewacyzumab — lek nowej generacji hamujgcy wzrost
naczyn krwionosnych guza. W Polsce koszty bewacyzumabu pokrywane sg w ra-
mach programu lekowego finansowanego przez Ministerstwo Zdrowia/NFZ.

U czesci pacjentek bedgcych w niskim stopniu zaawansowania raka jajnika
(stopien I1A) mozna nie stosowac¢ chemioterapii po operacji.

Mimo duzej wrazliwosci na leczenie chemiczne rak jajnika czesto,
bo w okoto % przypadkow, nawraca. Do nawrotu dochodzi
zazwyczaj w obrebie jamy brzusznej. Nawrot raka jajnika uwaza
sie obecnie za oznake nieuleczalnej, nierzadko przewlektej cho-
roby, ktéra moze sie cofa¢ wielokrotnie pod wptywem leczenia,

Prof. dr hab. n. med.

Pawet Blecharz pozwalajgc na wieloletnie przezycie.

Podstawowg metodg leczenia nawrotéw raka jajnika jest chemioterapia z wyko-
rzystaniem wielu rodzajow lekéw cytostatycznych. Rzadziej lekarze rekomendujg
ponowng operacje. Chemioterapia nawrotow raka jajnika jest bardziej zréznico-
wana, a decyzja lekarza o wdrozeniu okreslonego rodzaju terapii jest zalezna od
wielu czynnikow, m.in. od odpowiedzi na wczesniej zastosowane leczenie i na
jego tolerancje (wystepowanie dziatan niepozadanych w trakcie terapii). Jezeli
po przeprowadzeniu chemioterapii opartej na pochodnych platyny u pacjentki
przez wiele miesiecy czy lat nie nastgpit nawrdt choroby, warto takie leczenie
powtdrzyé. O takim nowotworze mowi sie, ze jest platynowrazliwy (jesli nawrét cho-
roby nastgpit po okresie wolnym od choroby wynoszacym 6 miesiecy lub wiecej
od zakoriczenia poprzedniej chemioterapii). Jezeli natomiast choroba nawraca
w czasie krétszym niz 6 miesiecy, to zasadna jest zmiana rodzaju chemioterapii na
inng, np. liposomalng doksorubicyne, topotekan czy gemcytabine.



historia
Basi

W roku 2012 zaczetam czuc sie dosc dziwnie... bol podbrzusza,
plecow, problemy z jelitami. Systematycznie sie badatam i nie
podejrzewatam nic strasznego. Jednak objawy z dnia na dzier
coraz bardziej sie nasilaty. Odbytam kilka wizyt lekarskich,
Z ktorych wynikato, iz przyczyng jest stres | przemeczenie.

Po kolejnych badaniach znaleziono sporg zmiane na jajniku.
PozZniej wszystko potoczyto sie ekspresowo - szpital, operacja,
druga operacja, oczekiwanie na wynik histopatologiczny
(nowotwdr ztosliwy jajnika) i chemioterapia. Majac w domu
dwuletnie dziecko, kochajgcego meza, rodzine | przyjaciot, na
ktorych zawsze mogtam liczyc¢, postanowitam zmierzy¢ sie
Z nierownym przeciwnikiem, jakim niewatpliwie jest rak jajnika.

To przede wszystkim bliscy dali mi sity do walki. Byto ciezko
zarowno psychicznie, jak i fizycznie (roztgka z najblizszymi,
dtugie pobyty w szpitalu, efekty uboczne leczenia — bdl, brak
apetytu, wymioty, utrata wtosow), ale mysle, ze wszyscy zda-
lismy ten egzamin. Dla mnie zdecydowanie najwazniejszy
w zyciu. Choroba sprawia, Ze inacze| zaczynasz patrze¢ na
Zycie — uswiadamiasz sobie, ze dom, pienigdze czy samochod
nie majg istotnego znaczenia. Utraconego czasu z najblizszymi
nikt nam nie zwroci. Najwaznigjsze jest tu | teraz. Zaczetam
Zy¢ chwilg, cieszyc sie kazdym dniem, kazdym momentem
spedzonym wspadlnie z rodzing. Mate rzeczy staty sie wielkie.

Basia G.
Poznan



leczenie
podtrzymujgce

W duzym uproszczeniu mozna powiedzie¢, ze do niedawna sposob prowadzenia
terapii raka jajnika ograniczat sie do trzech etapdw: operacji, chemioterapii i obser-
wacji. W przypadku wystgpienia nawrotu choroby ponownie wdrazano chemiotera-
pie i obserwacje, a takie postepowanie kontynuowano przez wiele lat, do momentu,
kiedy chemioterapia przynosita pozgdany efekt.

Stosunkowo nowg strategig terapeutyczng w przypadku raka jaj-

nika jest tzw. leczenie podtrzymujace, ktére moze zastgpi¢ wspo-

mniany wyzej etap obserwacji. Oznacza to w praktyce, iz w mo-

mencie uzyskania odpowiedzi na chemioterapie, czyli catkowitego

lub czesciowego ustgpienia choroby, mozna wdrozy¢ dodatkowe

Prof. dr hab. n. med. leczenie, ktére pozwoli utrzymac ten korzystny efekt chemio-
poverpechar terapii przez jak najdtuzszy czas.

Obecnie w Polsce dostepne sg dwie nowoczesne terapie stosowane wedtug powyz-
szych zatozen. Jedna z nich — bewacyzumab — zapobiega tworzeniu sie naczyn
krwionosnych w obrebie guza nowotworowego i w ten sposob uniemozliwia jego
rozrost. Bewacyzumab jest stosowany po chemioterapii w leczeniu podtrzy-
mujgcym pierwotnego raka jajnika: oznacza to, iz jego podawanie rozpoczyna sie
réwnolegle z chemioterapig stosowang po zabiegu operacyjnym, a pézniej mozna
kontynuowac leczenie przez kolejne miesigce.

Drugim dostepnym od wrzesnia 2016 roku lekiem jest olaparyb, nalezacy do grupy
tzw. inhibitorow PARP, ktéry moze by¢ stosowany w leczeniu podtrzymujgcym
pacjentek z platynowrazliwym nawrotowym surowiczym rakiem jajnika, bedacych
nosicielkami mutacji w genach BRCAT lub BRCA2. U pacjentek z mutacjami
BRCA olaparyb hamuje proces naprawy DNA — materiatu genetycznego komorek
nowotworowych, ktore w konsekwencji obumierajg. Oznacza to w praktyce, ze takie
leczenie moze by¢ zastosowane tylko w wyselekcjonowanej grupie pacjentek
o okreslonym profilu genetycznym, ktére dobrze reagujg i odpowiadajg na chemiote-
rapie opartg na pochodnych platyny.

Szczegotowe informacje dotyczace wymagan do zastosowania bewacyzumabu
i olaparybu mozna znalez¢ na ogélnodostepnych stronach Ministerstwa Zdrowia.
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Czynniki ryzyka rozwoju tego nowotworu s3
czesciowo znane.

Ryzyko wystgpienia raka jajnika rosnie wraz z wiekiem
kobiety. Pozostate czynniki ryzyka mozna podzieli¢
na kilka kategorii, opisanych w rozdziale obok.




jak zapobiegac lub
ograniczac ryzyko
wystgpienia choroby? v

Predyspozycja genetyczna

W niektorych przypadkach mogg to by¢ dziedziczne predyspozycje zachorowania
na nowotwory ztosliwe, takie jak: zespdt dziedzicznego raka jajnika i zespot
dziedzicznego raka piersi i jajnika. Te zespoty sg najczesciej zwigzane z mutacjami
w genach BRCAT/BRCA2, dlatego wystgpienie raka jajnika lub piersi u krewnej
powinno skfoni¢ pacjentke do konsultacji w poradni genetyczne;.

Do kolejnej grupy czynnikdw ryzyka zalicza sie zespot Lyncha, czyli dziedziczny rak
jelita grubego niezwigzany z polipowatoscig. W tym zespole istnieje wieksze ryzyko
zachorowania naraka jelita grubego, raka btony sluzowej trzonu macicy, raka goérnego
odcinka uktadu pokarmowego, raka gornych drog moczowych oraz raka jajnika.

Czynniki hormonalne

W mniejszym stopniu ryzyko zachorowania na raka jajnika podwyzszajg czynniki
niezwigzane z predyspozycjami genetycznymi, a wptywajgce na poziom okreslonych
hormondw ptciowych, takie jak:

* wczesna miesigczka,

* pdZna menopauza,

* pozne rodzicielstwo, bezdzietnosg,

* leczenie bezptodnosci,

+ hormonalna terapia zastepcza (estrogeny).

Styl zycia

Przyczyny raka jajnika, w przeciwienstwie do przyczyn powstawania innych
nowotworow, na przyktad raka ptuc, pozostajg niejasne. Czynniki, ktore zwiekszajg

ryzyko zachorowania na raka jajnika, sg czesto takie same jak czynniki ryzyka wielu
innych choréb (to m.in. otytos¢, dieta wysokottuszczowa i palenie tytoniu).

Dtugotrwate stosowanie antykoncepcji farmakologicznej moze by¢ czynnikiem
zmniejszajgcym ryzyko zachorowania na raka jajnika. Jednak eksperci sg
zgodni, ze nie ma na to wystarczajgcych dowododw, wiec stosowanie antykon-
cepcji farmakologicznej wytgcznie w celu zapobiegania tej chorobie nie jest zalecane.
Wyjatek stanowig pacjentki po 30. roku zycia ze stwierdzong mutacjg BRCA1/
BRCAZ2, ktérym lekarze zalecajg przyjmowanie lekdw antykoncepcyjnych.
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Podejmujac decyzje o badaniu na obecnosé mutacji
w genach BRCAT i BRCA2, pomagasz chroni¢ siebie
i swoich bliskich.

Wykrycie nosicielstwa tych mutacji pozwala na za-
pobieganie chorobie oraz dobor wlasciwego leczenia
w razie zachorowania.




Rozwdj wiedzy na temat raka jajnika umozliwia wypracowanie strategii wczesnej
identyfikacji kobiet z obcigzeniem rodzinnym - szczegdlnie nosicielek mutacji
w genach BRCAT/BRCA2. Kobietom z tej grupy zaleca sie stosowanie profilak-
tyki onkologicznej i rozwazenie wykonania prewencyjnego zabiegu usuniecia
przydatkow (jajnikow i jajowoddw).

Geny BRCA - dlaczego powinnas sprawdzi¢, czy masz mutacje
w genach BRCAT i BRCA2?

BRCAT i BRCA2 to dwa wazne geny, ktore petnig bardzo istotng role w procesie
naprawy DNA, kontroli cyklu komorkowego i stabilnosci materiatu genetycznego.
Mutacje w tych genach znacznie zwiekszajg ryzyko zachorowania na raka jajnika
i raka piersi. Wczesna identyfikacja mutacji w genach BRCA1/BRCA2 moze pomoc
zarowno Tobie, jak i Twojej rodzinie.

wazne
dla Ciebie

Zidentyfikowanie mutacji w genach BRCA1/BRCAZ2 u chorej na raka jajnika
pomaga przewidzie¢ prawdopodobieristwo reakcji organizmu na terapie opartg
na zwigzkach platyny. Pomoze tez dobra¢ najbardziej efektywng forme terapii,
w tym terapie olaparybem.

wazne
dla Twojej rodziny

Szczegotowe okreslenie mutacji specyficznej — charakterystycznej dla danej
rodziny — w genie BRCA 1/2 pomaga oceni¢ ryzyko zachorowania na nowotwory
u bliskich chorej na raka jajnika. Umozliwia objecie oséb obcigzonych mutacjg
profesjonalng opiekg genetyczno-onkologiczng, nakierowang na wczesniejsze
wykrycie raka oraz zmniejszenie ryzyka zachorowania na nowotwory. Powinnas
wiedzie¢, ze mutacje w genach BRCAT i BRCA2 nie tylko odpowiadajg za
zwiekszone ryzyko zachorowania na raka piersi i raka jajnika, ale tez moga sie
przyczynia¢ do rozwoju innych ztosliwych nowotwordw - m.in. raka jelita
grubego, raka prostaty, raka trzustki i czerniaka.

Podejmujgc decyzje o badaniu na obecnos¢ mutacji w genach BRCAT i BRCAZ2,
pomagasz chronic siebie i swoich bliskich.
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historia
Beaty

Na raka jajnika zachorowatam w paZdzierniku 2071 roku,
rowno pot roku po 40. urodzinach. Chorobe wykryto u mnie juz
w Il stadium zaawansowania — bardzo pdzZno. To byt pigtek,
szykowatam sie wtedy na nocng zmiane do pracy. Tej nocy juz
do pracy nie posztam... Kiedy zachorowatam, wiasnie konczytam
studia i realizowatam swoje pasje.

Dzieki temu, Ze od poczagtku szukatam wszystkich mozliwych
informacji o chorobie | najnowszych skutecznych mozliwo-
sciach leczenia, po 5 latach od diagnozy, po przebytych 5 ope-
racjach, po 35 wlewach chemioterapii, jestem dzis z Wami.

Spetniam sie jako zona, matka, corka, siostra | przyjaciotka.
Dzis chronie swoich bliskich — badania na obecnos¢ mutacji
w genach BRCA zrobitam nie tylko ja, ale takze moje
siostry | ich corki. Na szczescie wyniki byty negatywne.
Diagnoza, choroba, leczenie catkowicie odmienity moje zycie.
Paradoksalnie choroba data mi mndstwo sity do pomagania
innym kobietom i wspierania ich swoim doswiadczeniem.

Dziewczyny, kobiety, badajcie sie profilaktycznie! Szybko
wykryta choroba daje sie wyleczy¢ catkowicie!

Beata B.
Olsztyn



mutacje w genach
BRCA1 i BRCA2

Mutacje w genach BRCA 1 i BRCA2 — skad sie biorg?
W genach BRCAT i BRCA2 mogag wystepowac tysigce réznych mutacii.

Mutacje w genach BRCAT i BRCA2 moga wystepowac we wszystkich komaorkach
wywodzacych sie z linii zarodkowej — sg to mutacje germinalne, czyli dziedziczne.
Moga tez powstawac wytgcznie w komorkach guza — wtedy mowimy o mutacjach
somatycznych, takich, ktére nie sg dziedziczone z pokolenia na pokolenie.

Mutacje germinalne w genach BRCAT i BRCAZ2 dziedziczymy po naszych rodzicach.
Zarowno mezczyzni, jak i kobiety moga by¢ nosicielami uszkodzonej kopii genu,
ale zwiekszone ryzyko rozwoju nowotworéw dotyczy gtownie kobiet. W ich przy-
padku sg to nowotwory jajnika i piersi.

Ryzyko zachorowania na raka jajnika do 70. roku zycia w ogoélnej populacji kobiet
wynosi ok. 1,4%. W przypadku nosicielek mutacji w genach BRCAT to ryzyko wzra-
sta do ok. 40%, a u nosicielek mutacji w genach BRCA2 — do ok. 18%.

Prawdopodobienstwo zachorowania na raka piersi u kobiet bez mutacji wynosi
ok. 12%, natomiast u nosicielek mutacji w genach BRCAT wzrasta nawet do 65%
i do 49% u nosicielek mutacji w genach BRCAZ2.

Oznacza to, ze chociaz nie kazda kobieta z mutacjg zachoruje na nowotwor, to
ryzyko jego wystgpienia jest znacznie podwyzszone w stosunku do sredniej dla
populacji kobiet bez mutacji w genach BRCAT oraz BRCAZ.

kto powinien sie
zbadac?

Do niedawna w wielu osrodkach w Polsce jedynym kryterium kiero-
wania pacjentki z rakiem jajnika na diagnostyke mutacji w genach
BRCAT i BRCA2 byt obcigzony wywiad rodzinny (kiedy kto§ w rodzinie
pacjentki chorowal na raka piersi i raka jajnika) i/lub wczesny wiek
zachorowania na nowotwor.
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Obecnie wszystkim chorym na raka jajnika, niezaleznie
od wywiadu rodzinnego, zaleca si¢ wykonanie badania
oceniajgcego wystepowanie mutacji w genach BRCAT
i BRCA2.




Obecnie w rekomendacjach Amerykanskiego Towarzystwa
NCCN - National Comprehensive Cancer Network, a takze
w rekomendacjach Polskiego Towarzystwa Ginekologii Onko-
logicznej badanie oceniajgce wystepowanie mutacji w genach
BRCAT i BRCAZ2 zaleca sie wszystkim chorym na raka jajnika,

drn.med. niezaleznie od wywiadu rodzinnego. Kolejnym krokiem diagno-
romesatuzars styki molekularnej w przypadku wykrycia mutacji dziedzicznej
jest badanie potencjalnie zagrozonych zachorowaniem na
nowotwaor krewnych pacjentki.

Do badan wykrywajgcych obecnosé mutacji w genach BRCAT
i BRCA2 kwalifikujg sie wszystkie chore na raka jajnika i wszystkie chore na
raka piersi, zwtaszcza rozpoznanego do 50. roku zycia oraz raka piersi potréjnie
ujemnego receptorowo.

kiedy i jak sie
badac?

Badania dotyczace statusu mutacji w genach BRCAT/BRCA2 nalezy w miare
mozliwosci zaczynaé od pacjentek chorych na raka jajnika. W przypadku stwier-
dzenia nosicielstwa mutacji nalezy stworzy¢ mozliwosé badania krewnych
I, Il stopnia i ewentualnie kolejnych. Takie samo postepowanie obowigzuje,
jezeli nosicielstwo mutacji rozpoznano u zdrowej osoby z obcigzonym wywia-
dem rodzinnym.

Badanie w kierunku mutacji w genach BRCAT i BRCAZ jest procedurg minimalnie
inwazyjng i jest standardem postepowania w wiekszosci krajow.

Do badania najczesciej potrzebna jest prébka krwi. Mozna réwniez uzy¢ innych
rodzajow probek, takich jak wymaz z policzka lub poptuczyny z jamy ustnej. Metody
te majg minimalnie inwazyjny charakter, a ich pobranie jest procedurg wykonywanag
rutynowo. Niekiedy badanie wykonuje sie rowniez bezposrednio z materiatu
pochodzgcego z guza nowotworowego, pobranego podczas operacji raka jajnika.
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historia
Anny

Na raka jajnika zachorowatam kiedy miatam 24 lata. Chorobe
wykryto u mnie podczas rutynowych profilaktycznych badari
USG. W tym roku miatam zaczg¢ nowg droge zycia: na wrzesieri
planowalismy z narzeczonym slub | zatozenie rodziny. Bytam
wtedy na drugim roku studiow.

Od poczatku sie nie poddawatam. walczytam o siebie, szu-
katam informacji zarowno o samej chorobie, jak | wszystkich
mozliwosciach jej leczenia.

Dzieki temu zyje. Jestem zong, mamag, corka, przyjaciotks,
dbam o swoje pasje. Chronie tez swoich bliskich. Poniewaz
wyniki badan potwierdzity u mnie obecnos¢ mutacji w genie
BRCAZ2, testy na obecnos¢ mutacji w genach BRCAT1/2 zrobili
rowniez moja mama, ojciec I brat.

Choroba odmienita moje zycie — dzis pomagam innym
kobietom. Jestem zatozycielkg Stowarzyszenia SANITAS.
Jesli chcesz pozna¢ nas blize] | skorzystac z naszej
pozytywnej enerqgii | wsparcia, zajrzy] na naszg Strone:
www.sanitas.sanok.pl.

Anna N.
Sanok



korzysci
z badania mutac;ji
BRCA1 i BRCA2

Wykrycie mutacji w genach BRCAT i BRCA2 ma ogromne znaczenie nie tylko dla
0s0b, ktoére juz zachorowaly na nowotwor, lecz takze dla oséb zdrowych.

Badanie na obecnos$¢ mutacji w genach BRCAT i BRCA2 umozliwia:

+ Dopasowanie leczenia do potrzeb pacjentki. Nowotwory jajnika rozwijajgce
sie na bazie dziedzicznych mutacji BRCAT/BRCA2 charakteryzujg sie wiekszg
wrazliwoscig na leczenie oparte na pochodnych platyny w poréwnaniu z guzami,
w ktorych nie stwierdza sie tych zmian. Wykrycie mutacji BRCAT/BRCAZ2 u kobiet
chorych na raka jajnika moze mie¢ znaczenie dla wyboru optymalnego schematu
leczenia rowniez w nawrocie choroby, w tym w zastosowaniu terapii spersonalizo-
wanej opartej na inhibitorach PARP.

+ Wdrozenie postepowania redukujgcego ryzyko zachorowania na inne nowo-
twory zwigzane z mutacjg w genach BRCA1/BRCAZ.

Rutynowe okreslanie statusu mutacji w genach BRCAT i BRCA2 w momencie roz-
poznania raka jajnika moze przyczyni¢ sie do zwiekszenia prawdopodobienistwa
podjecia przez pacjentke dziatan, ktére mogg zmniejszy¢ u nich ryzyko rozwoju
innego raka w przysztosci.

* Objecie poradnictwem genetycznym i diagnostyka genetyczna cztonkéw rodzi-
ny chorej nosicielki mutacji.

Badania wykrywajgce obecnos¢ mutacji w genach BRCAT i BRCAZ2 u kazdej chorej
na raka jajnika mogg w znaczacy sposoéb przyczyni¢ sie do identyfikacji cztonkow
rodziny bedgcych w grupie wysokiego ryzyka zachorowania na raka.

Wykrycie nosicielstwa mutacji u pacjentki jest wskazaniem
do diagnostyki genetycznej u cztonkdéw jej rodziny, poniewaz
prawdopodobienstwo nosicielstwa tej samej mutacji wynosi
u nich 50%.

* Wdrozenie postepowania redukujgcego ryzyko zachorowania

drn. med.

Tomasz Huzarski na raka piersi i/lub jajnika u cztonkéw rodziny, u ktérych ziden-
tyfikowano mutacje BRCAT1/BRCA2.

Znajomosc¢ statusu mutacji w genach BRCAT i BRCA2 w momencie rozpoznania
raka jajnika moze przyczyni¢ sie do zwiekszenia prawdopodobienstwa podjecia
przez krewnych dziatan, ktére moga zmniejszy¢ u nich ryzyko rozwoju raka w przysztosci.
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Wykrycie mutacji w genach BRCA1/BRCA2 nie zawsze oznacza zwiekszenie
ryzyka zachorowania na raka, dlatego wynik badania musi zosta¢ zinterpretowany
we wihasciwy sposéb. Kluczowe znaczenie ma okreslenie, czy wykryta mutacja
ma wplyw na postepowanie kliniczne u pacjentki i cztonkdw jej rodziny, dlatego
wyniki koniecznie skonsultuj z lekarzem!

Wynik badania genetycznego powinien informowac o tym, czy u badanej osoby
wykryto konkretng mutacje, oraz podawac jej charakterystyke. Dla lekarza inter-
pretujgcego wynik badania informacje te sg podstawg do oszacowania indywidual-
nego ryzyka zachorowania na nowotwaor u pacjenta.

Poprawna interpretacja wyniku badania mutacji w genach

BRCAT i BRCA2 wymaga konsultacji lekarza, najlepiej specjalisty

w dziedzinie genetyki klinicznej. Badania nosicielstwa mutacji

przeprowadzane w ramach Narodowego Programu Zwalczania

Choréb Nowotworowych sgscisle zwigzanezporada genetyczng,

dnmed udzielang przez wykwalifilkowany personel medyczny zaréwno
przed wykonaniem, jak i po wykonaniu badania.

Konsultacja genetyczna oprocz interpretacji wyniku testu genetycznego ma na
celu zebranie szczegdtowych wywiaddw rodzinnych i ocene wskazan do przepro-
wadzenia diagnostyki genetycznej u cztonkow rodziny. Dane o zachorowaniach na
raka w rodzinie mogg czasami by¢ podstawg do rozszerzenia diagnostyki gene-
tycznej o badanie mutacji w innych genach.

gdzie wykonac¢
badanie?

kiedy jest
bezptatne?

Badania w kierunku diagnostyki genow i potencjalnych mutacji przeprowadzajg
poradnie genetyczne. W przypadku chorych na raka jajnika oraz ich krewnych
badanie genetyczne moze zosta¢ wykonane bezptatnie. Dotyczy to placowek
prowadzacych Narodowy Program Zwalczania Chorob Nowotworowych.




Aktualna droga pacjenta w systemie opieki zdrowotnej w przypadku,
gdy jest uzasadnione podejrzenie nosicielstwa mutacji w genach
BRCA1/BRCA2.

Chora na raka Cztonek rodziny
jajnika zgtoszenie samodzielne

Onkolog/ginekolog Lekarz rodzinny/ginekolog

Pacjent moze by¢ skierowany na kazdym
etapie procesu terapeutycznego:
w momencie rozpoznania, podczas leczenia
pierwotnego, w okresie remisji (zatrzymanie Pacjent skierowany
choroby) w przypadku nawrotu, do poradni genetycznej

podczas kolejnego etapu leczenia
celem uzyskania remisji.

Zebranie danych klinicznych i rodowodowych,
Konsultacja genetyczna | ocena wskazan do diagnostyki, uzyskanie
zgody pacjenta na przeprowadzenie badania.
Badanie w kierunku nosicielstwa
mutacji wgenach BRCAT i BRCA2

Omoéwienie wynikéw
badan genetycznych,
wydanie zalecen.

Konsultacja genetyczna Il
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historia
Sylwii

Na raka jajnika zachorowatam majgc 46 lat.

Ze wzgledu na obcigzenie genetyczne mutacjg w genie BRCAT
poddatam sie operacji profilaktycznego usuniecia jajnikow.
Wtedy... wykryto u mnie chorobe.

W tym samym czasie wspieratam swojg corke, ktora zmagata
sie z rakiem piersi. To dzieki niej dowiedziatam sie, ze jestesmy
obcigzone wiekszym ryzykiem zachorowania na raka piersi
I jajnika.

Obie z corkg nie poddawatysmy sie. Szukatysmy wszelkich
mozliwosci leczenia. Teraz korzystam z zycia w petni.

Chciatabym podkreslic, jak wazna jest profilaktyka onkologiczna,
a co za tym idzie — chronienie swoich bliskich. W przypadku
zachorowania na raka piersi I raka jajnika badanie na obecnosc
mutacji w genach BRCA jest kluczowe, poniewaz niejednokrotnie
poszerza game dostepneqo leczenia.

Dziewczyny, choroba przewartosciowuje zycie, uswiadamia
Jak wazne jest tu | teraz. | co tak naprawde jest w zyciu
najistotniejsze. Trzeba zy¢ chwilg, czerpa¢ z zycia petnymi
garsciami, cieszyc¢ sie kazdym dniem | kazdg chwilg spedzong
w gronie najblizszych.

Mate rzeczy stajg sie wielkie!

Sylwia W.
Torun



sekwencjonowanie
BRCA1 i BRCA2

Metodg pozwalajgca na analize catej sekwencji genéw BRCAT i BRCA2
jest sekwencjonowanie.

Sprawozdanie z badania z wykorzystaniem sekwencjonowania powinno zawierac
informacje o stwierdzonych zmianach lub ich braku oraz przedstawia¢ zalecenia
dotyczgce postepowania klinicznego, w zaleznosci od klasyfikacji wykrytej mutacji:
patogenna, niepatogenna, o nieznanym znaczeniu klinicznym.

W sprawozdaniu powinna zosta¢ zawarta informacja o tym, jakie geny badano,
a takze informacja o wskazaniach do badania genetycznego, zakresie przeprowa-
dzonej analizy i zastosowanych metodach diagnostycznych.

Standaryzowany system klasyfikacji mutacji genéw BRCA

Wynik badania:

+ Mutacja patogenna/prawdopodobnie patogenna 25
* Wariant genetyczny o nieznanym znaczeniu

+ Wariant genetyczny, polimorfizm

* Nie wykryto mutacji

WYNIK BADANIA | ZALECENIA ODNOSNIE DO POSTEPOWANIA KLINICZNEGO

Mutacja patogenna/  Wykryto mutacje patogenng zwigzang z choroba. Stanowi podstawe do dia-

prawdopodobnie gnostyki krewnych (mutacja markerowa), moze zosta¢ uzyta do ustalenia
patogenna postepowania klinicznego pacjentki.

Wariant genetyczny Wykryto wariant o nieznanym znaczeniu klinicznym. Brak dowoddéw na
0 nieznanym zna- koniecznos¢ zmiany postepowania klinicznego u danej pacjentki lub zapro-
czeniu ponowania badan u krewnych.

Wariant genetyczny, Wykryty wariant jest potwierdzony jako niemajgcy znaczenia klinicznego,
polimorfizm niewyszczegolniany w sprawozdaniu klinicznym, gdyz jest to tagodny
wariant neutralny.

Nie wykryto mutacji Szczegdtowa informacja na temat zakresu i ograniczen analiz (np. rodzaje
mutaciji, ktore nie sg wykrywane). Sugestie dotyczgce dodatkowych badan.
Cztonkowie rodziny powinni zosta¢ poddani badaniom, jesli stwierdza sie
bardzo obcigzony wywiad rodzinny w kierunku mutacji genéw BRCA.

Nie mozna wykluczy¢ predyspozycji dziedziczne;j.






Sugerowany model badania w kierunku nosicielstwa mutacji

w genach BRCAT i BRCA2

Chora zakwalifikowana .
do badania genetycznego

W momencie rozpoznania
wszystkie chore na raka jajnika
kieruje sie na badanie w kierunku
nosicielstwa mutacji genéw
BRCAT i BRCA2, réwnolegle

Z pierwszym etapem leczenia u

K
| €=

Wynik ujemny
Leczenie standardowe

) «

R6zne mozliwosci

-

leczenia
I
Nie ma potrzeby Wynik
podejmowania ujemny

dalszych dziatan

u
k

Wstepna konsultacja
przeprowadzona przez lekarza
prowadzacego pacjentki (onkologa,
ginekologa-onkologa, ginekologa)

W niektorych krajach taka konsultacja moze
odby¢ sie na odlegtosé (Internet, telefon),
ale wymagane jest uzyskanie waznej pod
wzgledem formalno-prawnym zgody
pacjentki na przeprowadzenie badania
genetycznego,

Badanie w kierunku nosicielstwa
mutacji w genach BRCAT i BRCA2

Wynik dodatni
lub wynik niejednoznaczny
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Pacjentka skierowana
na konsultacje genetyczng

Poinformowanie cztonkéw
rodziny i skierowanie

na badanie w kierunku
mutacji BRCAT i BRCA2

0 Omowienie opcji

Wynik dodatni
lub wynik redukujacego ryzyko
niejednoznaczny

postepowania

zachorowania

na nowotwor



Narodowy Program Zwalczania Choréb Nowotworo-
wych zostat stworzony z myslg o opiece nad rodzinami
wysokiego, genetycznie uwarunkowanego ryzyka
zachorowania na nowotwory ztosliwe. W jego ramach
finansowane s m. in. zakupy wyposazenia labora-
toriow genetycznych oraz badania wykrywajace
mutacje w genach BRCA1 i BRCA2.




poradnictwo
genetyczne

W ramach opieki nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarun-
kowanego ryzyka zachorowania na nowotwory zlosliwe Minister-
stwo Zdrowia wdrozyto Narodowy Program Zwalczania Choréb
Nowotworowych.

Gtownym celem programu jest wczesne wykrywanie nowotwordw ztosliwych
w rodzinach wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na
raka piersi i raka jajnika.

Celem programu jest takze znaczne zwiekszenie odsetka wczesnych rozpoznan
i dzieki temu wyleczen raka piersi i jajnika w rodzinach wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na te nowotwory poprzez:

zidentyfikowanie kobiet, u ktérych prawdopodobienistwo zachorowania na
raka piersi i/lub jajnika jest co najmniej pieciokrotnie wyzsze od sredniego
ryzyka zachorowania na te nowotwory w polskiej populacj;

prowadzenie badan nosicielstwa mutacji genu BRCAT. Badania takie umozliwig
ustalenie lub wykluczenie wysokiego indywidualnego ryzyka wsréd zdrowych
krewnych nosicielek mutacji;

objecie kobiet z grupy wysokiego ryzyka programem corocznych badan
ukierunkowanych na wczesne rozpoznanie raka piersi (samobadanie piersi,
mammografia i USG oraz — u nosicielek mutacji genu BRCAT — badanie piersi
metoda rezonansu magnetycznego) oraz raka jajnika i btony sluzowej trzonu
macicy (badanie ginekologiczne, USG ginekologiczne, oznaczanie markera
CA125);

wyodrebnienie grupy kobiet najwyzszego ryzyka, u ktérych mozna rozwazac
opcje prewencyjnej adneksektomii (czyli usuniecia jajnikow i jajowodow),
ktora o 50% obniza ryzyko zachorowania na raka piersi u nosicielek mutacji
BRCAZ2 i zapobiega (w przewazajacej wiekszosci przypadkoéw) zachorowaniom
na raka jajnika.

W kolejnych latach realizacji programu Ministerstwo Zdrowia przewiduje
identyfikacje co roku okoto 2000-2500 rodzin, w ktérych wystepuje wysokie
ryzyko zachorowania, i zwiekszenie (o okoto 20-30% co roku) liczby kobiet z tych
rodzin objetych opieka.
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Lista poradni genetycznych realizujagcych program
Modutu | Narodowego Programu Zwalczania Choréb
Nowotworowych Ministerstwa Zdrowia na lata 2016-
2017 dostepna jest na stronie www.bip.mz.gov.pl,
w zaktadce Ogtoszenia, Narodowy program zwalczania
choréb nowotworowych, Wyniki konkursu na wybor
realizatora/realizatoréw zadania Program opieki nad
rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego
ryzyka zachorowania na nowotwory ztosliwe - Modut I:

http://www.bip.mz.gov.pl/ogloszenia/narodowy-
-program-zwalczania-chorob-nowotworowych-1/
wyniki-konkursu-na-wybor-realizatorarealizatorow-
-zadania-program-opieki-nad-rodzinami-wysokiego-
-dziedzicznie-uwarunkowanego-ryzyka-zachorowania-
-na-nowotwory-zlosliwe-modul-i/










