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Badania genetyczne w profilaktyce
nowotworowej - rola lekarza POZ
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Narodowy Instytut Onkologii-Panstwowy Instytut Badawczy, Oddziat w Gliwicach

Cho¢ duzo moéwi sie o ich udziale w diagno-
styce i personalizacji terapii onkologicznej,
badania genetyczne wcigz stanowia nie-
docenione narzedzie prewencyjne. Tym-
czasem badania naukowe pokazuja, ze ok.
10% wszystkich nowotworéw powstaje na
bazie dziedzicznych predyspozycji [1].

Badania genetyczne pozwalajg wskazaé oso-
by w grupie ryzyka, ktore sg nosicielami mutacji
genetycznych (wariantdw patogennych) odpo-
wiadajacych za zachorowanie na nowotwory. Ich
wystepowanie nie oznacza jednoznacznie poja-
wienia sie i rozwoju choroby, ale ich wykrycie po-
zwala wdrozy¢ odpowiednig procedure prewencji
i profilaktyki antynowotworowej. Jezeli u osoby
poddanej badaniu genetycznemu stwierdzono
zwiekszong predyspozycje genetyczng do roz-
woju nowotworéw ztosliwych, to powinna ona
zostac objeta szczegdlng opieka i obserwacjg po-
radni genetycznej. W mocy lekarza Podstawowej
Opieki Zdrowotnej pozostaje jednak wyszukanie
takiej osoby - zanim zachoruje - i skierowanie
jej do poradni genetycznej. Badania genetyczne
sg wskazane szczegdlnie u 0sdb, u ktdrych w ro-
dzinie wystepujg nowotwory i w takich przypad-
kach zardwno badania genetyczne, jak i opieka
nad rodzing sg refundowane.

Wsrdd prognozowanych trzech najczesciej
wystepujacych nowotworow wsrdd kobiet - tj.
piersi (25,3%), ptuca (11,5%), jelita grubego
(11,0%) oraz wsrod mezczyzn - ptuca (18,5%),
prostaty (18,3%), jelita grubego (15,0%) [2],
z wyjatkiem raka ptuca, pozostate mogg miec
podtoze dziedziczne. Przy czym wystapienie

44 2023'03 | Vol. 30 (289)

raka piersi w rodzinie zwieksza ryzyko zachoro-
wania o0 5-10%, raka jelita grubego - 10-20%,
raka prostaty - 9%, a raka ptuca - 30%, gdy
wykryta zostanie zmiana patogenna predys-
ponujaca do zachorowania na nowotwory, np.
w genie BRCA1, zwieksza ryzyko zachorowania
az o ok. 55-70% [3].

Eksperci alarmuja - do 2040 r. co najmniej
o potowe zwiekszy sie liczba zachorowan i zgo-
néw na nowotwory ztosliwe. Oznacza to, ze co
pigta osoba moze zachorowac na nowotwor [4],
jezeli nie zostang podjete odpowiednie dziatania.
Odpowiedzig jest wczesna prewencja oraz pre-
cyzyjna diagnostyka, w ktérg wpisuje sie dyna-
miczny rozwdj genetyki. W jej ramach do dyspo-
zycji lekarzy specjalistow jest kilka metod analizy
materiatu DNA, w tym umozliwiajgca analize se-
kwencji petnych gendw z zastosowaniem metody
NGS [5], tj. sekwencjonowania nowej generacji
(NGS - Next Generation Squencing). NGS za-
pewnia ustalenie kolejnosci nukleotydéw z do-
ktadnoscig 99,9% dla pojedynczej zasady, przez
co staje sie jedna z najskuteczniejszych i naj-
szybszych metod diagnostycznych [6]. Sekwen-
cjonowanie nowej - w przeciwienstwie do stan-
dardowej metody sekwencjonowania DNA, czyli
sekwencjonowania metodg Sangera - pozwala
na analize wielu gendw w tym samym czasie.
Natomiast sekwencjonowanie metodg Sangera
pozwala sprawdzi¢ jedynie niewielkie fragmenty
DNA [7].

Najczesciej badane sg geny BRCA1 i BRCA2
[8], zardwno u kobiet, jak i u mezczyzn. Jesli
wykryte zostang zmiany patogenne (mutacje)
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dziedziczne, czyli wystepujace we wszystkich
komorkach organizmu (mutacje germinalne),
predestynujg one do zachorowania na raka pier-
si, jajnika, prostaty, a takze trzustki. Ten ostatni
jest jednym z najgorzej rokujacych nowotwo-
row. Przezycie piecioletnie osigga zaledwie 8-9%
pacjentow, szacuje sie takze, ze do 2030 r. moze
by¢ drugq najczestszq wsréd nowotwordw przy-
czyng zgondw [9]. Nalezy takze pamietac, ze
na raka sutka moga zachorowa¢ réwniez mez-
czyzni. Z tego wzgledu, jezeli w rodzinie zmiana
patogenna w genie BRCA1/2 zostanie wykryta
u zdrowego mezczyzny, moze ona predyspono-
wac¢ do zachorowania na raka prostaty, sutka
i trzustki. Dlatego rodzina, w ktorej obserwo-
wana jest czesta zapadalnos$¢ na nowotwory lub
w ktorej wykryto wystepowanie zmiany pato-
gennej zaréwno u chorych oséb w rodzinie, jak
i u zdrowych, powinna pozostawa¢ pod opiekq
poradni genetycznej. Lekarz genetyk bedzie
zlecat badania kontrolne, np. USG czy rezonans
magnetyczny. W przypadku wykrycia nieprawi-
dtowosci skieruje do lekarza onkologa, a to po-
zwoli na szybkie wykrycie nowotworu. Dlatego
tak wazna jest rola lekarzy POZ, ktérzy powinni
rozmawia¢ ze swoimi pacjentami w przypadku
podejrzen, ze w ich rodzinie wystepuje predys-
pozycja do chordb nowotworowych, i kierowac
ich do poradni genetycznej na dalszg diagnosty-
ke, w tym genetyczna.

Wyzwaniem w chorobach nowotworowych
pozostaje swiadomos¢ spoteczna na temat ob-
jawow oraz wiasciwej i regularnej profilaktyki.
Nie inaczej ma sie kwestia wiedzy o badaniach
genetycznych i mozliwosci ich wykorzystania.
Wedtug badania opinii przeprowadzonego w ra-
mach kampanii edukacyjnej ,Genetyka Ratuje
Zycie”, ponad 30% badanych nie uwaza badan
genetycznych za narzedzie profilaktyczne [10].
Tymczasem w Polsce mozemy przeprowadzi¢
wszystkie badania genetyczne, ktére obecnie
wykonuje sie na Swiecie, a czes¢ z nich, szcze-
golnie istotna, najczesciej predysponujaca do
nowotwordéw dziedzicznych, jest refundowana.
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Co wazne, skierowanie do poradni genetycznej
powinni wystawi¢ lekarze POZ majacy umowy
z Narodowym Funduszem Zdrowia. Dopiero le-
karz w poradni genetycznej wystawia zlecenie
na wykonanie odpowiednich badan genetycz-
nych. Kolejnym wyzwaniem, o ktérym nie spo-
s6b nie wspomnie¢, jest kwestia organizacyjna
zwigzana m.in. z analiza wynikéw. Istotne jest,
by wynik badan genetycznych interpretowat
ekspert, genetyk kliniczny lub onkolog, tak aby
pacjent miat szanse na wilasciwe zrozumienie,
jak badanie genetyczne przektada sie na dalsze
postepowanie kliniczne w jego przypadku.
Dzieki rozwojowi genetyki coraz lepiej pozna-
jemy nowotwory, zyskujac innowacyjne narze-
dzie diagnostyczne, wspierajace opracowywanie
bardziej spersonalizowanego i skuteczniejszego
leczenia. Wspodtpracujac na rzecz zwiekszania
$wiadomosci na temat korzysci ptynacych z ba-
dan genetycznych i ich upowszechniania, be-
dziemy mogli takze lepiej im zapobiegac.

*

,Genetyka Ratuje Zycie!” to kampania eduka-
cyjna, przyblizajaca znaczenie badan genetycz-
nych. Jej celem jest zwiekszenie $wiadomosci
oraz wywotanie dyskusji o ich roli oraz wptywie
na poprawe jakosci i dtugosci ludzkiego zycia.
Kampania realizuje dziatania na poziomie ogol-
nopolskim i regionalnym we wspotpracy z zapro-
szonymi ekspertami, laboratoriami oraz instytu-
cjami z dziedziny genetyki.
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