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KO SE MOZE TESTIRATI I STA ZNACI POZITIVNI _ NAUCI O RIZ

NASLEDNOG KA

® Svaka osoba koja zeli da utvrdi da li poseduje genetsku
predispoziciju za nasledni karcinom dojke i/ili jajnika

® Osobe kod kojih u porodici postoji ili je postojao neki vid karcinoma

Osobe kojima je dijagnostikovan karcinom dojke ifili jajnika, bez

obzira na to postoji li karcinom dojke ifili jajnika u njihovoj

porodi¢noj istoriji

® Zdravi ¢lanovi porodice kod kojih je testiranjem utvrdeno da imaju
mutacije BRCA1i BRCA2 gena

® Preporukaje da se testiranje izvodi kod odraslih osoba. Testiranje
kod maloletnih lica, koja bi mogla imati predispoziciju, vrsice se
kada odrastu, tj. onda kada budu mogla da razumeju rizik koji nosi
njihova predispozicija.

Pozitivan rezultat znadi da ste nosilac neke mutacije na
genima BRCA1 ifili BRCA2 i da posedujete vedi rizik od
drugih da se kod Vas razvije nasledni karcinom dojke ifili
jajnika u nekom trenutku Zivota. Pozitivan rezultat nije
sinonim za dijagnozu karcinoma!

Negativan rezultat znaci da nisu otkrivene mutacije, te,
shodno tome, necete imati vedi rizik od drugih da se kod
Vas u nekom trenutku Zivota razvije nasledni karcinom
dojke ifili jajnika, prouzrokovan mutacijama na genima
BRCA. Negativan rezultat ne iskljucuje postojanje mutacija

na drugim genima, a koje se povezuju sa pove¢anom
predispozicijom za karcinom dojke ifili jajnika.

ZASTO DA SE TESTIRAM?

e Mozete spreciti/odloziti pojavu karcinoma pazljivijim i ces¢im
skriningom (mesecni samopregled grudi, godisniji/Setomesecni
klinicki pregled grudi, godisnja mamografija, godisnja MR grudi,
godisnji rektalni pregled, godiSnje PSA testiranje, godisnje
dermatolosko i oftalmolosko ispitivanje)

e Mozete spreciti pojavu karcinoma metodama profilakticke hirurgije
(mastektomija ifili ovarektomija) ili hemoprofilaksa tamoksifenom

® Ako Vam je vec dijagnostikovan karcinom, Vas lekar moze korigovati
terapiju, jer postoje novi lekovi koji deluju posebno na molekule koji
ucestvuju u pojavi naslednog karcinoma ( karcinom koji nije nasledni
ne reaguje na takve lekove)

e Ostali ¢lanovi porodice se mogu testirati onda kada je mutacija ve¢
otkrivena u porodici i mogu primeniti iste preventivne mere.
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BRCA 1i BRCA 2 test Vam je e "/
dostupan u Beo-Lab laboratorijama -

*prema podacima Instituta za zastitu javnog zdravlja
Srbije "Batut", godi$nje od karcinoma dojke i/ili o o Q
jajnika oboli neSto manje od 4000 Zzena, a 1700 b’
zabeleZenih sIucajt?va.se nazalost, zavrsava MEDICOVER
smrtnim ishodom




O KARCINOMU DOJKE

Karcinom dojke predstavlja drugi uzrok smrtnosti usled karcinoma kod
Zena, a po broju smrtnih slucajeva godisnje, prevazilazi ga jedino karcinom
pluca. Ipak, poslednjih godina, smrtnost od ovog oboljenja je opala
zahvaljujudi razvoju metoda skrininga, ranom otkrivanju, prevenciji i
novim terapijskim moguénostima. Veoma vaznu ulogu u opadanju stope
smrtnosti i produZenju Zivota obolelih ima informisanje i edukacija Zena.
Danas, Zene su sve vise obavestene o mogucnosti pojave karcinoma,
metodama prevencije i leCenju.
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5-10% ukupnog broja karcinoma dojke predstavlja nasledni karcinom,
a medu njima, u 10% slucajeva se radi o naslednom karcinomu
uzrokovanom mutacijama na genima BRCA. Dakle, jedna od 10
osoba koje imaju nasledni karcinom dojke ima mutacije na genima
BRCA.

Sindrom naslednog karcinoma dojke i jajnika (HBOC) je predispozicija
koja se nasleduje i koja povecava rizik za razvoj karcinoma dojke ifili
jajnika. Osobe (Zene/muskarci) koje naslede ovu predispoziciju od
roditelja (bez obzira da li od majke ili od oca) imaju vedirizik da se u
nekom trenutku Zivota kod njih razvije neki oblik naslednog
karcinoma dojke ifili jajnika od ostatka populacije. Takode, imace
povecan rizik i za ostale vrste karcinoma koje se povezuju sa HBOC:
karcinom prostate, karcinom pankreasa, karcinom dojke kod
muskarca, karcinom koze.

STA ZNACI PREDISPOZICIJA?

Predispozicija oznaava postojanje mutacija na genima
BRCA1 (lociranog na 17q21 hromozomu) i BRCA2 (lociranog

na 13q12.3 hromozomu). BRCA1 i BRCA2 su tumor supresorski

geni koji koditaju proteine cija je uloga da odrzavaju
stabilnost genoma, jer popravljaju prekide koji se javljaju u
lancu DNK. Ukoliko se jave mutacije na nivou ovih gena, oni
gube funkciju i dopustaju razvoj karcinoma.

KOJI SU MEHANIZMI NASLEDIVANJA MUTACIJA BRCA GENA?
Mutacija gena BRCA se prenosi autozomno dominantno, odnosno,
svako dete jednog roditelja nosioca mutacije ima 50% rizika da je
nasledi. Predispozicija se moZe naslediti kako od majke, tako i od oca,
a mogu je naslediti i muska i Zenska deca.
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FAKTORI RIZIKA ZA RAZVOJ KARCINOMA DOJKE

Uopsteno, povecani rizik za karcinom dojke vezuje se za:

Zenski pol ® Prerana prva menstruacija

Godine 9 e Zakasnela menopauza

Etnicka pripadnost ; ® Odsustvo radanja ili porodaj u kasnijim
Prekomerna telesna tezina| 9= godinama

Hormonska terapija e Konzumiranje alkohola

umenopauzi ® Benigni tumori dojki

Radioterapija ® IzloZenost toksi¢nim supstancama (duvan, itd.)

Vecina slucajeva naslednog karcinoma dojke dovodi se u
vezu sa mutacijama u BRCA1 (BReast CAncer gene 1) i BRCA2
(BReast CAncer gene 2).

- 12% populacije ima rizik za 50%-80% osoba koji su nosioci mutacije
oboljevanje od karcinoma dojke na BRCA1 genu ima povecan rizik od
karcinoma dojke
0,25% populacije su nosioci mutacije 407%-70% osoba koji su nosioci mutacije
naBRCAgenima BRCA2 gena imaju rizik od karcinoma
dojke
KAKO DA ZNAM DA LI IMAM POVECAN RIZIK?
KAD DA SE TESTIRAM?

Indikaciju za testiranje daje lekar ukoliko Vasa li¢na ili porodic¢na
istorija pokazuje da imate povecani rizik da ste nosilac nasledene
mutacije. Testiranju uvek prethodi geneticko savetovanje. Pre
testiranja, lekar ¢e Vas informisati o geneti¢ckom testu BRCA 1/2,
kakve informacije test moze pruziti, kao i koje su mogucnosti pred
Vama u slucaju da rezultat bude pozitivan.

Ukoliko je Vama ili ¢lanu Vase porodice (s maj¢ine/oceve strane)
dijagnostikovan karcinom dojke pre 50-te godine Zivota

Ukoliko je Vama ili nekom Zenskom ¢lanu porodice dijagnostikovan
karcinom jajnika bez obzira na starosnu dob

Ukoliko je nekom muskom ¢lanu Vase porodice dijagnostikovan karcinom
dojke bez obzira, na starosnu dob

Ukoliko imate pretke Jevreje Askenaze i li¢nu/porodicnu istoriju
karcinoma povezanu s naslednim karcinomom dojke/jajnika bez obzira na
starosnu dob

® Ukoliko imate ¢lana porodice koji ima multipli karcinom.
e Ukoliko je Vama ili nekom drugom ¢lanu porodice dijagnostikovan

karcinom dojke bez obzira na starosnu dob

Ukoliko postoji povezanost karcinoma pankreasa s drugim oblikom
karcinoma

KAKO SE ISPITUJU PREDISPOZICIJE ZA NASLEDNI
KARCINOM DOJKE I/ILI JAJNIKA?

Ako vasa li¢na ili porodicna istorija ukazuje da imate
povecan rizik da Vam se razvije nasledni karcinom
dojke ifili jajnika, moZete uraditi geneticko testiranje na

I mutacije gena BRCA. Rezultat testa ¢e Vam redi da li
ste ili niste nosilac neke mutacije.

KAKO SE IZVODI TESTIRANJE?

Za analizu mutacija u genima BRCA koristi se metodologija poslednje
generacije (NGS - next generation sequencing) kojom se analizira DNK
BRCA1i BRCA2, gena odnosno, proverava sve genetske informacije
koje oni sadrzZe i uporeduje ih sa referentnom DNK. Tamo gde se Vasa
DNK ne poklapa sa referentnim DNK znadi da postoji mutacija. Analiza
se radi iz venske krvi uzete s antikoagulansom, a rezultat testiranja
dobijate za 4 nedelje.



