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BRCA genes: Polish

Geny BRCA

BRCA1 i BRCA2 to dwa geny, ktore posiada kazdy cztowiek. Zmiany w genie BRCA
mogg powodowac wieksze ryzyko wystgpienia roznych nowotworow, w tym raka
piersi, raka jajnika, raka prostaty i raka trzustki.

Czym sa geny BRCA1 i BRCA2?

Ludzkie ciato zbudowane jest z matych cegietek nazywanych komérkami. Kazda komorka
zawiera zestaw genow. Geny te to instrukcje, ktérych komorka potrzebuje do prawidtowego
funkcjonowania. BRCA1 i BRCAZ2 to dwa rozne geny. Kazdy cztowiek ma geny BRCA1 i BRCAZ2.

BRCA arak piersi

Jezeli gen ulegnie zmianie, moze przestac przekazywac prawidtowe instrukcje. Zmiana w genie
jest nazywana wariantem genetycznym lub mutacjg genetyczng.

Geny BRCA1 i BRCA2 zazwyczaj chronig nas przed rakiem. Wariant jednego z tych genéw
zmniejsza poziom ochrony. Z czasem moze to oznacza¢ wigksze prawdopodobienstwo

wystgpienia niektorych rodzajéw nowotwordw.

Wyzsze ryzyko dotyczy raka piersi u kobiet i 0s6b z ptcig zenskg przypisang przy urodzeniu.

BRCA i inne rodzaje raka

Warianty genetyczne BRCA1 i BRCA2 mogg powodowac:

* wyzsze niz przecietne ryzyko wystgpienia raka jajnika oraz

* nieznacznie wyzsze niz przecietne ryzyko raka trzustki.

Warianty genetyczne BRCA2 mogg réwniez powodowac wyzsze niz przecietne ryzyko:

» raka prostaty oraz

* raka piersi u mezczyzn i 0séb z ptcig meska przypisang przy urodzeniu.
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W jaki sposob geny BRCA kraza w rodzinach
Geny sg przekazywane przez rodzicow dzieciom (dziedziczone), kiedy w wyniku potgczenia
plemnika z jajeczkiem rozpoczyna sie cigza (poczecie).

U kobiety lub osoby z picig zenskg przypisang przy urodzeniu, ktéra dziedziczy warianty
genetyczne BRCA1 lub BRCA2, wystepuje:

* wyzsze ryzyko raka piersi i jajnika oraz

» prawdopodobienstwo wynoszgce 1 do 2 (50%) przekazania wariantu kazdemu z jej dzieci.

U mezczyzny lub osoby z ptcig meskag przypisang przy urodzeniu, ktory dziedziczy warianty
genetyczne BRCA1 lub BRCAZ:

* moze wystapi¢ nieco wyzsze ryzyko raka piersi — dotyczy to gtdwnie oséb z wariantem
BRCAZ2;

* moze wystgpi¢ wyzsze ryzyko raka prostaty i raka trzustki — dotyczy to gtéwnie osob z
wariantem BRCAZ2;

+ wystepuje prawdopodobienstwo wynoszace 1 do 2 (50%) przekazania wariantu kazdemu z
jego dzieci.

Osoby, ktore nie odziedziczyty wariantu BRCA1 lub BRCA2, nie mogg przekaza¢ go zadnemu ze
swoich dzieci.

Zrozumienie wywiadu rodzinnego pod katem
wystepowania raka

Nie kazda osoba z wariantem BRCA1 lub BRCA2 ma w wywiadzie rodzinnym zachorowania na
raka. Wariant genetyczny jest jednak bardziej prawdopodobny, jezeli w rodzinie wystepuje
schemat zachorowan na raka. Na przyktad w rodzinie mogg wystepowac:

* osoby, ktére zachorowaty na raka piersi lub jajnikéw;
* 0soby ze zdiagnozowanym rakiem piersi przed 50. rokiem zycia;

* 0soby ze zdiagnozowanym potréjnie ujemnym rakiem piersi lub rakiem surowiczym
niskozréznicowanym jajnika;

* 0soby ze zdiagnozowanym rakiem piersi;

» 0soby, u ktérych zdiagnozowano raka piersi w obu piersiach (obustronny rak piersi) lub ktére
miaty raka piersi i jajnika.

U rodzin z niektérych grup etnicznych wystepuje rowniez wieksze prawdopodobienstwo
nosicielstwa wariantu genetycznego, ktory podwyzsza ryzyko raka piersi i jajnika. Dotyczy to na
przykiad rodzin pochodzgcych z Europy Wschodniej lub Zydéw aszkenazyjskich (Zydow z
Europy Wschodniej).
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Osoby, ktore martwig sie przypadkami raka wystepujacymi w rodzinie, powinny porozmawiac z
lekarzem pierwszego kontaktu. W razie potrzeby lekarz skieruje je do specjalisty genetyka.

Specjalista moze udzieli¢ dodatkowych porad i informacji. Wyjasni miedzy innymi, czy potrzebna
bedzie konsultacja genetyczna lub badanie genetyczne.

Badanie genetyczne w kierunku wariantu
BRCA

U oséb spetniajgcych ponizsze kryteria mozna przeprowadzi¢ badanie krwi w kierunku wariantu
BRCA:

* rak piersi w nietypowo mtodym wieku;
* niektore rodzaje raka piersi, np. potrojnie ujemny rak piersi, w mtodym wieku;
* niektdére rodzaje raka jajnika, np. rak surowiczy niskozréznicowany jajnika;

» obcigzajgcy wywiad rodzinny pod kgtem wystepowania raka, sugerujgcy prawdopodobienstwo
wystgpienia wariantu BRCA1 lub BRCAZ2;

+ krewny, u ktérego wystepuje wariant BRCA1 lub BRCAZ2.

Zrozumienie wynikow badania genetycznego

Jezeli z badania wynika wystepowanie wariantu BRCA1 lub BRCA2, nie oznacza to, ze dana
osoba na pewno zachoruje na raka. Jednak moze wystepowac u niej podwyzszone ryzyko
rozwoju niektérych rodzajéw nowotworow.

Ryzyko wystgpienia raka u takiej osoby zalezy od:

* pfci przypisanej przy urodzeniu (kobieta lub mezczyzna),

* wieku,

* rodzaju wariantu genetycznego,

* wywiadu rodzinnego.

Specjalista genetyk wyjasni to szczegotowo. Mamy wiecej informacji na temat:

» BRCA1 iryzyka raka u kobiet i oséb z ptcig zenskg przypisang przy urodzeniu;

+ BRCAZ2 iryzyka raka u kobiet i 0sOb z picig zehskg przypisang przy urodzeniu;

+ BRCA1 iryzyka raka u mezczyzn i oséb z ptcig meskg przypisang przy urodzeniu;
+ BRCAZ2 iryzyka raka u mezczyzn i 0sob z ptcig meskg przypisang przy urodzeniu.

Badanie genetyczne moze nie wykry¢ wariantu BRCA1 lub BRCA2. Wcigz moze jednak
wystepowaé wyzsze ryzyko nowotworu z powodu schematu zachorowan na raka w rodzinie.

W zaleznosci od wywiadu rodzinnego u danej osoby mozna przeprowadzi¢ badanie genetyczne
w kierunku réznych innych wariantéw genetycznych.
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Takiej osobie i jej rodzinie mozna tez zaoferowac badania przesiewowe w kierunku raka lub
leczenie ograniczajgce ryzyko wystgpienia raka.

Badania przesiewowe w przypadku
wystepowania wariantu BRCA

W zaleznosci od ryzyka nowotworu specjalista genetyk moze zaoferowac badania przesiewowe
w kierunku raka. W badaniu przesiewowym wykonuje sie badania w celu wykrycia nowotworu na
wczesnym etapie rozwoju, kiedy mozna go leczy¢ najbardziej skutecznie. Specjalista wyjasni:

* jakie badania przesiewowe sg przydatne dla danej osoby;
» kiedy nalezy rozpoczg¢ badania;

+ jak czesto nalezy wykonywac badania.

Badanie przesiewowe piersi

Kobietom i osobom z ptcig zenskg przypisang przy urodzeniu, ktére majg wariant BRCA1 lub
BRCA2, zazwyczaj oferuje sie badania majgce na celu wykrycie wczesnych objawow raka piersi.
Mamy wiecej informacji na temat badan przesiewowych piersi w naszej broszurze informacyjnej
na temat dziedzicznego raka piersi i jajnika.

Badania przesiewowe w kierunku innych nowotworow

Osobom z wariantem BRCA1 lub BRCA2 zazwyczaj nie oferuje sie badan przesiewowych w
kierunku raka jajnika lub innych nowotworéw Dzieje sie tak, dlatego ze:

* regularne badania przesiewowe nie zapobiegajg nowotworom;

* nie ma wyraznych dowodow, ze badania przesiewowe w kierunku tych rodzajéw nowotworéw
pozwalajg wykry¢ raka wczesnie, kiedy lepiej poddaje sie leczeniu.

Czasami badania przesiewowe na inne rodzaje nowotwordéw oferuje sie w ramach badania
klinicznego. Decyzja o udziale w badaniach klinicznych nalezy do pacjenta. Lekarz lub
pielegniarkg mogg wyjasnic¢, czy badanie kliniczne jest dostepne i jakie sg potencjalne
zagrozenia i korzysci z udziatu w nim.

Badanie prostaty

W Wielkiej Brytanii nie ma badania przesiewowego w kierunku raka prostaty. Jednak mezczyzni i
osoby z pfcig meskg przypisang przy urodzeniu, u ktérych wystepuje wariant BRCA1 lub BRCA2,
czasami decydujg sie na badanie krwi zwane PSA. Badanie to moze pomdc w zdiagnozowaniu
wczesnego stadium raka prostaty. Przed przeprowadzeniem badania lekarz pierwszego kontaktu
lub pielegniarka porozmawia z zainteresowang osobg o zaletach i wadach badania.
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Leczenie ograniczajgce ryzyko i BRCA

Kobiety i osoby z picig zenskg przypisang przy urodzeniu, u ktérych wystepuje wariant BRCA1 lub
BRCAZ2, mogg zdecydowac sie na leczenie ograniczajgce ryzyko raka piersi lub jajnika. Leczenie
takie moze obejmowac:

+ zabieg chirurgiczny majgcy na celu usuniecie piersi (zabieg chirurgiczny piersi ograniczajgcy
ryzyko wystgpienia nowotworu);

» zabieg chirurgiczny majgcy na celu usuniecie jajnikdw i jajowodow (salpingoowariektomia
obustronna ograniczajgca ryzyko wystgpienia nowotworu);

» przyjmowanie lekéw przez kilka lat (chemioterapia prewencyjna).

Specjalista genetyk moze przekazac¢ dodatkowe informacje osobom, ktére myslg o leczeniu
ograniczajgcym wystgpienie nowotworu. Moga rodzi¢ sie pytania o optymalny wiek na poddanie
sie zabiegowi chirurgicznemu lub jego oddziatywanie na organizm. Czasami warto porozmawiac z
innymi osobami w tej samej sytuacji.

Objawy i styl zycia

Istnieje wieksze prawdopodobienstwo skutecznego wyleczenia nowotworu, jesli zostanie on
wykryty we wczesnym stadium rozwoju. Jezeli wiemy, co jest normalne dla naszego organizmu,
jest bardziej prawdopodobne, Zze rozpoznamy wszelkie zmiany, ktéore mogg by¢ oznakg raka.
Oznacza to, ze w przypadku wykrycia raka mozna podjg¢ leczenie na mozliwie jak
najwczesniejszym etapie.

Mamy wiecej informacji na temat ewentualnych objawow:
» raka piersi,

* raka piersi u mezczyzn,

« raka jajnika,

» raka prostaty.

Mamy rowniez ogolne przydatne informacje na temat oznak i objawow raka. Objawy mogg by¢
spowodowane przyczynami innymi niz nowotwor.

W przypadku utrzymujgcych sie lub nietypowych objawdw nalezy zawsze skonsultowac sie z
lekarzem pierwszego kontaktu.

Na ryzyko wystgpienia nowotworu mogg réwniez wptywac czynniki zwigzane ze stylem zycia. Nie
zawsze istnieje wyrazny dowodd na zwigzek czynnikdw wynikajgcych ze stylu zycia z ryzykiem
wystgpienia nowotworu u oséb z wariantem BRCA1 lub BRCA2. Udowodniono jednak, ze zdrowy
styl zycia moze poprawi¢ ogolne zdrowie i samopoczucie.

Specjalista genetyk moze udzieli¢ porady na temat ryzyka, a zespét opieki zdrowotnej — przekazac
wiecej informacji na temat zdrowego stylu zycia.
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Planowanie rodziny

U os6b z wariantem BRCA1 lub BRCA2 wystepuje prawdopodobienstwo 1 do 2 (50%), ze ich
dzieci odziedziczg te warianty genetyczne. Osoby planujgce poczecie dziecka lub cigze mogg
mieC pytania z tym zwigzane. Specjalista genetyk udzieli wiecej informacji na ten temat.

Czasami przed implantacjg lub leczeniem nieptodnosci mozna przeprowadzi¢ badania genetyczne
w celu uzyskania pewnosci, ze dziecko nie odziedziczyto wariantu genetycznego rodzica.
Informacji na ten temat udziela Human Fertilisation & Embryology Authority (HFEA, pl. Urzad ds.
Embriologii i Plodnosci Cztowieka).

Gdzie znalez¢ wsparcie

Nie kazda osoba z wariantem BRCA1 lub BRCA2 zachoruje na raka. Moze by¢ jednak trudno
radzi¢ sobie z niepewnos$cig zwigzang z wyzszym ryzykiem nowotworu.

Osoby takie mogg mie¢ pytania dotyczgce wywiadu rodzinnego, badan genetycznych i
przesiewowych. Mogg mysle¢ o zabiegach chirurgicznych lub lekach ograniczajgcych ryzyko
wystgpienia nowotworu. Odpowiedzi nie zawsze sg jasne. Wazne jest, aby porozmawiac ze
specjalistg genetykiem, swoim lekarzem pierwszego kontaktu lub pielegniarkg. Odpowiedzg oni na
wszystkie pytania pacjenta.

W takiej sytuacji zadne sposoby radzenia sobie z sytuacjg nie sg niewlasciwe. Pomoc jest jednak
dostepna w razie potrzeby. W przypadku osob, ktore nie radzg sobie z podwyzszonym ryzykiem
wystgpienia raka, pomocna moze okazac sie rozmowa o ich odczuciach i obawach. Mogg one
chcie¢ porozmawiac z partnerem(-kg), cztonkiem rodziny lub przyjacielem.

Organizacja Macmillan tez istnieje po to, aby wspiera¢ takie osoby. Chetni do rozmowy z nami

moga:
+ zadzwonic¢ na linie wsparcia organizacji Macmillan pod numer 0808 808 00 00;
» porozmawiac z naszymi specjalistami online;

» wejs¢ na forum oséb z wariantem BRCA, aby porozmawia¢ z osobami, ktére majg lub mogg
mie¢ wariant genetyczny BRCA1 lub BRCA2. Mozna tam podzieli¢ sie swoimi doswiadczeniami
lub zadac¢ pytania ekspertowi.
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Nasze materialy

Bibliografia
Na stronie elektroniczneqo kompendium lekow (electronic Medicines Compendium, eMC)
mozna pobrac ulotke informacyjng dla pacjentéw (Patient Information Leaflet, PIL), aby uzyskac

bardziej szczegotowe informacije. W ulotce wymieniono wszystkie znane skutki uboczne.

Redakcja

Nasza broszura informacyjna zostata napisana, przejrzana oraz zredagowana przez zespot
Cancer Information Development organizacji Macmillan Cancer Support. Jej treS¢ skonsultowano
rowniez ze specjalistami w dziedzinie zdrowia oraz osobami chorymi na nowotwory.

Naszym informacjom na temat nowotwordw przyznano znak jakosci PIF TICK. Zostat on
stworzony przez Patient Information Forum i gwarantuje, ze spemilismy 10 kryteriow tej
organizacji w zakresie wiarygodnosci prezentowanych informaciji na temat zdrowia.

Uzywany przez nas jezyk

Chcemy, aby wszyscy chorzy na nowotwér czuli, Zze nasze informacje pisane sg z myslg o nich.
Staramy sie, by byty one jak najbardziej jasne i przejrzyste. Aby to osiggnac:

* uzywamy prostego jezyka,

* wyjasniamy terminy medyczne,

« uzywamy kroétkich zdan,

* uzywamy ilustracji w celu wyjasnienia tekstu,

» przedstawiamy informacje w jasny sposob,

* upewniamy sie, ze wszystkie kwestie sg zrozumiate.

Uzywamy jezyka inkluzywnego dla wszystkich pici i piszemy w nieformalnym stylu, aby nikt nie
czut sie wykluczony. Kiedy jest to wskazane ze wzgledow klinicznych, uzywamy stéw
.,mezczyzna” i ,kobieta” lub ,meski” i ,zenski’. Robimy to na przyktad, wymieniajgc pewne czesci
ciata lub podajgc dane statystyczne dotyczgce wystepowania choréb.

Wiecej o tym, jak opracowujemy nasze materiaty, mozna przeczytac tutaj.


https://www.medicines.org.uk/emc/
https://www.macmillan.org.uk/cancer-information-and-support/get-help/macmillan-services/how-we-produce-our-information
https://www.macmillan.org.uk/cancer-information-and-support/get-help/macmillan-services/how-we-produce-our-information

Data redakgciji

Ostatnia redakcja tekstu: 1 pazdziernika 2022 r. | Nastepna planowana redakcja tekstu: 1 pazdziernika 2025 r.

Trusted \

Information
Creator I

Patient Information Forum

Nasze informacje dotyczgce nowotwordw otrzymaty znak jakosci PIF TICK.

Oznacza to, ze sg tatwe w uzyciu, aktualne i oparte na najnowszych dowodach naukowych.
Mamy wiecej informacji o sposobie, w jaki opracowujemy nasze materiaty.

Jak mozemy pomac?

Organizacja Macmillan Cancer Support zaptacita za przettumaczenie tych informacji na jezyk polski przez firme
ttumaczeniowa.

Wiasciwa opieka i wsparcie dla pacjenta

Jesli ktos ma nowotwdér i nie mowi po angielsku, moze sie obawiaé, ze to wptynie na jego leczenie i opieke. Zespot
opieki zdrowotnej powinien jednak zaoferowac kazdemu poziom opieki i wsparcia oraz informacje, ktore spetniajg
jego potrzeby.

Wiemy, ze czasami pacjenci mogg doswiadcza¢ dodatkowych trudnosci, prébujgc uzyskaé wtasciwe wsparcie. Na
przyktad, jesli pacjent pracuje zawodowo lub ma rodzine, moze by¢é mu trudno znalez¢ czas, aby zgtaszaé sie na
wizyty w szpitalu. Moze takze martwi¢ sie o pienigdze i koszty dojazdu. Wszystko to moze wywotywac stres i
pacjent moze nie wiedzieé, jak sobie z tym poradzic.

Pomoc jest jednak dostepna. Nasza telefoniczna linia wsparcia moze zaoferowaé porade dotyczgca takiej sytuacji w
jezyku pacjenta. Mozna porozmawiac¢ z pielegniarkami, doradcami finansowymi, doradcami zajmujgcymi sie
Swiadczeniami spotecznymi czy pracg zawodowg. Osobom z nowotworami oferujemy takze dotacje od fundac;ji
Macmillan. Sg to jednorazowe kwoty pieniedzy, ktére mozna przeznaczy¢ na takie wydatki, jak parking szpitalny,
przejazdy, opieke nad dzieémi czy rachunki za ogrzewanie.

Mozliwosé rozmowy z organizacjg Macmillan w jezyku polskim

Mozna zadzwoni¢ do organizacji Macmillan pod bezptatny numer 0808 808 00 00 i porozmawia¢ z nami w jezyku
polskim za posrednictwem ttumacza. Mozna porozmawia¢ z nami o swoich obawach i kwestiach medycznych. Po
uzyskaniu potgczenia telefonicznego wystarczy powiedzieé po angielsku nazwe swojego jezyka. Nasza infolinia jest
czynna 7 dni w tygodniu w godzinach od 8:00 do 20:00.
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