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09.09.2013 obowigzuje od
Komunikat w sprawie molekularnych badan genetycznych

Szanowni Panstwo,

W zwigzku z licznymi telefonami i pytaniami kierowanymi przez radcéw prawnych i aplikantéw radcowskich do
OIRP w Krakowie w sprawie badan genetycznych uprzejmie informuje, ze w Srody i czwartki, w godzinach od
8:00 do 14:00 pracownicy torunskiej Pracowni Genetyki Nowotworéw udzielajg szczegétowych
informacji pod numerem tel. 56 61 01 631.

Jednoczednie informuje, ze do niniejszego zawiadomienia o badaniach genetycznych, ktére zostang
przeprowadzone w dniu 11 pazdziernika 2013 r. w siedzibie OIRP w Krakowie, ul. Francesco Nullo 8 dotgczamy
ponizej dodatkowa informacje Fundacji "Studiumplus” z Torunia dotyczacg badan genetycznych
prowadzonych w ramach kampanii profilaktyki zdrowotnej radcéw prawnych ,Zdrowie sie liczy".
Informacja ta zawiera opis ryzyka choroby nowotworowej u nosicieli mutacji genowej.

Kierownik Biura Rady OIRP w Krakowie
Matgorzata Grelewicz - La Mela

Krakoéw, dnia 3 wrzesnia 2013 r.

INFORMACJA O BADANIACH GENETYCZNYCH PROWADZONYCH W RAMACH KAMPANII PROFILAKTYKI
PROZDROWOTNEJ RADCOW PRAWNYCH ,,ZDROWIE SIE LICZY"

U oséb ze skierowaniem od lekarza, w zaleznosci od obcigzenia rodowodowo-klinicznego w zakresie choréb
nowotworowych, lekarz moze wybrac testy z ponizszej listy (zgodnie ze wskazaniami medycznymi).

W ramach badan odptatnych, w zakresie profilaktyki nowotwordw, wykonywane sg testy: NOD2, CHEK2,
CDKN2A.

Opis ryzyka choroby nowotworowej u nosicieli mutacji genowej:

Gen BRCA1 . Zmiany 5382insC, C61G oraz 4153delA genu BRCA1 zwiekszajg ryzyko zachorowania na raka
piersi okoto 10-krotnie, a na raka jajnika okoto 30-40-krotnie. Sg przyczyng okoto 3% wszystkich rakow piersi i
okoto 14% wszystkich rakéw jajnika. Zmiany te objawiajg sie najczesciej w postaci zespotu dziedzicznego raka
piersi specyficznego narzadowo (HBC-ss, hereditary breast cancer - site specific syndrome), zespotu
dziedzicznego raka piersi-jajnika (HBOC, hereditary breast-ovarian cancer syndrome) lub zespotu dziedzicznego
raka jajnika specyficznego narzadowo (HOC-ss, hereditary ovarian cancer syndrome-site specific). U mezczyzn
zmiany C61G oraz 4153delA zwiekszajg ryzyko raka prostaty okoto 3,6-krotnie i okoto 12-krotnie, gdy w
rodowodzie wystapit rak prostaty wsréd krewnych [°.

Gen NOD2. Zmiana 3020insC genu NOD2 zwieksza ryzyko zachorowania na raka piersi DCIS, w wieku ponizej
50 r.z,, okoto 5-krotnie i jest przyczyng ok. 8% wszystkich rakéw piersi. Zwieksza ryzyko raka jelita grubego
ponad 2-krotnie w wieku powyzej 60 r.z. i jest przyczyng okoto 15% wszystkich rakéw jelita grubego. Zwieksza
ryzyko raka ptuc okoto 2-krotnie i jest przyczyng okoto 12% wszystkich rakdw ptuc. Zwieksza ryzyko raka jajnika
okoto 1,5-krotnie i jest przyczyng okoto 11% wszystkich rakow jajnika.

Gen NBS1. Zmiana 657del5 genu NBS1 zwieksza ryzyko zachorowania na raka piersi okoto 2-krotnie i jest
przyczyng okoto 1% wszystkich rakéw piersi. Zwieksza ryzyko raka prostaty okoto 4-krotnie i jest przyczyna
okoto 3% wszystkich rakéw prostaty, a takze okoto 9% rodzinnych rakéw prostaty; ryzyko raka prostaty
zwiekszone jest okoto 15-krotnie, jesli w rodowodzie wystgpit rak prostaty wsréd krewnych 1°.
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Gen CDKN2A (p16). Zmiana A148T w genie CDKN2A zwieksza ryzyko zachorowania na czerniaka ztosliwego
okoto 2-krotnie i jest przyczyng okoto 7% wszystkich czerniakéw ztosliwych. Zwieksza ryzyko raka piersi okoto
1,5-krotnie i jest przyczyna okoto 5% rakow piersi. Zwieksza ryzyko raka ptuc okoto 2-krotnie i jest przyczyna
okoto 7% wszystkich rakéw ptuc. Zwieksza ryzyko raka jelita grubego okoto 1,5-krotnie i jest przyczyna okoto
5% wszystkich rakdw jelita grubego.

Gen CHEK2 . Zmiany skracajace biatko 1100delC i IVS2+1GA genu CHEK2 zwiekszajg ryzyko zachorowania na
raka piersi okoto 2,2-krotnie i sg przyczyng w okoto 1,6% wszystkich rakéw piersi. Zwiekszaja ryzyko raka
prostaty okoto 2,2-krotnie sg przyczyng okoto 1,6% wszystkich rakéw prostaty oraz okoto 4% rodzinnych rakow
prostaty; ryzyko raka prostaty jest zwiekszone okoto 5-krotnie, jesli w rodowodzie wystgpit rak prostaty wsrdd
krewnych 1°. Zwiekszajg ryzyko raka brodawkowatego tarczycy okoto 5-krotnie oraz sg przyczyng okoto 4%
wszystkich rakéw brodawkowatych tarczycy.

Zmiana 1157T genu CHEK?2 zwieksza ryzyko zachorowania na raka piersi okoto 1,5-krotnie i jest przyczyng okoto
7% wszystkich rakéw piersi. Zwieksza ryzyko raka prostaty okoto 2-krotnie i jest przyczyng okoto 8% wszystkich
rakow prostaty oraz okoto 16% rodzinnych rakéw prostaty. Zwieksza ryzyko raka brodawkowatego tarczycy
okoto 2-krotnie i jest przyczyng okoto 9% rakéw tarczycy. Zwieksza ryzyko raka nerki okoto 2-krotnie i jest
przyczyna okoto 10% rakéw nerki. Zwieksza ryzyko raka jelita grubego okoto 2-krotnie i jest przyczyna okoto
10% rakow jelita grubego. Zwieksza ryzyko raka jajnika o niskim stopniu morfologicznej ztosliwosci okoto 2-
krotnie i 2,5-krotnie nowotworéw jajnika o granicznej ztosliwosci.

Gen CYP1B1. Homozygotyczne nosicielstwo zmian C142G, G355T, G4326C (homozygotyczny haplotyp GTC)
genu CYP1B1 zwieksza ryzyko wystgpienia raka piersi okoto 2-krotnie i jest zwigzane z wielonarzadowg
predyspozycjg do nowotworow.

W zakresie badania genéw odpowiedzialnych za funkcjonowanie uktadu hormonalnego przeprowadzone bedg
badania polimorfizmu - dlugosci odcinka promotorowego odpowiadajacego za aktywnos¢ genu 5-HTTLPR ,
kodujacego biatko transportujgce serotonine (hormon odpowiedzialny m.in. za nastréj i sen, petnigcy role
neuroprzekaznika w osrodkowym uktadzie nerwowym i w uktadzie pokarmowym).

Uprzejmie informujemy, ze w Srody i czwartki, w godzinach od 8,00 do 14,00 pracownicy torunskiej Pracowni
Genetyki Nowotwordéw udzielajg informacji pod nr. tel. (56) 61 01 631

Fundacja Studium#plus

Torun
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