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Potek genetskega svetovanja
pľĺ dednem ľaku dojk ĺn jajčnikov

Kątaľina Lokar

Uvod

Genetsko svetovanje je bilo definirano s stľani Ameľiške zYęZe za humano genetiko

(American Society of Human Genetics) kot komunikacijski pľocesż ki se ukvaľja s

problemi posameznika, povezanimi s pojavom ali s tveganjem za pojav genske motnje

v dľužini. Glavna načela filozofije in pľakse genetskega svetovanja so pľostovoljno

koriščenje stoľitev, informiľano odločanje, >neusmerjeno< in >neprisilno< svetovanje,

ko pľednosti ene odločitve niso bistveno boljše od druge odločitve, skľb za
psihosocialne in emocionalne dimenzije obvladovanja genskega tveganja ter zaščita

in zaupnost podatkov (NCI, 2001).

Genetsko svetovanje pri dednem raku dojk in jajčnikov

ocena stanja je glavni koľak v procesu genetskega svetovanja in vključuje (NCCN,

2006):

Pacientove potrebe

Prvi koľak pľi ocenjevanju tveganja za dedni ľak dojk/jajčnikovje ocena pacientovih

potľeb in razlogov za obisk svetovanja teľ zadovoljitev pacientovih potreb in pľioritet

V procesu svetovanja. Več raziskav je pokazalo, da se ženske zrakom dojk v druŽinski

anamnezi počutijo pretiľano ogrožene (Bluman in sod., 1999),kar lahko vpliva na

vedenje povezano z zdravlem. Poleg ocene pacientovih ciljev je potrebno oceniti

tudi pacientovo znanje o prednostih, tveganjih in omejitvah genskega testiranja.

Pozitivna in podpoľna komunikacija s strani svetovalnega tima ima odločilno vlogo

pľi sploŠnem zadovoljstvu pacientov S pľocesol1l genetskega svetovanja in z
upoštevanjem predlaganih pripoľočil.

PľeĺL Kutarina Lokaľ, viš. med. ses., pľof. zdĺ vzg.

onko lo š ki in š titut Lj ub lj ana
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Dľužinsko anamnezo

Natančna družinska aĺamneza je temelj za učinkovito genetsko svetovanje. Družinska

anamneza se začne z zbĺratjem podatkov o pacientu in se nadaljuje navzyen Z

vključevanjem soľodnikov V pľvem' drugem in tredem kolenu po mateľini in očetovi

stľani (staľši, otroci' bratje, sestre, tete, strici, stari staľši, nečaki/nje, vnuki/nje,

bratranci, sestrične). Vključeni so tudi živęči ĺĺ umrli sorođniki, ki niso zboIęli za

rakom. Zbrane informacije zajemajo vľste rakov, ki se pojavljajo v družini,

bilateralnost (kadar to pride v poštev), starost ob postavitvi diagnoze, tľenutno Staľost

oz. starost ob smrti. Kadar je to mogoče, je potrebno rakave ďiagnoze pľeveriti in
potrditi s pomočjo medicinskę dokumentacije, histoloških izvidov ali mrliških listov'

To je še posebej pomembno, ko pacient navaja podatek o >ginekološkem raku< pri

ženski soľodnici, keľ pacienti pogosto zamenjujejo oz. enačijo ľake mateľničnega

vratu' maternice in jajčnikov.

Družinsko dľevo

Podatki iz dľužinske anamneze se gľaťrčno prikažejo v obliki družinskega dľevesa.

Dejavniki, ki omejujejo informativnost družinskega drevesa, so: majhne dľužine,

zgodnje smrti v dľužini (onemogočajo možnost zarazvoj bolezni, ki se pojavljajo v
odľasli dobi), pľoÍilaktične opeľacije in nepopolne informacije o družinskih članih.

Medicinsko anamnezo

Zbiranje natančnih medicinskih podatkov o pacientih (izpostavljenost kanceľogenom,

npr. zdravljenje z radioteľapijo, ľepľoduktivna anamnęZą jemanje hoľmonov,

pľedhodne biopsije dojk, zlasti če so bile ugotovljene atipične hiperplazije) je

pomembno, ker omogoča oceno vpliva drugih dejavnikov tveganja na nastanek raka

dojk in jajčnikov.

Pacientom, ki izpolnjujejo kĺiterije za sindrom dednega raka dojVjajčnikov, bi moľalo

biti ponujeno genetsko svetovanje. Namen genetskega svetovanja zarakdojkJjajčnikov
je izobraževanje' ocena tveganja in pľiporočilni ukľepi, ki naj bi posameznikom in
njihovim družinam pomagali pri obvladovĄu dednega raka v družini ali povečanega

tveganja za nastanek ľaka. Speciťrčni cilji genetskega svetovanja so zato (NCCN'
2006):

1. zagotoviti natančne informacije o genskih' bioloških in okoljskih dejavnikih, pove-

zanih s posameznikovim tveganjem za nastanek raka,
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2. zagotoviti ustręzno razumevanje o vplivu genov na nastanęk raka dojk/jajčnikov
za pomoč pri odločanju glede genskega testiranja,

3. oblikovanje primeľnih pľeventivnih možnosti in pripoľočil,

4. nudenje psihosocialne podpore, ki pospeši prilagajanje posameznika na spľemenjeno

zaznavaĺje tveganja in pripomoľe k večjemu upoštevanju priporočilnih ukĺepov'

Tzhira primeľnih pacientov za gensko testiľanje temelji na osehni in ĺlnlžinski anam-

nezi' ki opľedeljuje verjetnost, da je posameznik nosilec mutacije, in na psihosocialni
pripravljenosti posameznika na rezultat genskega testa (NCCN,2006). Priporočila
Ameriške Zveze za klinično onkologijo (ASCO) glede izvajanja genskega testiranja

so naslednja(Asco, 2003):

i' posaĺrrczĺliiĺ irlla osęblrę aii dľužilskę zĺračiilrosĹi, ki lrakazujejo ticđllega raka.

2. možna je primeľna razlaga genskega testa,

3. renlltatígenskega testa bodo pomagali pľi diagnostiki ali imeli vpliv na obravnavo
pacienta in njegove družinske člane, ki imajo tveganje za dednega ľaka,

4. gensko testiranje naj bo opravljeno skupaj s pľed- in potestnim svetovanjem.

Potek genetskega svetovanja in testiranjaza dedni ľak dojk in
jajčnikov na onkološkem inštitutu Ljubljana

Na onkološkem inštitutu Ljubljana smo začeli v februaľju 2001 z genetskim

svetovanjem in s testiranjem za dedni ľak dojk in jajčnikov, postopoma pa šiľimo
ciejavnost še na dľuge obiike deđnega raka. Namęn naše đejavnosti je (onkoioški
inštitut Ljubljana, 2004):

1. odkľiti posameznike in družine, kjerje zbolevaĺjeza ľakom dojk in/alijajčnikov
posledica mutacij genov BRCA I ali2,

2. svetovanje ukĺepov pľi nosilcih mutacije in

3. svetovanje pri nedednem raku dojk.

Dejavnost izvaja multidisciplinaľni tim, ki ga sestavljajo zdravniki različnih
specialnosti (kirurg, radioteľapevt, ginekolog, ľentgenolog, psihiater itd.), medicinska

sestra, molekularni biolog, psiholog. Pacientę k nam napotijo onkologi, ginekologi,

osebni zdravniki, Centri za bolezni dojk, družinski člani, pľi katerih je bila ugotovljena

mutacija, zelo pogosto pa se ljudje obrnejo na nas sami, ko zasledijo informacije o

naši ambulanti v medijih (Lokaľ in sod., 2006).
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Priprava na genetsko svetovanje (Lokaľ in sod., 2006)

Prvi stik pacienta z Ambulanto za onkološko genetsko svetovanje je največkat po

telefonu. Mędicinska sestra v prvem pogovoru pacientu na katko razloži potek genetskega

svetovanja teľ mu pošlje vpľašalnik za zbiľanje druŽinskih podatkov (rodovnik) in
infoľmativno gradivo. Ko pacient vme izpolnjen vprašalnik' sledi nadaljnja obravnava

pacientaldružiĺe.

Na obisk pacienta v naši ambulanti se pripravimo vnaprej. Iz poslanih podatkov

naľišemo rodovnik (slika 1).

Slika 1. Risanje rodovniką

47
Rak dojke - 42

39 42
35
Rak dojke - 29

1a 16

ocenimo, ali so izpolnjeni kľiteľiji za genetsko svetovanje, ki so (onkološki inštitut

Ljubljana, 2004):

. rak dojk pred 40. lętom starosti,

. obojestranski rak dojk,

. rak dojk injajčnikov,

. moški z ľakom dojke,

. pozitivna družinska anamnęzľ.

. sorodnica v prvem kolenu z ľakom dojk pred 40. letom starosti,

. sorodnik moškega spola v prvęm kolęnu z ľakom dojk,

. sorođnica v prvem kolenu z obojestľanskim rakom dojk,

. dve soľodnici v prvem in/ali drugem kolenu z rukom dojk pľed 60. letom
starosti ali z rakomjajčnikov ne glede na staľost,
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tľi soľodnice v prvem in/ali drugem kolenu z rakom dojk alijajčnikov ne glede
na starost.

Pľeverimo oz. potrdimo rakave diagnoze, ki nam jih posredujejo pacienti. Naredimo
oceno tveganj a za ĺastanek bolezni in oceno verjetnosti mutacije v dľužini' Pri tem

si pomagamo z uporabo računalniškega programa (slika 2), ki vsebuje različne
matematične modele. Za računanje starostno določene veľjetnosti za nastanek ľaka

na dojki pľi Ženski s pozitivno družinsko anamnezo se najpogosteje posluŽujemo

Clausovega matematičnega modela (slika 3)' redkeje Gailovega modela (slika 4), za

izľačunavanje verjetnosti mutacije na genu BRCA 1 in BRCA 2 pa upoľabljamo

modela BRCAPRO in Myriad (slika 5).

Sliką 2. Rąčunalniški pľogrcłm
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pacientalďružine je s tem zaključeno oZ. se stik ponovno vzpostavi ob spremembah

v družini (pojav novega raka).

Pri verjetnosti dednega sindroma pacientu ponudimo gensko testiranje. Indikacije za

gensko testiľanje so:

. mutacija v družini,

. ľak dojke pred 40. letom starosti,

. dva raka dojk pred 50. letom starosti,

. rak dojk pred 50. letom staľosti in rakjajčnikov ne glede na Starost'

. rak dojk in dva raka jajčnikov oziroma ľak jajčnikov in dva raka dojk ne glede na

starost,

. trije raki dojk ne glede na starost,

. dva rakajajčnikov,

. ženska z rakom dojke injajčnikov'

. moški z rakom dojke,

. BRCAPRO, izračun naď 10 o/o.

Če je le možno; se gensko testiranje najprej opravi pri bolnem družinskęm članu. Če
je v đľužini možno testirati več obolelih đružinskih članov, najpľej testiľamo

najmlajšega obolelega člana družine oziroma pacientko z obojestľanskim ľakom dojke

ali pacientko zrakom dojk in jajčnikov. Vedno testiramo le polnoletne osebę. Vsak
pacient, ki se odloči za testiranje, pred odvzemom kĺvi podpiše infoľmirano soglasje.

Če pacient zavme testiľanje, mu izdelamo program kontrolnih pregledov za nosilce

mutacije. Sledenje pacientaldruźine je s tem zaključeno oZ. Se stik ponovno vzpostavi

na željo pacienta.

Potestno genetsko sYetovanje (Lokaľ in sod., 200ó)

Nadaljnji ukrepi so odvisni od rezultata genskega testiranja in od želja pacienta.

Negativnemu izvidu (ni mutacije) sledi sporočanje rezultata. genetsko svetovanje in

izďelava pľogľama kontľolnih pľegledov. Sledenjc pacicnta/dľužine jc zaključcno oz.

je odvisno od potreb pacientaldruźine. Pozitivnemu testu (najdena mutacija) sledi

spoľočanj e r ezultata, genetsko svetovanj e, izďelav a pľo grama kontľolnih pregledov

in pľeventivnih ukľepov, testiranje sorodnikov' po potľebi pogovoľ s psihologom,

psihiatrom ter letni obisk ambulante za onkološko genetsko svetovanje.
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Zaupnost podatkov

Vsi podatki so tajni in se hranijo ločeno od ostale zdravstvene dokumentacije. Podatke

o rezultatih genskega testiľanja posľedujemo le pacientom, ki so opravili testiranje

in želijo izvedeti rezultat, dľugim druŽinskim članom pa le v primeru pisnega soglasja

testiranega pacienta. Izvidov testiľanja tudi ne posľedujemo osebnemu zdravniku,
ginekologu itd. To stori pacient sam, če se za to odloči.

Zaključek

Genetsko svetovanje za deďni rak dojk injajčnikovje najbolj učinkovito, ko se proces

informiranja prĺIagaja starosti in izobtazbi posameznika in ko se upošteva posamez-

nikovo osebno izpostavljenost ľaku, stopnjo tveganja in socialno okolje, izkaterega
izhaja (NCCN,2006).

Medicinska sestľa ima v pľocęSu genetskega svetovanja pomembno vlogo' saj ima

največ stikov s pacienti in z njihovimi družinami, poleg tega pa v času študija pľidobi

znanja na področju izobraževan1a pacientov. Glavna omejitev zavečje vključevanje
mędicinske sestrę v proces svetovanja pa je predvsem v pomanjkanjl znanja na

področju humanę genetike, ker te vsebine namĺeč niso vključene v obstoječe študijske

programe zdľavstvene nege.
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