Nowotwory dziedziczne
uktadu moczowo-ptciowego

BEATA KOZAK-KLONOWSKA
PORADNIA GENETYCZNA
SCO




ONKOGENETYKA




Nowotwory etiologia

* Czynniki srodowiskowe
70-80%

= Czynniki genetyczne 20-30%




Nowotwory

* Dziedziczne predyspozycje 5-10%,ryzyko
zachorowania wysokie

= Zachorowania rodzinne 15%,ryzyko
zachorowania srednie/mate

= Zachorowania sporadyczne 75-80%,ryzyko
ponownego wystgpienia nowotworu w
rodzinie populacyjne




Poradnictwo onkogenetyczne

niedyrektywny proces diaghostyczno-prognostyczny

 Zebranie wywiadu i tworzenie
rodowodu(wywiad chorobowy i wywiad
rodzinny)

 Diagnostyka (testy genetyczne)

d Swiadoma zgoda

1 Ocenaryzyka

 Profilaktyka

1 Odpowiedzi na pytania,watpliwosci,wsparcie w
procesie decyzyjnym




Rodowod
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Rodowdd c.d.

D O = zdrowy mezczyzna lub kobieta

- EE — wiek zachorowania na PC

/‘ - Zgon pacjenta z PC




Testy genetyczne

Objawowe

Przedobjawowe

Predykcyjne

Zwiazgne z leczeniem celowanym



Zgoda

= Pisemna, swiadoma zgoda pacjenta

= Osoby matoletnie/ubezwztasnowolnione
testy wykonujemy jedynie gdy jestto
konieczne w celu unikniecia ,zapobiezenia lub
leczenia chorob o podtozu genetycznym




Rak gruczotu krokowego(stercza)

Rysunek 1. Rozktad czestosci zachorowan na najczestsze nowotwory ztosliwe w Polsce w 2013  roku

Zrodto Krajowy Rejestr Nowotwordw

® Pluco

# Gruczol krokowy

Jelito grube

Pecherz moczowy
Zolgdek
Nerka

Biataczki
Krtan
trzustka
Chloniaki
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Rak gruczoiu krokowego

Dziedziczny rak piersifjajnika/prostaty zwigzany
z mutacjg w genie BRCAa

Geny zwiekszonego i wysokiego ryzyka test
TWR —PR ocena 7 mutacji 4w genach
predyspozycji

Gen NBS1 wigze sie z 4,5 X zwiekszonym
ryzykiem raka (36%),czestosc mutacji 0,6%

Gen CHEK2 ryzyko zwiekszone 3x(24%),czestosc
mutacji 6%, szczegolnie efektywne badanie PSA

we wczesnym wykrywaniu raka stercza w grupie
z mutacjg la57T genu CHEK?2



Rak gruczoiu krokowego c.d.

» Mutacja G84E genu HOXB13 zwieksza ryzyko
8x (64%), czestosc mutacji 0,12%

= Polimorfizm pojedynczego nukleotydu w
regionie 8q24 zwieksza ryzyko 5x
(43%),czestosc 0,4%



Rak gruczoiu krokowego c.d.

Ryzyko raka stercza u nosiciela jednej z w.w.
mutacji,gdy w rodzinie wystepowato co
najmniej jedno zachorowanie na raka
gruczotu krokowego u krewnego | lub I
stopnia, jest

wysokie i waha sie od 24 do 65%!!




Rak gruczoiu krokowego c.d.

PROFILAKTYKA

d badanie palpacyjne od 40 r.z. ax rok
 oznaczenie makrera PSA od 4o r. z. 1 x rok




Rak nerki

= 3% wszystkich nowotworow
= rocznie 2000 nowych zachorowan




Rak nerki

= Guz Wilmsa (nephroblastoma) czestosc
wystepowania 1:10tys. dzieci <15r.z.

= Zachorowania de novo, postaci rodzinne
1- 2%

= Mutacje konstytucyjne w genach
WT1,WT2,FWT1,FWT2

= Sktadowa zespotow wad wrodzonych:

= BWS-zespot Beckwitha-Widemana

= WAGR-aniridia,wady UMP, NI,

= SGB Simpson-Golabi-Behmel gen GPC3




Rak nerki c.d.

= Rak nerkijasnokomorkowy jako sktadowa
zespotu von Hippel-Lindau (VHL), czestosc
1:36tys

= Zwigzany z mutacjami genu CHEK?2, ryzyko
zwiekszone 2x, mutacja wystepuje w 10%
rakow nerki




Poznanie profilu genetycznego pozwala
orzewidziec kiedy 1 na jakie nowotwory
nacjent moze zachorowac oraz jak im
nrzeciwdziatal stosujgc odpowiednig
orofilaktyke.
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