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 Streszczenie   
Za większość przypadków dziedzicznego raka piersi i jajnika odpowiadają mutacje genów BRCA. Obecnie najsku-
teczniejszą metodą prewencji raka jajnika jest obustronne usunięcie przydatków, niegwarantujące jednak zaha-
mowania rozwoju pierwotnego raka otrzewnej. Przedstawiono przypadki dwóch chorych, z dodatnim wywiadem 
rodzinnym, mutacją genu BRCA1, u których stwierdzono nowotwory metachroniczne.

U pierwszej chorej, której matka chorowała na nowotwór piersi i jajnika, w 2004 r. rozpoznano raka piersi lewej. 
Zastosowano operację oszczędzającą, uzupełniającą chemioterapię, radioterapię oraz immunoterapię trastuzuma-
bem z uwagi na nadekspresję HER2. Ze względu na mutację genu BRCA1 u chorej wykonano  operację  profi-
laktycznego usunięcia macicy z przydatkami. Badanie histopatologiczne wykazało ognisko gruczolakoraka w obu 
jajnikach oraz w węźle chłonnym paraaortalnym. Zastosowano VI cykli chemioterapii: paklitaksel i karboplatyna. 
Nawrót raka jajnika stwierdzono trzy lata później. Chora otrzymała kolejnych V linii chemioterapii i zmarła w sierpniu 
2011 r. z powodu progresji choroby. 

Druga chora, 49-letnia, leczona od lipca 2003 r. z powodu raka piersi prawej – neoadjuwantowa chemioterapia, 
BCT, radioterapia. U  chorej stwierdzono mutację genu BRCA1. Rok wcześniej usunięto macicę z  przydatkami 
z powodu mięśniaków. Trzy z pięciu sióstr kobiety chorowały na raka piersi i jajnika. Ojciec chorej zmarł z powodu 
raka jelita grubego. Chora pozostawała pod ścisłą kontrolą. Z powodu narastającego stężenia markera Ca-125 (od 
października 2004 r.) wykonano PET-TK, stwierdzając nowotworowe zajęcie otrzewnej. Badanie histopatologiczne 
materiału biopsyjnego wykazało gruczolakoraka otrzewnej, a ponowna ocena materiału z operacji usunięcia macicy 
z przydatkami, ognisko gruczolakoraka w jajniku prawym. Histopatolog wykluczył przerzut raka piersi i jednoznacz-
nie określił odmienność morfologii zmian w otrzewnej od zmiany w jajniku.
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Wstęp
o r d sz s ki  no o or  na onko  a nika 

oko o 1 13  s ano i  rz adki o od o  dziedzi zn  z i -
zan  z ger ina n i a a i o sokie  ene ra i okre o-
ne ako zes  dziedzi znego raka iersi i a nika 1-  Badania 
gene zne a e na e  kr ie a i gen  B A s  
z s o korz s ane na a  ie ie, a ko ie o   k r  

s ierdzono a  ro ono ana es  od o iednia ro ak -
ka -  e nie za na sk e znie sz  e od  re en i raka 
a nika a ane es  o s ronne s ni ie rz da k , k re 

nie g aran e ednak za a o ania roz o  ier o nego raka 
o rze ne    

 ra  rzeds a iono rz adki d  or ,  k r  
na ods a ie ada  gene zn  s ierdzono a  gen  
B A1

Przypadek I
 - e nie  ore , reg arnie iesi zk e ,  dni  

2 1 2  r  z o od  raka rze ro adzono o era  osz z -
dza  e  ier  z io s  z a ar o nika  Badanie ikro-
sko o e a eria  oo era nego kaza o o e no  na ieka-

ego raka rze odo ego  s o ni  zr ni o ania 3,  , 
g  , 2  

o ie  zaa anso ania no o or  s a ono ako 2  
o o era i zas oso ano z e nia  e io era i  za iera-

 an ra k in , radio era i  i i no era i  ras z a e  
e zg d  na  ak , i   a ki ore  roz oznano ze nie  raka 
iersi i a nika konano adania gene zne, k re kaza  

o e no  a i gen  B A1  o  ko ie   ego o od , 
oraz rzed ano an  or ono era i  a oksi ene , ore  
za ro ono ano o era  ro ak znego s ni ia narz d  

U chorej rozpoznano trzy niezależne nowotwory. Zastosowano chemioterapię: cisplatyna i paklitaksel. Następ-
nie, z powodu progresji choroby, zastosowano V kolejnych linii chemioterapii oraz hormonoterapię. Chora zmarła  
w styczniu 2008 r. 

 Słowa kluczowe: / gen BRCA1 / gen BRCA2 /  
     / ne n e n  neg  / 

 Abstract   
Mutations of BRCA1 and BRCA2 genes account for the majority of hereditary breast and ovarian cancers.  So far, 
risk-reducing salpingo-oophorectomy has been the most effective strategy for gynecological cancer prevention in 
susceptibility gene mutation carriers. It does not prevent, however, from the occurrence of primary peritoneal cancer. 
We present two clinical cases of patients with the BRCA1 gene mutation. Both patients had a family history of 
cancer and both were presenting with metachronic malignances.

The first patient, whose mother suffered from breast and ovarian cancer, was diagnosed with left breast cancer 
in 2004. The patient was 44 years old at diagnosis. Genetic testing revealed the BRCA1 gene mutation. A breast 
conserving therapy (BCT) was conducted, followed by chemotherapy, radiotherapy and immunotherapy with 
trastuzumab due to HER2 overexpression. Due to BRCA1 mutation, in November 2005, prophylactic hysterectomy 
with appendages was performed. Histological examination revealed bilateral ovarian cancer (adenocarcinoma G3) 
with metastasis to the paraaortal lymph node. The patient received six cycles of chemotherapy: paclitaxel and 
carboplatin. Ovarian cancer relapsed 3 years later. After that the patient received 5 lines of chemotherapy and finally 
died due to disease progression in September 2011. 

The second patient, a 49-year-old woman, was diagnosed with breast cancer in July 2003 and subsequently 
treated with neoadjuvant chemotherapy, breast conserving surgery and radiotherapy. Genetic testing was also 
performed and revealed the BRCA1 gene mutation. A year earlier the patient had undergone hysterectomy with 
appendages due to uterine myomas. Three of her five sisters suffered from breast and ovarian cancer. The patient’s 
father died of colorectal cancer. The patient remained under surveillance. Because of the increasing level of Ca-
125 (since October 2004), PET-CT was performed and revealed a tumor lesion of the peritoneum. Histological 
examination from the biopsy confirmed primary peritoneal cancer (papillary serous adenocarcinoma – primary 
peritoneal carcinoma). Reexamination of the tissues from hysterectomy with appendages was also performed and 
revealed an adenocarcinoma in the right ovary. Pathologic examination excluded metastasis of a breast cancer. 
Pathomorphology of the ovarian lesion was also different than in the lesions of the peritoneum. Thus, three different 
tumor types (breast, ovarian and peritoneal cancer) coexisted independently. The patient received chemotherapy: 
paclitaxel and cisplatin. Later on, due to disease progression she was treated with five consecutive chemotherapy 
regimens and hormonal therapy. The patient died in January 2008.  

These case illustrate that genetic diagnosis may be critical for the overall treatment plan.

 Key words: e e  e  n  n n e  / BRCA1 / BRCA2 / 
        / prophylactic bilateral salpingo-oophorectomy /
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rodnego, k r  konano dnia 1 11 2  r   zasie za ieg  
s ni o ak e o i kszon  ze  onn  araaor a n  Bada-

nie ikrosko o e a eria  oo era nego kaza o gr zo-
akoraka a nik  adeno ar ino a 3 , z rzerz e  do z a 

onnego araaor a nego  o ie  zaa anso ania no o or  
g k as ka i  s a ono ako  ora zos a a od-

dana sze i  k o  e io era ii g s e a  ak i akse  
i kar o a na  o zako zeni  e zenia s s e o ego ora 
ozos a a a  reg arn  kon ro a  ze nie  ano ane  
or ono era ii nie zono    2  r  konano za ieg 

o era n  z io ego s ni ia esi  z o od  g za  Bada-
nie ikrosko o e a eria  oo era nego kaza o o e no  
raka gr zo o ego o arak erze rzerz  z a nika  od o e-
zenie s s e o e  inii, do  gr dnia 2  r   ora o rz a a 

 k i e io era ii za iera e  kar o a n  i ge a in  
 i  2  r  ora o raz ier sz  zg osi a si  do iniki n-

ko ogii ini zne  i o iad za ne  en r  nko ogii- ns -
 i   k odo skie - rie  i i a   o od  zno  
ie s o e  ro es  no o oro ego z rozsie e  do krezki 

e i a i z  onn , z o arz sz  zros e  s enia 
arkera a-12  zas oso ano zas ak i akse   r ie o  

dni  e zenie ro adzono rzez  iesi  z sk  z io  
regres  z ian no o oro , z o ik a  o ser o ano ed -
nie o ine ro a i   s o ni  2  o 3 iesi a  od zako zenia 
e zenia ono nie dosz o do rogres i no o or  de do a-

no o zeni  e zenia z ono n  korz s anie  kar o a-
n  o is o ada 2 1  r  odano  k i, a adania o razo-
e skaz a  na z io  regres  ognisk no o oro  
  2 11 r  dosz o do ono ne  rogres i oro  o o-

d e  ra os ronne odoner ze aga e za o enia sond  
-  na drodze re eroendosko o e  ono nie od o e zenie 
e i zne, i oso a n  doksor i n , ednak da sz  zros  

g za iedni  nie sze  do ro adzi  do niedro no i rze od  
okar o ego  nia 1 2 11 r  oniono i eos o i  Brak 
e  rze r a e  oks zno i o o rzedni  e zeni , do r  

s an og n  ore  o za ieg  oraz e  de er ina a s ano i  
skazanie do od ia ko e ne  inii era ii  o ar i  o ge -

a in  e zenie zako zono o  k a  z o od  rogres i 
oro  sie  godni nie  nas i  zgon ore

Przypadek II
 - e nie  ore   2 2 r  konano o era  s ni ia 

narz d  rodnego z o od  i niak  a i  oz oznanie 
o ierdzono is o a o ogi znie, nie zna eziono ognisk no o-
oro   i  2 3 r  zg osi a si  do iniki nko ogii 
ini zne  i o iad za ne  en r  nko ogii- ns  i   

k odo skie - rie  i i a  z o od  g za ra e  iersi, 
k rego arak er z o i  o ierdzono  adani  o ogi z-
n  cellulae carcinomatosae,  - , g -  

a ods a ie adania k ini znego i ada  o razo  
s a ono s o ie  zaa anso ania raka iersi ako 2  o 
e zeni  neoad an o  ed g s e a  A ,  dni  

3 1 2  r , konano szerokie i ie g za ra e  iersi 
z radio era i  r do era n , s ni o r nie  z  onne 
do  a o ego ra ego  Badanie is o a o ogi zne a eria  
oo era nego kaza o a ko i  regres  no o or  ora 

zos a a oddana oo era ne  radio era ii do da ki a ko i e  
  as nie ozos a a a  reg arn  kon ro a  onad-

o, o ana izie rodo odo e   rak iersi  sios r ,  d  si s r 

rak a nika, or  zono do rogra  o ieki nad rodzina i 
sokiego, dziedzi znie ar nko anego r z ka za oro a-

nia na no o or  z o i e  a e  doda , i  a ka ko ie  nie 
oro a a na aden no o r, na o ias  o ie  z ar  z o od  

raka e i a gr ego  Badanie gene zne  ore  o ierdzi o 
a  gen  B A1   a dziernik  2  r , ze zg d  na 

s o nio e naras anie s enia arkera a-12 , rze ro adzono 
diagnos k  o razo   a  rz szne  i iedni  nie sze , 
a nas nie - ,  k r  s ierdzono ie oognisko e, no-

o oro e za ie o rze ne    ego o od ,   2  
r , konano a arosko o  io s  o rze ne  Badanie is o-
a o ogi zne kaza o o e no  gr zo akoraka roda ko a e-

go s ro i zego  ier o nego raka o rze ne  adenocarcinoma 
papillare serosum – primary peritoneal carcinoma  rze ro a-
dzono ono n  o en  re ara  z o era i s ni ia a i  
z rz da ka i   o r ie a nika ra ego odna eziono ognisko 
gr zo akoraka ez okre enia od  ie ko i ,2  -
k zono rzerz  raka iersi  odkre ono r nie  ra nie, i  

or o ogia z ian o rze ne  es  od ienna od z ian  s ierdzo-
ne   a nik  ra  

o e  o szego  ore  roz oznano rz  nieza e ne 
no o or  rak iersi ra e , rak a nika oraz ier o n  rak 
o rze ne  nia 3 2  r  ora roz o z a e zenie s s e-

o e  o ar i  o ak i akse  i is a n , o rz a a  k i 
do i a 2  r , z sk  z io  regres  z ian no o-

oro   s zni  2  r  ze zg d  na rogres  oro  
i nika e z nie  o a  k ini zne zono  ini  ono e-

io era ii o o ekane  ono nie z skano z io  regres  
z ian oraz o ra  s an  og nego ore , ednak  iesi e 

nie  z o od  g a o nego rz ros  o nego n   a-
ie rz szne  zas oso ano ko e n  ini   e zenia  o ar i  

o kar o a n  i i oso a n  doksor i n , o ser  rogre-
s  oro   o  k  o e ne r  e zenia s s e o ego 
ge a ina, ak i akse , e o oz d , ak r nie  or ono era-
ia z korz s anie  a oksi en  nie rz nios  is o nego e ek-

 ser o ano ed nie kr ko r a  o ra  s an  og nego 
ore  i z agodzenie o a  z i zan  z odo rz sze  e-

zenie s s e o e os a e znie zako zono  a dziernik  2  
r  ora z ar a 1 2  r

Dyskusja
a e gen  B A1 oraz B A2 nie o i ia  ra i-

d o  na ra  z a a  d a o  ro oso  o rzez 
reko ina  o o ogi zn , o z ko ei ro adzi do oda ne  na 

d  na ra  szkodze  geno  1  o s a e  nik  akie  
na ra  nie ra id o e rearan a e gen  zaz za  ro adz  
do ier i ko rki na drodze a o oz  1, 2  darza si  ednak, 
e z o ana ko rka nie ega a o ozie i s a e si  ods a  

do r nienia k on  ko rek zdo n  do niekon ro o ane-
go odzia , in az i oko i zn  kanek oraz rzerz o ania, 
a i  do roz o  no o or  z o i ego  a e gen  s -
resoro  B A1 oraz B A2 s  od o iedzia ne za roz  
i kszo i rz adk  dziedzi znego raka iersi i a nika  d 
o en  odkr ia  gen  B A1  1  rok , B A2 
 rok  1 , adania gene zne  kier nk  kr ia i  -

a i s  szeroko s oso ane  o rodka  onko ogi zn  na a-
 ie ie -  o o en  ra do odo ie s a nosi ie s a 
a i gen  B A s os e si  r norakie rogra  ko ero-

e, a do ada  gene zn  k a i ko ane s  oso ,  k r  
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ra do odo ie s o s ienia a i osza o ano na ozio-
ie 1  -11  

r d ko ie   ka egoria  ardzo sokiego r z ka za-
oro ania na raka iersi i  a nika, a i   nosi ie ek -

a i gen  B A, ro adzone s  z s e adania kon ro ne oraz 
ro ak ka ier o na  os a i a a i iersi  iek  -
 a  oraz o s ronnego s ni ia rz da k   iek  3 -  

a  za e nie od kr eri  na odszego iek  za oro ania na 
raka a nika  rodzinie  o zako zeni  okres  rozrod zego  

12-1  s ronne s ni ie rz da k  es  ak do d na -
sk e znie sz  e od  re en i raka a nika, roni r nie  
rzed s ienie  raka iersi red k a r z ka o oko o  
1  era a a nie g aran e ednak za a o ania roz o-
 ier o nego raka o rze ne , o o ierdza  doniesienia 

z i era r  ia o e  oraz o isan  rz adek dr gie  ore   
1 -21  o odo ana o era  rzed zesna eno a za -
aga kr ko r a e  or ona ne  era ii zas ze , ed g a-

da  ozos a e  ez  na r z ko za oro ania na raka 
iersi 13, 1 , 1  ar no ind ko an  a  gen  B A 

rak iersi ak i a nika arak er z e si  s e zn i e a-
i  rze ieg  k ini zn  oraz adani  is o a o ogi zn  
 or nani  do rak  s orad zn  i kszo  rak  iersi 

z i zan  z a  gen  B A1 o raki rze odo e, arak-
er z e si  soki  s o nie  is o ogi zne  z o i o i oraz 
z s  na iekanie  na z  i a zn  o o r en -

s e z ie   od  or  i zaz za  es  o rak o-
r nie nega n    - , g  - , 2 -  22, 23  s nie e 
e na od ienno  e ra i o i na e io era i , dziedzi z-

n  rak iersi es  sz zeg nie ra i  na eki o od e z a-
ania A, ak o odne a n  z  i o na  2 -2  

ziedzi zn  raka a nika es  ra dzie gorze  zr ni o-
an  ig -grade  od rak  s orad zn , ednak  or  

z o is an  a  gen  B A o ser e  d sze rze -
ia a ko i e 2  Badania ro adzone nad  zagadnienie  

kaza , i  za e no  a do z  konkre nie rak  a nika 
 or  z a  gen  B A2, a e nie B A1  a a gen  

B A2 i e si  ak e ze zna ienn  d enie  rze ia 
o nego od rogres i oraz i ksz  ra i o i  na o odne 
a n   or nani  do or  z roz oznan  rakie  s o-

rad zn  2 , 2  kre enie a no ra i o i es  is o ne 
 as ek ie e zenia na ro  raka a nika, o ie   or  

z io o a no ra i  oraz a no ra i , o -
na ono nie zas oso a  o odne a n  z do r  e ek e , 
o o ser o a i   ier sze  ore  2  konano  nie  

o era  ro ak znego s ni ia narz d  rodnego, na o ias  
 dr gie  ore  narz d rodn  zos a  s ni  z o od  z ian 
agodn  ra a ag  ak , i   rz adk  o  ko ie  dosz o 

do e zenia raka iersi, k r  zos a  roz oznan  ako ier sz  
 rzeds a ion  rz adka  zar no no o r a nik  

ak i o rze ne  rze iega  agres nie, a ko e ne inie e zenia 
s s e o ego za e nia  ed nie kr ko r a e re is e  i o o 
 ier sze  ore  zas rze ia od i i roz oznania raka a -

nika do ier i nosi   a , a  dr gie  ore  od o en  roz-
oznania ier o nego raka o rze ne  do ier i   a a   o-

a i og ne  or  na raka a nika  rz adk   s o nia 
zaa anso ania g  i nie ie ki  z iana  resz ko  
o e zeni  o era n   a  rze a 3 -  ko ie  3

e zenie s s e o e dziedzi znego raka a nika nie r ni si  
od e zenia no o or  s orad znego 31  r a  adania nad 

era i  e o an  z korz s anie  in i i or  o i-A -r o-
z  A -in i i or  a rza  one ro es  na ra ze A, 
o  rz adk  s is nienia a i gen  B A ro adzi 

do ier i ko rki 32, 33  s ne niki ada  s  o ie -
e, a eki d   o e korz s ane  rz sz o i r nie  

 e io re en i oraz e zeni  dziedzi znego raka iersi 
33, 3  odnoszona es  e  k es ia zas oso ania in i i or  
A   s orad zn  no o ora  iersi i a nika z a a-
i inak i gen B A, ak i er e a a ro o ora 

B A1 z  ra a e eroz go zno i  o i B A1 i
 B A2  ienione z ian   rz sz o i og  s ano i  

is o n  io arker rognos zn , o o n  rz  o enie roko a-
nia oraz orze e od  e zenia 33, 3
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