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Mammographic and sonomammographic patterns of
breast cancer in women belonging to a genetically
confirmed risk group with a detected BRCAL gene
mutation

Obrazy mammograficzne i sonomammograficzne raka sutka
u pacjentek obcigzonych genetycznie, w tym z wykryta
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Carriers of the BRCA1 mutation have 50-80% increased risk of breast cancer. Therefore it is
necessary to perform screening examinations regularly, more frequently than in the normal
population. We suggest beginning mammography at 35 years of age, which significantly increases

A total of 293 women aged 20-60 years were analyzed. All the women were examined at the
Hereditary Cancer Center. Mammography and sonomammography were performed on all patients.
Mammograms of women who had undergone mastectomy were evaluated retrospectively.

Benign-like changes, such as dense cysts or fibroadenomas, in the carrier group of the BRCA1 gene
mutation were found in 40.5% of the women. Dynamic growth of the tumor was symptomatic.
In the remaining group of women, morphology of the detected cancers revealed large, staging-

On the basis of these findings we can conclude that cancer in women with the BRCA1 gene
mutation can have a benign-like morphology, but with rapid tumor growth. Therefore all suspicious
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Wstep

wzgledem przyczyn umieralnosci. Mutacje genetyczne,
w tym BRCA1, w sposéb istotny zwiekszajg ryzyko zacho-

Rak piersi pozostaje ciggle najczesciej wystepujacym nowo-
tworem u kobiet, zarébwno w Polsce jak i innych krajach
wysoko rozwinietych. Pomimo prowadzonych badan prze-
siewowych zajmuje w naszym kraju czotowe miejsce pod

rowania, ktére u nosicielek tej mutacji wynosi do 90%
podczas catego zycia. W grupie ryzyka wiek zachorowa-
nia czesto jest znacznie nizszy niz w pozostatej populacji
kobiet, istnieje wigeksze ryzyko pojawienia sie drugiego
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ogniska pierwotnego lub raka obustronnego. Obraz wczes-
nych postaci raka czesto przypomina zmiany tagodne,
a dynamika wzrostu jest znacznie przyspieszona. Dlatego
pacjentki ze stwierdzong mutacja wymagaja czestszych
badan mammograficznych i/lub sonomammograficznych,
przeprowadzanych zwykle, co pét roku.

Cel pracy

Celem pracy byto ustalenie charakterystycznego obrazu
mamograficznego i/lub sonomamograficznego raka sutka
u kobiet w grupie ryzyka oraz ocena dynamiki wzrostu
zmian ogniskowych.

Materiat i metoda

Analizowana grupa obejmuje 293 pacjentki po operacji
raka piersi w wieku 20-60 lat. U wszystkich stwierdzono
mutacje BRCAL. 247 kobiet trafito do Poradni Genetycznej
PAM po operacji. W tych przypadkach przeprowadziliSmy
analize obraz6w mammograficznych i/lub sonomammogra-
ficznych na podstawie dostarczonej dokumentacji sprzed
zabiegu. Dysponowalismy zdjeciami mammograficznymi
oraz, w niektérych przypadkach, opisami badan sonomam-
mograficznych, czgsto z dotaczonymi zdjeciami. Pacjentki
dostarczyly réwniez petna dokumentacje historii choroby
- karty informacyjne, wyniki przeprowadzonych badan
cytologicznych, histo-patologicznych oraz informacje o za-
stosowanym leczeniu.
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Pozostate chore (46 kobiet) byly kierowane do naszego
zaktadu w ramach okresowych badan kontrolnych i tu roz-
poznawano zmiane ogniskowa w piersi.

U pacjentek obcigzonych rodzinnym wystepowaniem raka
sutka i/lubjajka badania sonomammograficzne wykonujemy
co pdl roku. Od 35 roku zycia (w wybranych przypadkach
wczesniej) rozpoczynamy diagnostyke mammograficzna,
przeprowadzajac regularne kontrole co roku.

Badania mammograficzne wykonujemy standardowo - zdje-
cia kazdej piersi w dwéch projekcjach - kranio-kaudalnej
i skosnej przysSrodkowo-bocznej. W wybranych przy-
padkach projekcje podstawowe uzupetniamy zdjeciami
dodatkowymi - np. celowanym z powigkszeniem. Badania
sonomammograficzne wykonujemy gtowicg liniowa
o czestotliwosci 10 MHz. W przypadku wykrycia zmiany
ogniskowej weryfikujemy jej unaczynienie w badaniu dop-
plerowskim kodowanym kolorem i wykonujemy biopsje
aspiracyjna cienkoigtowg pod kontrolg USG; w razie potrze-
by badanie histopatologiczne po biopsji chirurgicznej.

Wyniki badan

Sposréd 37 wykrytych (w naszym zaktadzie) ultrasonogra-
ficznie rakéw sutka 22 charakteryzowaty sie nieréwnym
zarysem i niejednorodng echogenicznoscia, co wymagato
podjecia decyzji o natychmiastowej biopsji cienkoigtowej
i ewentualnie weryfikacji histopatologicznej (w 100% roz-

Table 1. Mammograms of breast cancer in patients with the BRCA1 mutation.
Tabela 1. Obrazy mammograficzne raka sutka u pacjentek z mutacjg BRCAL.

obraz mmg
20-40

zageszczenie spikularne 9

z mikrozwapnieniami
nietypowe zageszczenie 8

utkania o zatartym zarysie

mammografia bez widocznych 7

zmian ogniskowych
guzek spikularny 6
gtadkoscienny guzek 9

§r. do 1 cm z mikrozwapnieniami
duzy okragly guz dobrze odgraniczony 34
duzy guz o nieréwnym zarysie 6
ogbtem

wiek pacjentek

Table 2. Sonomammograms of breast cancer in patients with the BRCAL mutation.
Tabela 2. Obrazy sonomammograficzne raka sutka u pacjentek z mutacjg BRCAL.

20-40
torbiel o gestej tresci 5
lita zmiana tagodna 6
lity guz o nieréwnym zarysie 7
ogobtem

razem
41-50 51-60
4 3 9
17 12 37
2 0 9
13 9 28
4 3 9
77 53 164
13 9 28
284
wiek pacjentek
razem
41-50 51-60
1 0 6
2 1 9
7 8 22
37
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Table 3. Diameter of the cancer in the second breast in a patients after mastectomy and with the BRCAL gene mutation.
Tabela 3. Wielko$¢ ogniska raka w drugim sutku u pacjentek po mastektomii z wykryta mutacjg BRCAL.

Srednica guza

w drugim sutku 0-12
0,5-1cm 4
1-2cm 4
2-3cm 2
powyzej 3 cm 0
ogbtem

strzygajace byto badanie cytologiczne). W pozostatych
15 przypadkach obraz ultrasonograficzny zmiany wyka-
zywat wszelkie cechy zmiany tagodnej, jednakze z uwagi
na wysokie ryzyko wystgpienia raka sutka u pacjentek
zdecydowano o dalszej ich weryfikacji (w 8 przypadkach
wystarczyta weryfikacja cytologiczna, w 7 rozstrzygneto
badanie histopatologiczne po biopsji chirurgicznej).

Obrazy mammograficzne oceniano w 284 przypadkach.
W 9 sposrdod nich nie stwierdzono zadnych, uchwytnych
radiologicznie, zmian ogniskowych. Nalezy zaznaczy¢, iz
byty to tzw. ,geste sutki” o budowie bogatogruczotowej,
w 7 przypadkach u pacjentek miodych - ponizej 40 roku
zycia. O rozpoznaniu zmiany ogniskowej zdecydowato,
wykonane w uzupetnieniu, badanie sonomammograficz-
ne. Obraz ultrasonograficzny wykazywat cechy tagodne,
rozstrzygnat wynik badania cytologicznego. W 192 przypad-
kach na mammografach uwidocznit sie duzy, silnie wysyco-
ny guz, przy czym w 164 byt on gtadki, réwny, dobrze odgra-
niczony. U 9 pacjentek rak sutka uwidocznit sie¢ na zdjeciach
mammograficznych w postaci drobnego, gtadkosciennego
guzka z pojedynczymi mikrozwapnieniami, u 5 na grani-
cy widzialnosci. W 28 przypadkach stwierdziliSmy typowy
guzek spikularny, a w pozostalych 46 zageszczenia o cha-
rakterze nietypowym lub spikularnym.

U wszystkich pacjentek wykonano radykalng mastektomie,
w czesci przypadkéw uzupetniong chemio i/lub radioterapia.
W okresie do 36 miesiecy u 32 chorych stwierdzono, na kon-
trolnych mammogramach, obecnos$¢ raka w drugiej piersi.
W 14 przypadkach przyrost masy guza byt bardzo szyb-
ki (tabela 3); w 10 osiagnat w ciagu jednego roku Srednice
2-3 cm, u 4 chorych przekroczyt Srednice 3 cm.

Dyskusja

Analiza zebranego materiatu wskazuje na kilka charaktery-
stycznych cech raka piersi u pacjentek z wykryta mutacja
BRCAL. Nasze spostrzezenia pokrywaja sie z wiekszoscig
wnioskéw z dostepnego obecnie pismiennictwa. Zwraca
uwage wyzszy odsetek, w analizowanym materiale ok.
26%, zachorowalnos$ci w mtodym wieku do 40 r.z. Naktada
to koniecznos$¢ rozpoczecia diagnostyki mammograficznej
wczesniej niz w pozostatej populacji kobiet - ok. 30-35 r.z.
Podobne zalecenia proponuja Julian-Reynier i wspoét. [1]
oraz Gui i wspo6t. [2]. Z uwagi na wystepujaca bardzo
czesto u tych kobiet bogatogruczotowa strukture pier-
si [3] konieczna jest dodatkowa ocena ultrasonograficzna.
W przedstawionym materiale 40,5 % wykrytych sono-

czas od operacji w miesigcach

razem
13-24 25-36
2 2 8
4 2 10
6 2 10
4 0 4
32

mammograficznie zmian manifestowato cechy tagodne,
0 wygladzie widkniakogruczolakéw lub torbieli o gestej
treSci. Podobne spostrzezenie wysuwa Kuhl i wspoét. [4],
ktérzy dodatkowo zalecaja weryfikacje MR jako znaczaco
skuteczniejszag w wykrywalnos$ci raka. Podobnie Tilanus-
Linthorst i wsp6t. [3] uwazaja, iz przy wysokim ryzyku
zachorowania, wykrywalno$é rakéw moze zosta¢ znacznie
przyspieszona dzieki MR, w ktérym manifestujg sie zmiany
ukryte mammograficznie i w badaniu fizykalnym. Jednakze
koszt takiej profilaktyki jest bardzo znaczacy, a przy sto-
sunkowo ograniczonej dostepnosci badan w naszym regio-
nie, nadal zdajemy sie gtéwnie na ocene mammograficzng
i/lub sonomammograficzng. W zwiazku z tym, w kazdym
przypadku nowo stwierdzonej zmiany ogniskowej w piersi,
nawet o makroskopowych cechach tagodnych, wykonuje-
my biopsje aspiracyjng cienkoigtowa, a w razie niejasnosci
diagnostycznej dalsza weryfikacje histopatologiczna.
U kobiet z grupy wysokiego ryzyka preferujemy otwartg
biopsje chirurgiczng a nie mammotomiczna.

Charakterystyczna cecha raka sutka u pacjentek z mutacja
jest rowniez obserwowany czesto bardzo szybki wzrost
guza. Stad konieczno$¢ regularnych badan klinicznych
lultrasonograficznych co p6t roku oraz mammograficznych
co rok. Podobne stanowisko prezentuja Gui i wspét. [2],
Dershaw [5] oraz Lancaster i wspo6t. [6].

Pacjentki z wykryta mutacja BRCA1 maja réwniez znacz-
nie zwigekszone ryzyko wystapienia raka wieloogniskowego
(w naszym materiale 5 przypadkéw) lub ognisk w obu pier-
siach, a chore po mastektomii wystapienia nowego ogni-
ska w drugim sutku. Wedtug Schraga i wspoét. [7] ryzyko
zalezne od penetracji genu wynosi 24-65%, w ocenianym
przez nas materiale 11% przypadkéw. Stad wielu autoréw,
poza regularnymi badaniami kontrolnymi, rozwaza profi-
laktyczne stosowanie chemoprewencji lub profilaktyczna
mastektomie [1,6,7,8,9].

W ostatnim czasie niektérzy autorzy zwracaja uwage na
mozliwo$¢ nadmiernej wrazliwoéci na promieniowa-
nie X u kobiet z mutacja BRCA1/2, a w zwiazku z tym
ewentualng szkodliwos¢ wykonywania czestych kon-
trolnych badan mammograficznych [6,10]. Sa to jed-
nak doniesienia wstepne, w fazie badan i obserwacji.
W naszej, ponad dziesiecioletniej pracy z pacjentkami
z grupy wysokiego ryzyka, nie zauwazyliSmy przypadkow
potwierdzajgcych te sugestie. Jednakze w dalszej praktyce
rozpoczniemy bardziej wnikliwg analize, ktéra by¢ moze
pozwoli rozstrzygnac te kwestie.
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Whnioski

1 rak piersi u pacjentek z wykryta mutaga BRCAL1 czesto
wystepuje w mitodym wieku (przed 40 r.z.)

2. wzrost guza najczesciej jest bardzo szybki

3. wystepuje zwiekszone ryzyko wystgpienia raka w dru-
giej piersi lub raka wieloogniskowego

4. w obrazie mammograficznym i/lub sonomammogra-
ficznym rak sutka we wczesnym stadium czesto ma cechy
zmiany tagodnej - torbieli o gestej tresci lub wiékniako-
gruczolaka

5. zmiany ogniskowe pojawiajace sie u tych pacjentek
w kontrolnych badaniach lub niejednoznaczne diagnostycz-

nie musza by¢ weryfikowane histopatologicznie po biopsji
chirurgicznej.

llustracje
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6. Zmiany ogniskowe wymagajace weryfikacji histopatolo-
gicznej u pacjentek obcigzonych rodzinnym wystepowaniem
raka, bez wykrytej mutacji BRCA1l, moga podlegac biopsji
mammotomicznej.

W zwigzku z tym proponowany przez nas algorytm postepo-
wania profilaktycznego obejmuje:

1. samokontrole wykonywanag przez pacjentke co miesigc
poczawszy od 20 roku zycia

2. palpacyjne badanie przez lekarza co 6 miesiecy
poczawszy od 20 roku zycia

3. badania mammograficzne wykonywane co 12 miesiecy
poczawszy od 30-35 roku zycia

4. badania sonomammograficzne wykonywane co 12 mie-
siecy poczawszy od 20 roku zycia (po rozpoczeciu diagno-
styki mammograficznej wykonywane po 6 miesgcach od
mammografii).

Figure 1 a, b. Patient D. B., aged 32. Mammogram of the right breast:
hyperglandular pattern.

Rycina 1 a, b. Pacjentka D.B. lat 32. Mammografia sutka prawego.
Budowa bogatogruczotowa.

Figure 1 c. Sonomammogram
of the same breast: focal
change with echogenicity
of the dense cyst.
Hystopatology: cancer
Rycina 1 c. Obraz sonomammo-
graficzny tego sutka.
Zmiana ogniskowa
0 echogenicznosci
torbieli o gestej tresci.
Histopatologicznie - rak.
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Figure 2 a, b, ¢, d. Patient W. B., aged 38. Mammogram: irregular consolidations in both breasts.
Rycina 2 a, b, ¢, d. Pacjentka W.B. lat 38. Mammografia. Nieregularne zageszczenia w obu sutkach.
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Figure 3 a, b. The same patient. Sonomammogram: fibrocystic dysplasia
Rycina 3 a, b. Ta sama pacjentka. Badanie sonomammograficzne. Zmiany o typie dysplazji wtoknisto-torbielowatej.

Figure 3 c. Image of irregular cyst with heterogeneous content. Hystopatology: cancer
Rycina 3 c. Zmiana o wygladzie nieregularnej torbieli, o niejednorodnej tresci. Histopatologicznie - rak.

Figure 4 a, b. Patient H. G., aged 46, after left-side mastectomy.
Mammogram of the right breast without any focal
changes.

Rycina 4 a, b. Pacjentka H.G. lat 46 po usunigciu sutka lewego.
Mammografia sutka prawego bez zmian ogniskowych.

12



Pol J Radiol, 2005; 70(1): 7-13

Figure 4 c, d. Control mammogram of the same patient after 13

Rycina 4 c, d. Badanie kontrolne u tej samej chorej po 13 miesigcach.

months: large tumor in the upper-external quadrant
about 4 cm in diameter. Hystopatology: cancer.

Duzy guz w kwadrancie gérno-zewnetrznym S$rednicy
okoto 4 cm. Histopatologicznie - rak.
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