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Γενετικός έλεγχος για την ανίχνευση 
του καρκίνου του μαστού και των ωοθηκών

Βαρβάρα Σιάρμπα* ΠΕΡΙΛΗΨΗ
Η amoAoyia του καρκίνου του μαστού δεν είναι ακριβώς γνωστή. Η 

συγκεκριμένη μελέτη διερευνά την κληρονομικότητα του καρκίνου που 
αντιστοιχεί στο 5-10% των περιπτώσεων και τη σημασία των γενετικών 
ελέγχων. Αποτέλεσμα: Ο γενετικός έλεγχος είναι απαραίτητος για την 
ανίχνευση των γυναικών-φορέων των μεταλλάξεων. Οι γενετικές εξετά­
σεις ανιχνεύουν μεταλλάξεις, αλλά όχι απαραιτήτως ασθένειες. Η απου­
σία μεταλλάξεων που συνδέονται με εμφάνιση καρκίνου δεν εγγυάται ότι 
η νόσος δεν θα εμφανιστεί. Η ανίχνευση μιας μετάλλαξης που συνδέε­
ται με εμφάνιση καρκίνου δεν εγγυάται την εμφάνιση της νόσου. Συμπέ­
ρασμα: Απαραίτητοι είναι οι γενετικοί έλεγχοι για την έγκαιρη πρόληψη 
και την πιθανότητα ιατρικής παρέμβασης. Οι γενετικοί έλεγχοι πρέπει 
να συνοδεύονται από γενετική συμβουλευτική πριν ληφεί οποιαδήποτε 
απόφαση.

Λέξεις κλειδιά: επίτοκος, κληρονομικός καρκίνος μαστού, γονίδια BRCA1, 
BRCA2.

ΕΙΣΑΓΩΓΗ
Ένα θέμα που απασχολεί σήμερα πολλές γυναίκες που έχουν ασχο­

ληθεί με τα Μέσα Μαζικής Ενημέρωσης και κάποια γυναικεία περιοδι­
κά, είναι η κληρονομικότητα του καρκίνου του μαστού. Από το 1995 εί­
ναι γνωστό ότι η κληρονομικότητα του καρκίνου του μαστού οφείλεται 
κυρίως σε μεταλλάξεις στα γονίδια BRCA1 και BRCA2, τα οποία εκτός 
από την εμφάνιση καρκίνου του μαστού προδιαθέτουν και σε καρκίνο 
των ωοθηκών. Ο καρκίνος του μαστού είναι η πιο συχνή κακοήθεια στις 
γυναίκες και μείζον πρόβλημα υγείας στις αναπτυγμένες κοινωνίες.

1.150.000 γυναίκες προσβάλλονται κάθε χρόνο παγκοσμίως. Στην Αμε­
ρική καταγράφονται ετησίως 212.000 περιπτώσεις με διηθητικό καρκί­
νο και 60.000 με μη διηθητικό (in situ). Στην Ελλάδα κάθε χρόνο έχου­
με 4.500 -  5.000 κρούσματα καρκίνου του μαστού (Ferlay et al, 1999). 
Έχει βρεθεί ότι:

•  το 60-85% των περιστατικών του καρκίνου του μαστού είναι σπο-
_______________________  ραδικός (θεωρητικά δεν οφείλεται σε μετάλλαξη),
* Μαία, MSc, π.Γ.Ν. “ΑΛΕΞΑΝΔΡΑ" ·  το 10-30% είναι οικογενής, ενώ
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•  το 5-10% περίπου απ’ αυτές τις γυναίκες έχουν 
κληρονομικό καρκίνο του μαστού, δηλαδή κλη­
ρονομείται μια συγκεκριμένη γονιδιακή μετάλ­
λαξη. Δεν είναι δυνατό να υπολογιστεί η διεισ­
δυτικότητα και η επικάλυψη του ενός τύπου 
μέσα στον άλλο.

Σ Κ Ο Π Ο Σ

Σκοπός της μελέτης αυτής είναι η ανασκόπη­
ση της διεθνούς βιβλιογραφίας, προκειμένου να 
διαπιστωθεί η ύπαρξη ερευνητικής δραστηριότη­
τας όσον αφορά το θέμα της γενετικής προδιάθε­
σης του καρκίνου του μαστού και των ωοθηκών, 
που είναι στενά συνδεδεμένοι, και της σημασίας 
των γενετικών ελέγχων. Για το σκοπό αυτό χρησι­
μοποιήθηκαν οι ηλεκτρονικές βάσεις δεδομένων: 
Medline, Pubmed, Science Direct. Οι λέξεις κλειδιά 
που χρησιμοποιήθηκαν είναι “κληρονομικός καρκί­
νος μαστού” και “γονίδια BRCA1, BRCA2”. Αν και 
η γνώση της ύπαρξης των γονιδίων χρονολογείται 
από το 1994-1995, καθώς από τότε βρίσκουμε και 
τις πρώτες έρευνες, στη συγκεκριμένη ανασκόπηση 
συμπεριλάβαμε τις έρευνες από το 2000 και μετά, 
γιατί κρίναμε με βάση τις αρχές έρευνας ότι ήταν 
πιο εμπεριστατωμένες.

Α Π Ο Τ Ε Λ Ε Σ Μ Α Τ Α

Ο κίνδυνος (πιθανότητα) να αναπτύξει μια γυναί­
κα δια βίου καρκίνο του μαστού είναι:

• ποσοστό 10-14% στο γενικό πληθυσμό,
•  διπλάσιο ποσοστό (20-28%) όταν υπάρχει κλη­

ρονομικότητα (καρκίνος του μαστού στην οι­
κογένεια),

• ποσοστό 50%-85% στις γυναίκες που είναι φο­
ρείς μιας παθολογικής μετάλλαξης στα BRCA1 
και BRCA2 γονίδια (Bohlke, 1999),

•  η πιθανότητα ο καρκίνος του μαστού να οφεί­
λεται στις μεταλλάξεις των γονιδίων BRCA1 
και BRCA2 είναι μεγαλύτερη σε οικογένειες, 
που διάφορα μέλη τους εμφανίζουν καρκίνο 
του μαστού ή των ωοθηκών. Όμως πρέπει να 
γίνει αντιληπτό, ότι αν μια γυναίκα που είναι 
μέλος τέτοιων οικογενειών εμφανίσει καρκίνο, 
αυτός δεν οφείλεται πάντα στις συγκεκριμένες 
μεταλλάξεις, αλλά μπορεί να είναι οικογενής ή 
σποραδικός (Miki et al, 1994).

Η πιθανότητα να αναπτύξει μια γυναίκα καρκίνο 
του μαστού σε μικρότερη ηλικία (πριν την εμμηνό­
παυση) αυξάνεται αν είναι φορέας μιας μετάλλα­
ξης στο BRCA1 ή στο BRCA2 γονίδιο. Πρέπει να 
σημειωθεί ότι η συχνότητα εμφάνισης του σπορα­

δικού καρκίνου είναι μεγαλύτερη σε γυναίκες μεγα­
λύτερης ηλικίας. Η συχνότητα καρκίνου του μαστού 
στους άνδρες αυξάνεται όταν είναι φορείς μιας εκ 
των παραπάνω μεταλλάξεων, ενώ ταυτόχρονα οι με­
ταλλάξεις αυτές σχετίζονται με εμφάνιση καρκίνου 
του προστάτη (Wooster et al, 1995).

Από τη συχνότητα εμφάνισης καρκίνου του μα­
στού (Πίνακας Α) προκύπτει, κυρίως από μελέτες, 
ότι μια γυναίκα από το γενικό πληθυσμό έχει πιθανό­
τητα να εμφανίσει στη ζωή της καρκίνο του μαστού 
σε ποσοστό περίπου 13%, μη λαμβάνοντας υπόψη 
κανένα επιβαρυντικό παράγοντα. Αν τώρα θέσουμε 
ως μοναδικό επιβαρυντικό παράγοντα τις παραπάνω 
γονιδιακές μεταλλάξεις, προκύπτει ότι ο κίνδυνος 
αυτός αυξάνεται κατά 3 έως 7 φορές.

Π ίνακας Α: Πιθανότητα εμφάνισης καρκίνου του μα­
στού σε σχέση με την ηλικία.

Ηλικία γυναίκας
Πιθανότητα 

εμφάνισης καρκίνου 
του μαστού

Στην ηλικία των 25 Μια στις 19.608
Στην ηλικία των 30 Μια στις 2.525
Στην ηλικία των 35 Μια στις 622
Στην ηλικία των 40 Μια στις 217
Στην ηλικία των 45 Μια στις 93
Στην ηλικία των 50 Μια στις 50
Στην ηλικία των 55 Μια στις 33
Στην ηλικία των 60 Μια στις 24
Στην ηλικία των 65 Μια στις 17
Στην ηλικία των 70 Μια στις 14
Στην ηλικία των 75 Μια στις 11
Στην ηλικία των 80 Μια στις 10
Στην ηλικία των 85 Μια στις 9
Μέσο όρος Μια στις 8

Πηγή: NCI Surveillance Program

Πιο σημαντική είναι η αύξηση του ρίσκου εμφά­
νισης καρκίνου των ωοθηκών. Αξίζει να σημειωθεί 
ότι στη διεθνή βιβλιογραφία δεν υπάρχουν συγκρι­
τικές μελέτες, που να αφορούν τη συχνότητα αυ­
τών των δυο πληθυσμών και τα παραπάνω στοιχεία 
προκύπτουν από μεμονωμένες έρευνες (Armakolas 
et al, 2002).

Από μελέτες έχει βρεθεί ότι η συχνότητα εμφάνι­
σης των μεταλλάξεων αυτών ποικίλλει στους διάφο­
ρους πληθυσμούς. Έτσι, βρέθηκε ότι στους Εβραί­
ους Askhenazi (που έχουν τις ρίζες τους στην Κε­
ντρική και Ανατολική Ευρώπη) οι μεταλλάξεις αυτές
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ευθύνονται για το 25% του καρκίνου του μαστού σε 
νεαρή ηλικία και για το 90% του καρκίνου του μα­
στού και των ωοθηκών σε οικογένειες.

Στους Γερμανούς, στους Ισλανδούς και στους 
Νορβηγούς υπάρχει αυξημένη εμφάνιση μεταλ­
λάξεων στα BRCA1 και BRCA2 γονίδια (Ford et al,
1995).

Υπάρχουν επίσης χαρακτηριστικές μεταλλάξεις, 
που εμφανίζονται σε κάποιον πληθυσμό και ονομά­
ζονται “εθνικά” αλλήλια. Αυτά δίνουν τη δυνατότη­
τα εύκολου και φθηνού γενετικού ελέγχου στους 
πληθυσμούς που έχουν αναγνωριστεί. Έτσι, κάποια 
γυναίκα που κατάγεται από την Ολλανδία μπορεί να 
ζητήσει να πραγματοποιήσει γενετικό έλεγχο όσον 
αφορά το συγκεκριμένο “εθνικό” της αλλήλιο, το 
οποίο π.χ. είναι στο BRCA1 (2804delAA), χωρίς να 
είναι απαραίτητος ο πλήρης γονιδιακός έλεγχος. 
Αυτό σημαίνει λιγότερα χρήματα για το γενετικό 
έλεγχο. Πρέπει όμως να τονιστεί ότι αυτός ο έλεγ­
χος είναι σε κάποιο βαθμό ελλιπής, καθώς 10-15% 
των μεταλλάξεων BRCA1/2 δεν είναι “εθνικά” αλλή­
λια, άρα διαφεύγουν της διάγνωσης (Vlachonikolis 
et al, 2002).

Στον ελληνικό πληθυσμό το θέμα της μελέτης του 
καρκίνου του μαστού υστερεί. Οι κυριότερες μελέ­
τες που έχουν γίνει στην Ελλάδα αφορούν κυρίως 
τον κληρονομικό καρκίνο του μαστού. Οι μελέτες 
αυτές παρουσιάζουν κάποια προβλήματα. Καταρχήν 
βλέπουμε ότι στην πραγματοποίησή τους χρησιμο­
ποιήθηκε μικρός αριθμός γυναικών, ενώ σε μερικές 
μελέτες υπήρχε περιορισμός στο ένα από τα δυο 
γονίδια (BRCA1 ή BRCA2) και ανάλυση μόνο περι­
στατικών κληρονομικού καρκίνου.

Στις περισσότερες μελέτες δεν έγινε πλήρης ανά­
λυση του DNA για αναζήτηση νέων μεταλλάξεων, 
ενώ σε καμιά απ’ αυτές δεν χρησιμοποιήθηκε υλικό 
έλεγχου (case control study). Οι μελέτες αυτές προ­
σπάθησαν να εντοπίσουν τα “εθνικά” μας αλλήλια, 
αλλά απαιτείται μελέτη περισσότερων ατόμων (με 
ή χωρίς καρκίνο του μαστού ή των ωοθηκών) για να 
τεκμηριωθούν τα αποτελέσματα. Σημαντικό θα είναι, 
επίσης, να γίνει σύγκριση γενετικών και μη γενετι­
κών παραγόντων κινδύνου, καθώς και της αλληλεπί­
δρασης των γονιδίων με το περιβάλλον στον κίνδυνο 
ανάπτυξης καρκίνου του μαστού (Konstantopoulou 
et al, 2000, Ladopoulou et al, 2002).

Από μελέτη που έγινε στην Κρήτη προκύπτει ότι 
στην Ελλάδα το ποσοστό του καρκίνου αναλογεί 
στις 70 ανά 100.000 γυναίκες (Vlachonikolis et al, 
2002). Το ποσοστό αυτό είναι λίγο μικρότερο απ’ 
αυτό που υπάρχει στις Η.Π.Α. (100 ανά 100.000 γυ­
ναίκες), αλλά μπορούμε να πούμε ότι δεν εκφράζει

ολόκληρο τον ελληνικό πληθυσμό επειδή η καταμέ­
τρηση έγινε μόνο στην Κρήτη.

Μελετώντας τη βιβλιογραφία μπορούμε να δού­
με ότι έχουν εντοπιστεί κάποια αλλήλια, που πιθα­
νό να είναι τα “εθνικά” μας αλλήλια, όπως για πα­
ράδειγμα στο BRCA1 -> (5382insC), χωρίς όμως να 
μπορούν να καθοριστούν με βεβαιότητα λόγω του 
μικρού αριθμού των εξεταζόμενων ατόμων. Γίνεται 
κατανοητό ότι το ποσοστό του κληρονομικού καρ­
κίνου του μαστού δεν έχει καθοριστεί ακριβώς, όχι 
μόνο γιατί δεν έχουν γίνει οι απαραίτητες μελέτες, 
αλλά κι επειδή είναι δύσκολο να καθοριστεί λόγω 
της αλληλοκάλυψης που υπάρχει με το σποραδικό 
και τον οικογενή καρκίνο (Warner et al, 1999).

Γενετικός έλεγχος
Μόνο με το γενετικό έλεγχο είναι δυνατή η αναγνώ­

ριση των γυναικών-φορέων BRCA μεταλλάξεων.

• Ποιοι όμως πρέπει να κάνουν αυτό το γε­
νετικό έλεγχο;

Οι γυναίκες ηλικίας κάτω των 50 ετών, που έχουν 
ασθενήσει ή έχουν οικογενειακό ιστορικό καρκίνου 
του μαστού. Επίσης, οι γυναίκες που έχουν ασθε­
νήσει ή έχουν οικογενειακό ιστορικό με περιστατι­
κό καρκίνου των ωοθηκών σε οποιαδήποτε ηλικία. 
Ακόμη, οι άνδρες με ιστορικό καρκίνου του μαστού 
και οι συγγενείς αυτών. Φυσικά, ο γενετικός έλεγχος 
ενδείκνυται σ’ αυτούς που έχουν συγγενείς με απο­
δεδειγμένη (έχουν κάνει γενετικό έλεγχο) γενετική 
μετάλλαξη. Όπως προαναφέρθηκε, γενετική ανάλυ­
ση για καρκίνο του μαστού και των ωοθηκών δικαι­
ούνται να κάνουν και οι άνδρες όταν ανήκουν σε μια 
από τις παραπάνω ομάδες (Malone et al, 1998).

• Τι προσφέρει ο γενετικός έλεγχος;
Με τη χρήση των γενετικών τεστ σήμερα μπο­

ρούμε να διακρίνουμε τα άτομα τα οποία έχουν αυ­
ξημένο κίνδυνο να αναπτύξουν την ασθένεια πριν 
από τα συμπτώματα. Έτσι, μας δίνεται η ευκαιρία 
να τροποποιήσουμε την ιατρική παρέμβαση με απώ­
τερο στόχο την πιθανή πρόληψη για την εμφάνιση 
της νόσου, όπως και την πιο έγκαιρη διάγνωση. Το 
γενετικό τεστ δεν μπορεί να προσφέρει τίποτα από 
μόνο του χωρίς τη γενετική συμβουλευτική. Κατά τη 
γενετική συμβουλευτική λαμβάνεται ένα αναλυτικό 
οικογενειακό ιστορικό των τριών τελευταίων γενε­
ών (αν είναι εφικτό), ενώ δίνεται και μεγάλη σημα­
σία στο ατομικό ιστορικό του ασθενούς. Η έγγραφη 
συγκατάθεση του ασθενούς πριν τη γενετική συμ­
βουλευτική εξασφαλίζει λόγω των ηθικών ζητημά­
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των που προκύπτουν, τόσο τον ιατρό όσο και τον 
ασθενή (Fisher et al, 1998).

• Τι σημαίνει το αρνητικό αποτέλεσμα στο 
γενετικό έλεγχο;

Το αρνητικό αποτέλεσμα στο γενετικό έλεγχο κρί- 
νεται ανάλογα με τον τύπο του ελέγχου που έγινε. 
Αν, δηλαδή, γίνει έλεγχος για μια γνωστή οικογε­
νειακή μετάλλαξη κι αυτός αποβεί αρνητικός, τότε 
το αποτέλεσμα κρίνεται “αληθές” αρνητικό και ο 
ασθενής έχει τον ίδιο κίνδυνο με το γενικό πληθυ­
σμό (Hartge et al, 1999).

• Τι σημαίνει το θετικό αποτέλεσμα στο 
γενετικό έλεγχο;

Σε μια οικογένεια με ιστορικό περιστατικών καρ­
κίνου του μαστού ή των ωοθηκών θα ήταν καλύτε­
ρο να γίνει γενετικός έλεγχος στο μέλος της που 
νόσησε. Αν βρεθεί κάποια μετάλλαξη, σημαίνει ότι 
υπάρχει η γενετική επιβάρυνση στα άτομα της ίδιας 
οικογένειας. Αυτό δεν σημαίνει ότι όλα τα άτομα της 
οικογένειας αυτής θα έχουν τη γενετική μετάλλαξη, 
που βρέθηκε στο άτομο που νόσησε και θα πρέπει 
το καθένα απ’ αυτά να ελεγχθεί για τη συγκεκριμέ­
νη μετάλλαξη. Πάντως, είναι αντιληπτό ότι το θετι­
κό γενετικό τεστ αφορά το συγκεκριμένο άτομο στο 
οποίο έγινε και απλά “στιγματίζει” την οικογένεια μ’ 
αυτή τη γενετική μετάλλαξη, δίνοντας την ευκαιρία 
σε άλλα άτομα της ίδιας οικογένειας γρηγορότερα 
και με λιγότερο κόστος να αναζητήσουν αν κι αυτά 
έχουν τη συγκεκριμένη μετάλλαξη.

Η ύπαρξη μιας μετάλλαξης αυξάνει το ρίσκο εμ­
φάνισης της νόσου, χωρίς φυσικά να μπορεί να πλη- 
ροφορηθεί η ενδιαφερόμενη αν και πότε θα εμφα­
νίσει καρκίνο του μαστού ή των ωοθηκών. Φυσικά, 
το τι πρέπει να κάνει μια γυναίκα, που έχει θετικό 
γενετικό τεστ, θα διευκρινιστεί μετά από έλεγχο 
όλων των κριτηρίων που θέτονται με τη γενετική 
συμβουλευτική και δεν πρέπει σε καμιά περίπτωση 
να νιώθει άγχος, θυμό ή ακόμα και ανασφάλεια ότι 
θα εμφανίσει καρκίνο στο μαστό ή στις ωοθήκες 
της (Garber, 1999).

• Υπάρχει γενετικό  τε σ τ  μ ε  αμφ ίβολο αποτέλεσμα;

Έχει βρεθεί ότι σ’ ένα ποσοστό 10% των γενετι­
κών τεστ για τα BRCA1 και BRCA2 γονίδια ανιχνεύο- 
νται κάποιες αλλαγές στο γεννητικό υλικό, οι οποίες 
δεν έχουν καθοριστεί από τους επιστήμονες ως επί­
σημες (γνωστές) μεταλλάξεις, που προδιαθέτουν σε 
καρκίνο του μαστού και των ωοθηκών. Πάντως, όσα 
περισσότερα γενετικά τεστ γίνονται, τόσο πιο εύκο­

λο είναι για τους επιστήμονες να ανακαλύψουν και 
άλλες νέες μεταλλάξεις (Brekelmans et al, 2001).

Ο γενετικός έλεγχος πραγματοποιείται στην Ελ­
λάδα σε διάφορα κέντρα, είτε δημόσια όπως είναι 
ο “ΔΗΜΟΚΡΙΤΟΣ”, είτε ιδιωτικά. Αξίζει να σημειω­
θεί η προσπάθεια που γίνεται από το Νοσοκομείο 
των Ιωαννίνων, το οποίο έχει τμήμα που ασχολείται 
με το Εθνικό Πρόγραμμα Πρόληψης του Κληρονο­
μικού Καρκίνου του Μαστού και των Ωοθηκών (http: 
// www.hbocgr. com /klironomikos_karkinos.asp), το 
οποίο χρηματοδοτείται από την Ευρωπαϊκή Ένωση 
και την Ελληνική Κυβέρνηση.

Τέλος, πρέπει να αναφερθεί η μελέτη BRCA 
(Breast Cancer in Athens Study), η οποία εκπονεί­
ται στο Π.Γ.Ν, “ΑΛΕΞΑΝΔΡΑ”σε συνεργασία με το 
“Women’s College Hospital” στο Τορόντο του Κανα­
δά. Ως κύριο στόχο έχει την εκτίμηση της κληρονο­
μικής προδιάθεσης του καρκίνου στις Ελληνίδες, τον 
υπολογισμό των μεταλλάξεων στα γονίδια BRCA1, 
BRCA2 και την περιγραφή της αλληλεπίδρασης γο- 
νιδίων-περιβάλλοντος. Θα συμμετέχουν σ’ αυτή 300 
Ελληνίδες με ατομικό ιστορικό καρκίνου του μαστού 
και 300 Ελληνίδες χωρίς ατομικό ιστορικό καρκίνου 
του μαστού ή των ωοθηκών. Η έρευνα βρίσκεται σε 
εξέλιξη και μπορεί να συμμετέχει οποιαδήποτε Ελ- 
ληνίδα, ενώ αναμένεται να ολοκληρωθεί μέχρι τον 
Ιανουάριο του 2008 (τηλ. επικοινωνίας: 6932 756679, 
Κος Κουμπής).

Επίσης, πρέπει να αναφερθεί ότι βρίσκεται σε 
εξέλιξη η δημιουργία Εξωτερικού Ιατρείου Γενετι­
κής Συμβουλευτικής στο Π.Γ.Ν. “ΑΛΕΞΑΝΔΡΑ”, το 
οποία θα καθοδηγεί και θα παρακολουθεί τις γυναί­
κες που έχουν κάνει γενετικό έλεγχο.

ΣΥΜΠΕΡΑΣΜΑ
Ο καρκίνος του μαστού αποτελεί τον πρώτο σε 

συχνότητα γυναικολογικό καρκίνο. Για το λόγο αυτό 
η μελέτη των παραγόντων, που ασκούν καθοριστι­
κό ρόλο στην εμφάνισή του έχει μεγάλη σημασία. 
Η ανάλυση του γονιδιακού υλικού μας δίνει τελικά 
ένα όπλο πρόληψης, μια και γυναίκες που φέρουν 
τις συγκεκριμένες μεταλλάξεις έχει αποδειχθεί ότι 
έχουν 3 με 7 φορές μεγαλύτερο κίνδυνο εμφάνι­
σης της νόσου.

Γυναίκες με καρκίνο πρέπει να παρακινούνται για 
να κάνουν το τεστ, γιατί και η ανεύρεση των “εθνι­
κών” μας γονιδίων κάνουν τους ελέγχους πιο εύκο­
λους, ενώ βοηθούν την έρευνα να προχωρήσει σε 
νέες ανακαλύψεις. Πρέπει να γνωρίζουμε ότι μια 
απάντηση θετική ή αρνητική δεν αξιολογείται χωρίς 
την ύπαρξη γενετικής συμβουλευτικής. Ο καρκίνος 
μπορεί να είναι γενετικός, αλλά όχι απαραιτήτως
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κληρονομικός. Με άλλα λόγια, η νόσος μπορεί να 
εμφανιστεί ύστερα από μεταλλάξεις σε πλήθος γο­
νιδίων, όμως μόνο ένα μέρος αυτών κληροδοτείται 
στην επόμενη γενιά. Μολονότι υπάρχουν δυσκολίες 
στη διενέργεια των γενετικών τεστ, όπως το μεγάλο 
μέγεθος των γονιδίων, το υψηλό κόστος των ανα­
λύσεων σε ιδιωτικό επίπεδο, εντούτοις έχει αρχίσει 
και στην Ελλάδα ο γονιδιακός έλεγχος μέσω των 
προαναφερομένων προγραμμάτων, με συμμετοχή 
μάλιστα αρκετών γυναικών. Οι έρευνες στα παρα­
πάνω Νοσοκομεία είναι αξιόλογες και οι προοπτικές 
είναι ελπιδοφόρες.

A B S T R A C T

Varvara Siarmpa: Genetic test for the detection of 
breast and ovarian cancer

“ELEFTHO", 2:55-60, 2007

The causes of breast cancer are not completely 
known. The present article will study the heredity of 
breast cancer which represents 5-10% of the causes, 
and the importance of the genetic tests. Results: Ge­
netic test is essential for the recognition of women 
who carry the mutation. The tests detect the muta­
tions but not necessarily the illness. The absence of 
the mutation does not mean that woman will never 
have the cancer. On the contrary, the presence of 
the mutation does not guarantee the development of 
the illness. Conclusion: Genetic tests are useful for 
early prevention of the illness. Combined with genet­
ic counseling can trigger medical intervention before 
even symptoms are present.

Key words: Hereditary breast cancer, genes BRCA1, 
BRCA2.
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