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YBOZ, Y HAC/IERE

leHemuka je HayKa Koja ce 6aBu Hacnehem - npoy4yaBa Kako ce
nojeaMHa CBOjCTBA, Kao WTO cy HNp. 6oja Koce unam 6oja ouujy,
npeHoce Kpo3 reHe ca poauTesba Ha aeuy.

leHu cy penoBu Ae3oKCcUprboHyKnenHcke kucenunnHe (OHK) yHyTap
Hawux henunja M y HMUMa ce HanasM ynytcTBo Kako ga henuje
bYHKUMOHMLWY MCNpaBHO. MeHN yTUYY Ha npeHowere ogpeheHnx
0cobuHa ca poanTes/ba Ha NOTOMCTBO (HNp. 60ja ounjy, 60oja Koce,
BMCUHa, UTA.), aAn 1 Ha BepoBaTHohy oboneBarba o HeKe bonecTu.

Y JbyACKOM OpraHu3mMy reHu cy ynakoBaHW y 23 napa Ayradkux
naHauya OHK, koju ce Ha3umBajy xpomo3zomu. JegaH ceT Xxpomo3oma
Hacnehyjemo o4 Majke, a Apyrn oA oua. To 3HauM Aa CBaKMW reH y
Hawum henvjama Mma aBe Konuje - jeaHy HacneheHy o majke,
a jegHy o oua. CBakM XPOMO30OM MOXKe A3 CagpXKK CTOTUHE UK
XW/bage reHa Koju ce npeHoce ca poguTesba Ha geuy. FeHu ca
KOjuma cmo poheHu ce Hanase y cBakoj hennju Hawer opraHusma.

CBaka henuja Buwehennjckor opraHnama obasmwa oppeheHy
byHKUMjy y opraHmamy. Ceu henumjckm npouecn ogsujajy ce npeunsHo
M TayHO ynpaBo 3axBasbyjyhu nHGOpMaLMjama cagpKaHUM y FeHUMa.
NHbopmauuja y reHnma 3aBucu og TadHor pegocnega AHK, Koja
YMHU TPASMBHY MaTepujy reHa. Y HeKUm cayyajesMma fonasu Ao
owrtehera [HK, Koja mory 61TV cnoHTaHa (nocneamua HOPMANHNUX
henunjcknx npoueca) nan MHAYKoBaHa cnosballbum paktopmuma (YB
3pauetbe, joHusyjyhe 3payemse...).

MpomeHe y cTpykTypn AHK Ha3smeajy ce mymauyujama v nmajy
HajBaXKHUjy yNOry y HacTaHKy paka. Heke myTtaumje gosoge Ao
rybuTKa KOHTpoae npu Aeobu n pacty henuja, LWTo BoAM Ka NojaBu
paka. Mpe Hero wWTo HeKa henunja opraHM3ma NOCTaHE ManUTHA,
HEOMNXOAHO je Aa Ce Y Hb0j aKyMyAmpajy NpoOMeHe y BULLIE reHa.



CTEYEHE U HACNEAHE NMPOMEHE

Y TEHUMA (MYTALIMIE)

CmeyeHe mymayuje

ManurHiu Tymopu (KaHuep, pak) HacTajy jep ce TOKOM Haller *KMBOTa
[AellaBajy reHcke npomeHe y hennjama Hekor opraHa. [pomeHe mory
6UTK M3a3BaHe CNO/bHUM PaKTOPMMA, Kao LUTO Cy HMP. U3/I0KEHOCT
[AYBAHCKOM AMMY UM CYHYEBOM 3payekby, MOy HacTaTh NOZ A€jCTBOM
YHYTpaLwWmKMx GaKkTopa, aau ce Mory 4orogmTun u cay4dajHo, 6e3 Hekor
ounrniegHor passnora.

BehrHa manurHmx Tymopa HacTtaje Kao nocneavua npomeHa (Mymauuja)
y reHuma y hennjama pasnnumtmnx opraHa. OBe NnpomMeHe ce Hakyn/bajy
TOKOM }KMBOTa U MOTY AOBECTU A0 NOjaBe CAYy4ajHOr UAW CnopasnyHor
pakKa. NojaBa HacneaHWX 60IECTU Y OHKONOTUjU je peTKa, Na ce MoXKe
pehu aa BehnHa KaHuepa CBMX aHaTOMCKMX NOKanM3aumja HacTaje
CNYYajHO, KAao T3B. CMOPAANYHN UAN CAYYAjHU PaK.

BeniMkn 6poj reHcKnx MpomeHa ce jaB/ba camo Yy Tymopckum henmjama
M TO NPEBACXOAHO Y reHMMaA KOoju perynuily HajBaxkHuje henujcke
npouece. OBe NpOMeHe - Mymayuje cnagajy y Kateropujy T3s.
cmeYyeHuUx Mymauuja n Mory ce NnpeHocuTn camo geobom ca majke-
hennje Ha hepke-henuje. To 3Haum ga he cBe TymopcKke henuje
MMaTU TaKBe MyTaumje, A0K UX HopmanHe henuje opraHnama Hehe
nocenoBaTH - Ca acneKkTa Hacseha oHe ce NpeHoce NUCK/byYnBO Ha
hepKke-henuje, ann He 1 Ha opraHu3am. OBaKBe reHCKE MPOMEHE
Y3POKYjy HaCTaHaK cnopagnyHnX cayyajesa paka.

YpoheHe - HacnedHe mymayuje

[eHCKe npomeHe ce Mory jaBuUTU U y nofHMM hennjama. Takse
npomeHe cy NpucyTHe y cBakoj henuju y opraHusmy, cnagajy y



CTEYEHE U HACNEAHE NPOMEHE Y TEHUMA (MYTALMIE)

KaTeropwujy HacsiedHux Mymauyuja v Hacnehyjy ce Ha HUBOY OpraHM3ma.
HacnegHe myTaumje ce Hanase y cBakoj henumju Hawwer opraHMama, na
n y hennjama Koje H1cy Tymopcke. OBakBe NPOMEHE KapaKTepuLly
nojaBy HacsnegHor paka. C o63npom ga ce gate myTaunje Hanase
Yy FEHMMa KOju CYy NPUCYTHK y cnepmaTto3omnay uav jajHoj henuiju, y
TaKBMM Cy4vajeBMMa NPEHOCEe Ce BEPTMKANHO - Ca poAUTE/bA HA
aeuy, y oapeheHnm nopogmuama.

e HacnedHe mymauyuje suwiecmpyko ysehasajy pusuk
00 rnojase paka. 3awmo?

OaroBop Ha 0BO NUTaHE AA0 je NovYeTKom 70-TUX roanHa npownor
BeKa reHeTudap Andpesn KHyacoH. OH je npeTnocTaBuo Aa je 3a
HacCTaHaK paka HeonxoaHo Aa ce obe Konwmje reHa (jeaHa of, majKe,
Apyra o, oua) nameHe. KHyAcoHOBa xMnoTesa NpeTnoctas/ba Aa
je Kog, HacnepHUX KaHuepa jeaHa Konuja reHa Beh namerbeHa 36or
HacneheHe myTauuje (npsu aorahaj), 4OK ApYrv reH 61UBa U3MereH
y henunjama Tokom xusoTa (gpyrv gorahaj). Xunotesa npegsuha aa
je BepoBaTHOha Aa ce gecu cTeyeHa myTalumja Kao apyru gorahajy
Hekoj og hennja opraHnama mHoro Beha Koa Hocunaua HacnegHe
MyTauuje, Hero aa ce gece Asa gorahaja y henvjama ocoba Koje
HMCY HOCUOUM HacneaHux myTtaumja. (Cruka 1)

CnopaauyHu KaHuep
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2 HOpManHa 1 HopmanaH reH 2 usmemeHa HacraHak
reHa 1 usmerbeH reH reHa Tymopa

HacnepHu KaHuep
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1 HopmanaH reH 2 usmereHa HacraHak

1 usmemeH reH reHa Tymopa

Cnuka 1



CTEYEHE U HACNEAQHE NPOMEHE Y TEHUMA (MYTALUIJE)

Hacnehusarbe npeamcnosmumje 3a HacTaHaK Hajuelwhmx HachegHUX
KaHLEepa je MOHO2EeHCKO, WITO 3Haun Aa oBe 601ecTu HacTajy Kao
nocneguua HacneaHUX MyTauuja y jeAHOM NojeANHAYHOM reHy.
CKnoHocT Ka oboneBarby ce Hacnehyje no MeHAe10BMM 3aKOHUMA
K/laCUMYHE reHeTuKe - aymo30MHO OOMUHAHMHO, LUTO 3Ha4M Aa ako
jenaH poguTesb UMa HacnegHy reHCKy myTauujy, geua umajy 50%
LUQHCe A TaKBY reHCKy NpomeHy Hacnege. HacnegHa npegucnosuumja
MoXKe ce HacnehmBaTu UAM MO 0Y4EBOj MU MO MAjUMHOj CTPAHM
nopoauyHor ctabna.

Ocobe Koje Hoce HacneOHe mymauyuje He mopajy obase3Ho 0a
obosie 00 paka, anu je 3a Hux pusuKk o0 ob6osesara MoKom

Husoma 3HaGMHO euwWu 00 npocekxa.

Ocobe ca HacaedHuUM mymauyujama y oapeheHnm reHuma He camo
Aa umajy nosehaH pusuK 3a pa3Boj 601ecTn, Hero je n BepoBaTHUje
0a he obonetn y paHmjem }KnBoTHom aoby, kao 1 ga he obonetn
0/, BMLUE NPUMAPHUX TYMOpa.




HACNEQHU KAHUEPCKU CUHAOPOMMU

Mako cmo paHuje BepoBanu aa he 6UTH OTKPUBEHM reHN Ynje NPOMEHe
a priori [OBOAE A0 CKJAOHOCTU Ka 060s1ieBakby 04 6110 Koje BpcTe
Ma/ZIMTHUTETA, TO Ce HUje aecuno. NMocneanx rogmMHa OTKPUBEH je
oapeheHn 6poj reHa umje myTaumje AONPUHOCE HAaCTaHKY HacnegHe
npegmcnosunumje 3a NojeauHe YecTe aHaTOMCKE N0Kan3aLmje pakKa,
Kao LWITO CY KapuuHOM f0jKe, jajHuKa, aebenor upesa, npocrtaTte n
jolw Heke pehe TMNoOBe pakKa.

YKonuko ce y nopoduyu npumemu eenuku 6poj cny4ajesa
obosesarba 00 KapyuHoma y maahem ncusomHom 006y, Kao
U nojasa suwecmpyKkux npumapHux mymopa Kod obosnenux,

mpe6aso 6u nocymamu Ha Nocmojar-e HacnedHo2 KAHYEepPCcKo2
CuHOpoma.

Hekaga je TelWwKo nNpenosHaTy HacaeAHW pak y nopoguuama 36or
Henos3HaTe NOPOAUYHE UCTOPMUjE UAN HEAOBO/bHE MELULMHCKE
AOKymeHTauuje. Takohe, cnopaanyHM KapLuMHOMM y4yecTanunx obamka,
Kao WTO Ccy KapunHOM gojKe unmn gebenor ypesa, MOry HacTaTu u
Kog, 0cob6a Koje He Hoce HacneaHe MyTauumje, WTo A0AATHO OTeXKasa
yCcrnocTaB/bake pasnivke Mamehy npaBmx HacAegHUX KaHUEPCKUX
CUHAPOMA M CNlYYajHOT NOPOAMYHOT HaKyN/batba BonecTu.

BepoBaTHoha aa ocoba Koja Hocu HacneaHy myTauujy obonum og
KapuMHOMa 3aBMCK 0Z BULe GaKTopa, Kao LWTO je Ha Npumep T1n
HacneheHe reHcKe NPOMEHE, a1 U 0f, CNoJballbUX GaKTopa, Kao LWTOo
CY HauYMH UCXPaHE, HAUMH XKMBOTA, U3/I0XKEHOCT LUITETHUM paKTOpMMa
cpeauHe. N eHpgoreHun dpaktopu (GakTopm pacta, XopMOHU) Mory
AoNpuHeTH noseharby pU3MKa.
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HACNEAHU KAHUEPCKU CUHAPOMMU

HacneaHu pak ce Hajuewhe maHudecTtyje sehum bpojem obonennx
y NOPOAMLN 1 MOMKE Ce AEeTEKTOBATU Ha OCHOBY NPMUCYCTBA NPOMEHa
y FfeHUMa 04roBOPHMM 33 OBY NPeANCNO3nLMU]Y.

lMozumueHa nopoduyHa ucmopuja 6onecmu noapasymesa nojasy
HEKOIMKO 060/1eNnX CPOAHUKA Ca UCTe CTPaHe NopoAnYHor cTabna.
CmaTpa ce ga HacnegHy npeancnosnumjy ca BUCOKMM PU3NKOM 33
oboneBate HOCK, Y 3aBUCHOCTU O, aHAaTOMCKE JIOKanm3aumje, OKo
5-10% obonenux.

3a pasauky o0 cnopadu4yHo2 paka ucme AHAMOMCKe

A0Kanu3sayuje, HacnedHuU pak ce NPedoMUHAHMHO jaesred y
maahem »ueomHom 006y.

e /[la au HeKo Ko UmMa HacsiedHy mymauujy mopa obasesHo
u 8a 060U 00 paKa?

3a BehnHy HacneaHMX KaHUEPCKMX cuHapoma oarosop je — HE.
MpucycTBO HacheaAHe MyTaumje caMo yTuye Ha noBehake p13nKa oz
oboneBama. 3a caga Huje moryhe ca curypHowhy yTBpAnUTHM Koju he
HOCWANaL, HaceAHUX MyTaunja 3anucTa oboneTu, a Koju He. Y BehnHn
HacneAHUX KaHUEPCKMX CUHAPOMA, NPUCYCTBO LITETHMUX HAaCAeaHNX
MyTalKja MOXKe aa ce KOPUCTU CaMO Kao NMapameTap 3a NpPOoueHy
pu3uKa og obonesama.



HAJYHELLURU HACNEAHU KAHLEPU

PAK [IEGE/IOT LIPEBA

Cnopadu4Hu kapyuHom Odebeno2 LpeBa KOA KOra ce He yoyaBa
Behu 6poj obonennx y nopoanLm, Kao HM M3paxKeHa reHeTuYKa
npeamcnosunumja, Hajuewhu je 06aunK paka Lpesa, o4 Kora 060m vak
1,2 MuanoHa sbyam rogmwmse. OKo 25% obonennx og KonopekTaaHor
KapuMHOMA MMa NO3UTUBHY NOPOANYHY UCTOPKjy BonecTn, anu ce He
MO>Ke CBPCTaTM Y HEKM 04, MO3HATUX HACeAHMX KaHLLEPCKMX CUHAPOMA,
na ce cTora 1 gedpuHuLue Kao GamuamjapH KONOPEKTANHN KAapLMHOM.

Y npoceky 1 og 20 cny4yajeBa paka upeBa (0ko 5%) ce jaB/ba Kog
ocoba Koje Mmajy NnopoaAnYHO HaKyn/bake oBe 6onecTu, Koje ce
MOKe CBPCTATK Y MO3HaTe Hac/eAHe KaHLepcKe cMHapome (nojasa
bamunnjapHe afeHOMATO3HE NOIMNO3€e U HaCNeAHOT HeNoIMNO3HO
KapuMHomMa aebenor upesa U pekTyma).

®amunujapHa adeHomamo3Ha noauno3a (FAP) je obombemne
Y3POKOBAHO HacnegHom npomeHom y APC (eHrn. Adenomatosus
Polyposis Coli) reHy. OBa peTKka 601eCT y3pOK je HacTaHKa CBera oKo
1% cBMX KapunHOMa LpeBa. 3aCTyN/beHa je jeaHaKo Ko MyLUKapaua
N Kopa eHa (MHumaeHue 1/10.000 - 1/30 000). HacnegHa npomeHa
y APC reHy n3a3umBa nojaBy CTOTUHE BEHUTHUX (HEKaHLLEePO3HMX)
nonvna Ha gebenom ypesy y mnahem kmsotHom o6y. BpemeHom
OBW NOJINNKN MOTY 43 CE U3MEHE U pa3Bujy y pak. MannrHUTET ce Koy,
ocoba Koje Hoce FAP o6uyHo pa3Buja oko 35-Te roauHe. MUBOTHU
pU3KK Ko, 0601eBatba 04 KONIOPEKTAHOT KapLMHOMa je ckopo 100%.

HacnedHu Henonuno3Hu KapyuHom debenoz ypesa (eHrn. HNPCC
- Hereditary nonpolyposis colon cancer) ce gpyrauynje Ha3uBa U
Lynch cundpom (LS) v npeacTas/ba Hajuewhn HacnegHM KaHLEepPCKK
CUHAPOM, OZroBOPaH 3a OKO 3% CBUX KapLMHOMA. Y YKYNHOM Kopnycy
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HAJYEWWRU HACNEOHU KAHLEPU

obonennx og KONOPEKTANHOT paKa y3uma yaeo og 2 o 5%. Nojasy
Lynch-oBor cMHapoma n3asuBajy HacneaHe NPOMeEHe Yy reHMMa 3a
T3B. ,,mismatch” nonpasky owTteheHe AHK (MMR renu).

Cnepnehn MMR reHu cy oAroBopHM 3a HacTaHak LS-a: MLHI je
oarosopaH 3a 50% cnyyajesa, MSH2 3a oko 40% cny4yajesa, MSH6 3a
7% cny4yajeBa, PMS2 3a mame 04, 5% cnyyajesa v reH 3a enutennjanHm
agxe3noHun npoteuH (EpCam ren) (2p21) je oarosopaH 3a 1-3%
c/yyajesa.

N3mehy 70 n 90% nauunjeHaTta ca LS oboneBa oa KapymHoma
aebenor upesa M peKTyMma, AOK Ce KOA KeHa pa3Buja U KapLMHOM
eHAOMeTpujyma (ennten matepuue), ca XKMBOTHUM PU3UKOM Of,
60%. MpuapyKeHU KaHuepu y oKBUpY LS-a cy n KapunmHOMM Kenyua,
jajHUKa, ¥KyUHe Kece, TaHKOT LipeBa, MO3ra, Koxe 1 MoKpahHe belunke.
MojaBa NpuApyKeHUx KaHuepa je peha o nojase KapunmHoma
aebenor upesa 1 KapunHoma eHgomeTpujyma - 10 o 15% xeHa
ca LS-om he ob6onetn oa KapumHOMa jajHUKA.

Ha Cauyu 2 je npuKkasaH poaocnos nopoguue ca Lynch-osum
cuHApomom. MNpu LpTary poAoCca0oBa HEONXOAHO je Aa ce yHecy
nogaum 3a 3 reHepaumje nopogmue.

Lynch cuHapom

| §

L]
KapLWUHOM KONoHa

|
OHO® N
D O

eHgomeTpujyma KONOHa
KapuuHoMm Cnuka 2
KONOHa




HAJYEWWRU HACNEOHU KAHLEPU

Mehy HacnegHe KaHuepcKe cMHApOMe LpeBa cnagajy v Peutz-
Jeghers cuHdpom (PJS), Be3aH 3a HacnegHe npomeHe y STK11 reHy,
KOju ce cem MOpPOAMYHOr HaKyn/bakba KapuMHoma aebenor ypesa
OAJIMKYje U HaKyN/batb€M HEKMX APYTMX TUMOBA PaKa, Kao U jyeeHUMHU
nonuno3Hu cuHdpom (JPS), Koju HacTaje Kao nocneamLa HacnegHUX
npomeHa y BMPR1 n SMAD4 reHnma. lNpomeHe y jeAHOM 04, 0Ba ABa
reHa 4oBoge 4,0 nojase Noaunay TaHKoOM Lpesy U xenyuy. PJS n JPS
Cy BEOMA PETKM, a 3a JPS HKUje HM cacBUM jaCHO Y KOjoj mepu noguxe
PU13MK 3a Pa3BOj paKa.

PAK AOJKE

PaK gojke je Hajuewhu KaHUEp KO *KEHA, KaKo Yy CBETY, Tako U Y
Cp6ujn. Bpoj HoBoobonennx y EBponu nsHocu oko 464.000 roauiumse,
a y Cpbuju oko 4.600. JeaHa oga 8 Ao 10 keHa he TOKOM *MBOTa
obonetn og paka gojke.

damunujapHu KapyuHom 0ojKe

lMoka3aHO je Aa U OBa Beoma 4YecTa MasnrHa 6onecT cagpiku
manun yaeo obonennx (5-10%) ca nopoAUYHUM HaKyMN/bakbem

KapuuHom gojke

HacnegHu
5-10%

damunnjapum
15-20%

cnopaauyHu
70-75%

CnukKa 3
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HAJYEWWRU HACNEOHU KAHLEPU

KapLMHOMA [0jKe Kao AMPEKTHOM NOCAeANLOM NPUCYCTBA Hac/iegHe
npeauncnosnumje. HacnegHa npegmcnosmumja 3a KapumMHOM A0jKe
n/mnu jajHuka npeum nyT je aeduHucaHa oTkpuhem BRCA1/2 reHa,
KOju AonpuHOCe HacTaHKy bonectu. MNopea HacneaHe U cnopaguyHe
dopme bonectn, yoyasa ce aa ce y nopoauuama oko 20% naumjeHaTa
jaB/ba HaKyn/bakbe 0b6osennx 6e3 jacHe NOBE3aHOCTU Ca NO3HATUM
KaHLLePCKMM CMHAPOMMMA M reHMMA Koju ux gedpunnwy. Osaj 061mK
ce Ha3uBa pamusujapHu KapuuHom 0ojke (Criuka 3). Y3poK HaKymn/bakba
obonennx kog, dammnmjapHor 06mKa 60NeCcTm joL YBEK HMje NO3HaT,
anun ce Bepyje Aa Cy y NUTamy CNOPaAUYHUN CAyYajeBu Y UCTO]
nopoamum nm Aa je bonect nocneamua 3ajeHUYKMX CNosballHbnX
¢dbaKTOpa Kojuma cy Y4/1aHOBM jeAHE NOPOAMLLE U3NOXKEHU, OAHOCHO
CNMYHOT HayMHa KmneoTa. Moryhe je ga HacTaHKy pamuamjapHor
06211MKa KapunMHOMa A0jKe AONPUHOCE U NPOMEHE Yy FreHMMa Koje
HOCe HM3aK PU3KNK og,0601eBama, an b6es jacHor obpacLa HUxoBor
HacnehumBama.

Mosehatbe pu3mKa og 0601eBaHa 04 KapLMHOMA [0jKe je NoBe3aHo
ca noseharem 6poja obonennx cpogHMKa, HaPOUYMTO CPOAHMNKA
npBor HacnegHor peaa. Nopeaehn ca ocobom Koja Hema NO3UTUBHY
nopoAauYHy UCTOPWjy, PU3MK ce nosehasa A0 2 NyTa ako NOCTOjM jeaH
obonenun 61m3ak cpoaHKK, A0 3 nyTa ca ABa ob6osnena CPOAHUKA U
CKOpO A0 4 nyTa ca Tpu nau Buwe obonennx cpoaHuKa. Pusmk ce
nosehaBa 1 YKOMKO je cpoaHUK 060s1e0 y mnahem KnsoTHOM 406y,
na je nosehaH n oo 5 nyta kog ocobe mnahe og 40 rogmHa unju je
CPOAHMK Yy Bpeme gujarHose 6onectn nmao marbe og 40 rogmHa
(Cauka 4).

HacnepnHa npeancnosnupja 3a KapumHom Aojke Hajuelwwhe ce nosesyje
ca npomeHama y cnegehum reHuma:

e BRCAlu BRCA2
e p53
e PTEN



HAJYEWWRU HACNEOHU KAHLEPU

A ABa nyta nosehare pusuka (8o 24%)
~12%
ia Pusuk ce nosehaBa u yKonuKo je
i cpoaHUK 060n1eo0 y Mnahem }KUBOTHOM
£06y (v Ao 5 nyTa YKONUKO je CPOaHUK
* o6oneo npe 40-Te roauHe)
4 nyta nosehare pusuka (g0 50%) CnuKka 4

HacnedHu kaHyepcku cuHOpom dojke u/unu jajHuxka (BRCA1/
BRCA2 - 3a8UcCHU KapyuHom 00jKe)

BRCA1 v BRCAZ2 renu (eHrn. - BReast CAncer gene 1 u 2) cy OTKPUBEHMU
CpeanHoOM aeBefeceTux rogMHa NPoLIOr BeKa, Kaja je npsu nyT
yCnocTaB/beHA NOBE3aHOCT M3Mehy NpomMeHa y HEKUM FreHuMma K
HacTaHKa HacnegHe npeancnosnumje 3a Hekn pak. Hocmouu BRCA
MyTalMja MMajy BEOMa BUCOK PU3UK oboneBarba 04 KapunmHoma
Aojke - yak 45 go 85 og 100 *keHa Hocunaua myTauuja he ToKom
u1BOTa oboneTn oa KapumHoma aojke. Mosehasa ce U CKNOHOCT Ka
nojaeu 060CTpaHoOr KapumMHoma Aojke. MNosehaH je pu3nKk obonesarba
04, KapuMHOMa jajHuKa (4aKk 1 ao 59%), HapounTo Be3aHo 3a BRCA1
myTaumje. 3a BRCA1 myTauuje Besyje ce nojaBa KapunMHOMa AojKe y
Mmnahem KnsotHom o6y (Cuka 5).

MNosehaH pu3mMK 3a oboneBare 04 MYLWKOr KapunHOMa A0jKe,
KapuuHOMA NaHKpeaca 1 KapLuMHOMa NpocTaTe ce MoxKe NoBe3aTu
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ca npomeHama y oba reHa, anm cy mHoro Yyewhu Kog Hocunaya
BRCA2 myTaumje (Cauka 6).

Hacnehusawe BRCA1 mytaumja

49
KapuuHom

ra |1

HO @ O

42 53
KapuMHom KapuuHom
Aojke jajHmuka

38
KapunHom

Rojke

CnuKka 5

Hacnehusarwe BRCA2 myTauumja

KapLuMHOM npocrate

SOheser

45 58

KapuuHOM Aojke KapuuHom
(55 KapunHom naHkpeaca) jajHuka
A 52
KapuMHOM AojKe

CnuKa 6
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MNako cy BRCA1 n BRCA2 Hajuewhe MyTMpPaHM FreHU Y HacnegHoOM
KapLMHOMY A0jKe 1 Mo HUXoBOM OTKpuhy ce BepoBano aa he myTtauuje
Y FbMMa 06jaCHUTU LeNIOKYNHY FeHeTUYKY NpeamcnosnLmjy 3a pasBoj
oBe 601ecTu, faHac ce 3Ha Aa TO HUje CNy4aj. Yak 1 y BUCOKOPU3NYHMM
nopoamLama ca KapumHOMOM A0jKe, Y KojuMa je 06oneno 4 nnv suwie
CpOAHUKa, yuectanoct BRCA myTaumja nsHocun og 30% g0 65%, Aok
je y nopoamnuama ca Hakyn/bakbem 060/1enunx o4 KapumMHoMa AojKe
W KapUMHOMa jajHUKa Taj npoueHaT Behu.

Li-Fraumeni cuHOpom

lepmnHaTBHe npomeHe y TP53 reHy u3a3uBajy HacnegHy
npeancnosnLnjy 3a KapumHOM A0jKe Kao Aeo petkor Li-Fraumeni
KaQHLLEPCKOT CMHAPOMA, KOjU Ce KapaKTepuLLle NnojaBomM pas/inunuTmx
KaHLLepa y nopogmL,ama - CApKkoma, neykemuja, TyMmopa Mo3ra, Tymopa
Kope HaabybpexHe nesge U KapuMHoma gojke. BehunHa osux
KaHLepa ce jaB/ba joW Y AeTUHCTBY, 40K Ce KapuMHOM A0jKe jaB/ba
Ko Mnaamx keHa. Ocobe ca 0BUM CUHAPOMOM TOKOM KMBOTA MOTY
oboneTtun og BuLWe KaHuepa. Li-Fraumeni cMHApOM je Beoma peaak u
n3asnea marbe o4 1% cBux KapumHoma gojke. "KUBOTHU PU3SKK KOL,
oboneBarba 04 KapuMHOMa A0jKe nsHocu og 56 ao 90%.

Cowden cuHOpom

MNojasa oBor cMHAPOMa ce nosesyje ca npomeHama y PTEN reHy. OBaj
Hac/ne4HU CUHAPOM je BeoMa peaak (jasba ce ko 1/200.000 xeHa),
a 04/INKyje ra nojaBa BUA/bUBUX AaHOMANM]a, Y3 NOjaBy KapunMHOMa
OOjKe, WITUTACTe XKAe3ae U ApYrnx KaHuepa y nopoguun. X KusotHu
pU3MK Ko 0bo1eBarba 04 KapuMHOMa A0jKe 3Hocu of, 25 ao 50%.
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LUTUTACTA XKNE3OA

KapumMHOMM WITUTACTE Knesfe cy peTKU MaauUrHu TYMOpH, YuHe
1% cBUX ManUrHUTETa U NpeacTaB/bajy Hajuewhe manurHuTeTe
eHAO0KPUHOr cucTema.

N3mehy 5 1 20% cBMX KapLUMHOMA LUTUTACTE XKAe3ae cy meay/iapHu
KapumHomn (MTC). HacnegHa dopma 6onectn NpucyTHa je y OKo
25% cnyyajeBa U MOXKe ce N0jaBUTK Y OKBUPY MyNTUNAE eHOOKPUHE
Heonnasnje 2A unm 2B nnmn kao GamuanjapH1 MeaynapHU KapLMHOM
wrmTacTe *knesge (FMTC), a 6asupa ce Ha NpucycTBY cneunduyHmX
HacnegHUx myTauuja y RET (eHrn. - REarranged during Transfection)
reHy. MyTaumje RET reHa naeHTudumKoBaHe cy kog 98% naunjeHara
ca MEN-2A, npeKko 98% naunjeHata ca MEN-2B u y 95% damunnja
ca FMTC. ¥3 HacnegHe myTaunje RET reHa Be3yje ce BeEOMa BUCOKM
pU3nK obonesarba 04 MeAyNapHOT KapuMHOMA LITUTACTE XKe3ze,
Koju n3Hocu ckopo 100%.

HACNEAHU MEJTAHOM

JeaHa og pecet ocoba obonennx og menaHoma MMa NO3UTUBHY
nopoaundHy nctopunjy. HacnegHe reHcke npomeHe y CDKN2A vinn
CDKA4 reHy npucyTHe cy y 20-40% dpammnmjapHOr menaHoMa M YaK y
75% nopoauua ca 4 nam suwe obonennx ynaHosa. KUBOTHU pU3NK
Koa oboneBarba NOBE3aHOr Ca NPUCYCTBOM MyTalMja HUje jacHO
AeduHUcaH 1 3aBucK og reorpadcekor nogHebsba - MsHocu ao 40%,
anu je sehu y HNp. AycTpanuju.

VON HIPPEL LINDAU (VHL) CMHAPOM

VHL je pepgak KaHuepcku cuHapom (3/10.000 sbyamn) nsassaH
HacnegHom npomeHom y VHL reHy, a 40% mwyan ca VHL-om passuja
KapumHom bybpera. OBe ocobe nmajy nosehaH pusmK of, Nojase HeKnx
BEOMA PETKUX MANUTHUX TYMOPA, a/in U HEKNX BEHUTHUX Tymopa.



KAAA MOXEMO AA NOCYMBAMO HA

NMPUCYCTBO HACNIEQHOTI PAKA?

e Y nopoanuu ce nojassbyje Behu bpoj cnydajeBa paka
peher TMna (HNp. KapumMHom b6ybpera)

e KaHuepM ce Ko YnaHoBa NopoauLe jaB/bajy y Maahem
YKMBOTHOM A,06Y Hero LWTo je yobuyajeHo (HMp. KapLMHOM
Aebenor upesay 25-10j roamMHu)

* [lojaBa BULIE KaHLepa Ko ncTe ocobe (HMp. KapuuHOM
[l0jKe 1 KapLUMHOM jajHMKa Koa ucte bonecHuue)

e [lojaBa paka Ha oba napHa opraHa (Hnp. oba 6ybpera,
obe aojke)

¢ [lojaBa BullE Of jeiHOT paKa y AeTurbcTBy Mehy bpahom
M cecTpama (Hnp. capkom U Koz bpaTta 1 Koa cecTpe)

e T[lojaBa oapeheHe BpcTe paka Kog Nosa Ko Kora To
HWje yoburyajeHo (HNp. KapUMHOM A0jKe Koa MyLLKapLa)

Takohe, Kapa pasmatpamo cay4yajese oboneBara oA paka y
CONCTBEHOj NOpoAULM, 32 CBAKU NOjeaUHAYHU cayyaj Tpeba
pasmoTputn chegehe:

* Ko je 060n€e0 1y KOjoj CTe CPOAHMYKOj BE3M - CNly4ajeBu
oboneBarba mehy 6MCKMM CPOAHMLMMA, KAOo LITO Cy
poautesb, aAeua nam 6paha u cectpe, Hoce Behu 3HaYaj
Hero Kaza cy y nuTary gasbu pohauy;

® [a /i1 ce pagu O PeTKOM TUMYy pakKa - ABa UM BuLle
C/lyyajeBa pPeTKUX KaHLuepa y Nnopoauum yKasyje Ha
pu3KK o4 HacnegHe 6onectu; Takohe, yapy*KeHa nojasa
HEKOJ/IMKO TUNOBA PakKa yKa3yje Ha NPUCYCTBO HEKOT 04,
HacNeAHUX KaHLEPCKMX CUHAPOMA Yy mopoAnum (Hp.
YAPYKEHA NojaBa KapuMHOMA A0jKe U KapuMHOMA
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jajHUKa yKasyje Ha HacaedHWN KaHLEePCKU CUHOPOM
A0jKe U1 jajHuKa);

KO/IMKO je 61O cTap CPOAHMK Y BpeMe YCNoCTaB/bakba
AunjarHose - BehnHa YecTuX KaHuepa Huje yobuyajeHa
Yy M3pa3nTo MAALOM KMBOTHOM 006y, HNp. npe
Tpuaecete rogMHe, Na YnkEHULUA Aa 'y nopoauLm nma
2 nnu suwe obonenmx moxe 6UTKM 3HaK HacnegHor
paKa; HacynpoT Tome, CMTyauuja y Kojoj noctoje 2
cpogHuKa obonena oa KapunHoma npoctate y 80-10j
rogMHu, He yKasyje Ha HacnegHy 6onecr;

Aa v je ocoba Mmana BuLe o jeaHOr TMMa Paka, ¢
0631pom fa ce NojaBa BULIE KaHLepa Ko ncte ocobe
nosesyje ca HacnegHom 6onewhy; y OKBUPY HEKMUX
KaHUEPCKUX CMHAPOMA MOXe Aohu 1 Ao rpynncama
601ecTn Koje HUCY MannurHe UAn 4o nojase 6EHUTHMUX
TYMOpa;

Aa N je ocoba 6Mna U3NoKeHa HEKOM 0f, NMO3HATUX
daKTOpa pM3mMKa, HNp. NojaBa KapunHoma nayha Kog
nywaya.
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TEHETUYKO TECTUPAIE

3A HACNEOHU PAK

leHeTUYKo TecTUpake je npouec Koju ynoTpebsbaBa meanLMHCKe
nabopaTopujcKe TeCcToBe 3a NPOHaNaXKere NpomMmeHa (myTauuja) y
reHnma uanm xpoMmosommma nojeamHua. /labopaTtopujcko TecTupare
ce 06MYHO M3BOAM U3 Y30PKa KPBU.

MpoLiec reHeTUYKOT TecTUpakba oMmoryhasa naeHTMdMKaLmjy nojeamHaL,a
M NOpPOAMLA NOL PU3MKOM 33 HAacae4HM PaK U AaHac je AOCTYNaH 3a
BehKnHy Hajuewhnx HacneAHUX KaHLUEPCKUX cMHapoma. Hajuewhe ce
npMmerbyje TN TecTMpakba Kojum ce Kog nojeanHaua u nopogmua
Koju HUCy obonenun nposepasa NPUCYCTBO reHCKEe MyTaumje Koja HocK
pu3mnK o obonesarba. OBaj TN TeCTUpPakba Ce Ha3nBa MPEeOUKMUBHO
2eHemMu4YKo mecmuparbe.

TecTupatrbe ce CNPoBOAM Y MOPOAML,AMA Ca MO3UTUBHOM NOPOANYHOM
WCTOPUjOM, LLITO YKa3yje Ha 60/1ecT Koja MoK da MoXKe bUTh HacheaHa.

FeHemu4yKo mecmupare 6e3aHO 3a pu3UuK 00 PAKA ce MoXKe
ynompebumu:

* [aceyTBPAM 4a M HEKa 0coba Hocm oapeheHy reHCKy
MyTaumjy Koja nosehaBa pu3uk 3a ogpeheHn KaHuep
nnu ogpeheHe KaHuepe;

* [a KoJA YnaHa nopoawuue noTBpau NPUCYCTBO UK
OA,CYCTBO MPETXOAHO Yy nopoauum yTBpheHe reHcke
MyTaumje.

Mpouec reHeTUYKOr TeCTUpParba CacToju Ce U3 TPM OCHOBHA Kopaka:

® [npe-TecCT CaBeToBame
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* nabopaTopujcKe AeTEKLM]je NPOMEHA Y FeHY OArOBOPHOM
3a HacnegHy npeaucnos’nunjy
® NOCT-TECT CaBeToBakbe.

Casemosarse npe mecma

36or moryhux 036u/bHMUX nocaeguua reHeTUYKOr TecTupama,
caBeTOBatb€ je Beoma buTaH 4eo npoueca 1 Npenopy4yje ce CBUM
ocobama Koje pasmuL/bajy O TeCTUpary. [eHeTUYKOo caBeToBake
YK/by4uyje ANUCKYCUjy O IMYHOj N NOPOAUYHO] UCTOPUjM paKa, a
npenopyyyje ce ocobama uam nopoamuama ca MyaTUNANM
CNyYajeBMMa paKa AMjarHOCTUKOBAHUM Y HeyoburyajeHO Mmaagom
YKMBOTHOM A06Yy. [eHeTUYKM caBeTHUK 0baBeluTaBa 0Ccoby 0 KOHUENTY
reHeTMYKor TeCTUpakba M NOMaXKe joj Aa AoHece 04J1YKY KOjU FTeHCKMU
TECT MoXe bUTN 04, KOPUCTHM ¥ NOjeAMHAYHOM CAy4ajy. Y caBeToBake
MOKe 6UTU yK/bydeHa U NpodecnoHanHa NCUXONOLWKA NOAPLUK],
npe 1 HAaKOH TecTUpama, Ca UM/beM Aa NOMOrHe NojeaMHUy Aa ce
HOCM Ca pe3ynTaTMma TecTupamba.

Ca eTMYKOr acneKTa HajBa*KHMje je NUTakbe A NN je pU3MK cpasmepaH
KOPWCTU KOjy Ca3Hakbe 0 Hac/eaHoj bonectn moxke Aa npy»xu? CeBakn
nojeAnHaL, Koju ce noagprasa TecTuparby Tpeba aa Kpos npouec npe-
TeCcT caBeTOBakba byae MHGopMMCaH O CBUM AeTa/bMMa FeHeTUYKOT
TeCTMparba, Aa NOCTaBM NUTakba U CXOAHO TOMe A06POBO/bHO NOTNMLLE
NPUCTaHaK Ha TecTUpare.

OpNyKa je UCK/bYUYMBO NINYHK M cioboaaH U3bop, v Kaaa je y nuTarby
TecTupare M Kajaa ce paaun o obaseliTaBakby O pesynTaTuma
TecTuparba.

Pe3ynTaTu reHeTUYKOr TECTMPAHbA CY OCET/bMBU JINYHM NOAALM KOjU
ce ogHoce Ha 6MONOLWKY NPMBATHOCT NOjeAMHLA M CMATpajy ce
NnoBep/bMBMM, LITO 3HaUM Aa ce 6e3 ogobpera TecTMpaHe ocobe
He Mory AaBaTu Ha yBuAa Tpehum anymma.

OpnyKy 0 TecTUpatby 0coba MOKe fa lOHece Y TOKY CaBETOBaka, ann
M KacHKje. leHeTUYKO caBeTOBake He 3axTeBa 06aBe3HO M3Bohetre
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reHCKor TecTa, a M cama nabopaTopujcKa AeTeKumja reHCKe myTaumje
He Mopa 6UTM KOpPMCHA 3a CBAKOra KO Ce NoABpraBa reHeTUYKOM
CaBeToOBakby.

Jlabopamopujcko omKpusare mymauuja

[eHEeTMYKM TECT je CBaKkM 1abopaToOPUjCKM TECT KOjU Ce U3BOAN Y Lin/bY
CaKyn/batba NoAaTaKa Yy BE3W ca reHeTUKOM Heke ocobe.

OTKkpuhe nosesaHocTn namehy asa BRCA reHa v HacTaHKa HaciegHe
dbopMme KapumHOMa A0jKe, 3ajeHO Ca Pa3BOjeM METOAA 3a AeTEKLUMjY
npomMeHa y 0BMM reHnma, omoryhuno je Tectupatbe HacnegHe
npegucnosunumje 3a HacTaHaK KapuMHOMa [0jKe, ann je n 0OTBOPUAIO
BpaTa 3a KapaKTepwu3auujy reHa o4roBOPHMX 32 HaCTaHaK HacieaHUX
MaJIMTHUX TYMOpPA 4 PYrMX aHaTOMCKMX I0Kan3aLmja.

C 063npom aa ce pagum O NPOHaNaAXKeky HacneaHMX NPOMEHA Y
reHMma o04roBOPHMM 33 HaCTaHaK NpeancnosunLmje 3a pa3Boj MasinrHe
6onectn, nabopatopmjcka AeTeKumja JaTUX NPOMEHA ce Hajuyewhe
BPLUM M3 y30pKa neprdepHe KPBU MM 13 Y30PKa DYKa/THE C/TY30KOXKE.

Y Tabenu 1 nobpojaHn Cy KaHLLEPCKM CUHAPOMMU 3a Koje je moryhe
[ETEKTOBATU FeHCKY NPOMEHY Koja UX M3a3uMBa.

Tabena 1. lfeHemuyku mecmosu 00CMynHU 3a Hacaeo0He KaHuepcKe cuHopome

CuHapom leHun Tunoswm paka
HacnegHu KapunHom BRCA1 KapumHom pojke, KapumHom
A0ojKe U jajHuKa (HBOC) BRCA2 jajHUKa, Apyrv KapuuHomm,

yR/byuyjyhu KapumHome
npocTaTe, NaHKpeaca 1 MyLLKMK
KapuMHOM f0jKe

Li-Fraumeni cuHgpom TP53 KapunHom pojke, capkomm
MEKMX TKMBA, OCTEOCAPKOMM,
Neykemuje, MaaurHn Tymopm
MO3ra, KapLMHOM Kope
HaabybperkHe Knesae n apyru

23


http://www.cancer.gov/Common/PopUps/popDefinition.aspx?id=CDR0000046742&version=Patient&language=English
http://www.cancer.gov/Common/PopUps/popDefinition.aspx?id=CDR0000046322&version=Patient&language=English

24

CuHpgpom leHun TunoBu paka

Cowden cuHgpom (PTEN | PTEN KapumHom pojke, wruTtacte

hamartoma tumor Knesae, eHAOMETpUjyma U

syndrome) LPYrn KapuMHOMMU

Lynch cuHgpom MSH2 KapunHomu KonopeKkTyma,

(HacnegHn HenonunosHn | MLFAP9H €HOOMETPUjyMa, jajHUKa,

KapunHOM) 1IMSH6 bybpera, NaHKpeaca, TaHKor

PMS2 LpeBa, jeTpe, Xenyua, mosra
EPCAM W oojke

damunujapHa APC KapunHomu KonopeKkTyma,

afeHoMaTo3Ha noaunosa MYATUNAN HE MANIUTHWU MOAUNK

(FAP) nebenor upeBa, KaHLEPO3HU
(Manuram) n HeKaHUepPO3HMU
(6eHurHm) Tymopu TaHKor
upeBa, MO3ra, Xenyua, KocTujy,
KOXe U Apyrux TKMBa

PeTnHobnactom RB1 KapunHom peTuHe oKa,
KapuuHom enuduse (NnHeanHe
»}nesge), ocTeocapkomu,
MeNaHOM, CAaPKOMMN MEKMNX
TKMBa

MynTtunna eHAOKpPUHA MEN1 Tymopu eHAOKpUHOT

Heonnasnja Tmna 1 naHKkpeaca v (Hajuewhe

(Wermer syndrome) 6EeHUrHM) TymopH

(MEN 1) napaTMpouaHe Kaesge u
xunoduse

MynTunna eHAOKPUHA RET MegynapHu KapunHomm

Heonsiasnja TMna 2 LITUTaCTe Knesae n 6eHUrHm

(MEN 2) TyMopW HaabybpexHe xnesae
(pheochromocytoma)

Von Hippel-Lindau VHL KapunHom bybpera un

CUHAPOM

MYNTUNAN HEKAHLEPO3HM
TYMopW, YKby4yjyhu n 6eHunrHe
Tymope HaabybpexkHe xnesge
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[eTekumjy BehnuHe HacegHUX KaHLLEPCKMX CUHAPOMA KapaKTepuLue:

* HeaoCTaTakK rpynucakba NPOMeHa 0AroBOPHMUX 33
HacnegHy npegucnosnumjy y ogpeheHnm permoHmma
reHa, na je 3aTo NpUMeHa MeToAe AMPEKTHOr
CEKBEHUMpatrba LLeNor reHa ,,31aTHU cTaHgaps” 3a
NnabopaTopmjcKy AMjarHOCTUKY OBUX NPOMEHA;

® Yy reHMMa OATOBOPHMM 33 HacCTaHaK HacnegHe
npeaucnosununje npoHaheH je BennKM 6poj reHcKux
NnPOMeHa - MyTaluja U CTaJHO Ce OTKPMBajy HOBE
NpoMeHe; HapaBHO Aa cBe nNpoHaheHe myTauuje, Tj.
reHCKe NpOMeHe, HeMajy UCTU 3HA4aj y O4HOCY Ha
HacnegHy NpPeancno3numjy 3a 43Ty KaHLEPCKU CUHAPOM.

Pe3yntaT nabopaTopmjcKor TeCTUPakba Ha NPUCYCTBO MyTaLiMja MOXKe
6UTM HezamueaH (0ACYCTBO MyTaLMja) U MO3UMUBAH (NPUCYCTBO
MmyTaumja).

Kagay nopoamuum y Kojoj NocToju M3pasmTo NOPOANYHO HaKyMN/bakbe
HWje fleTeKTOBaHa MyTaLMja, Taj HEraTUBHM Pe3yTaT He NPeACTaB/ba
npaBu HEraTMBaH Pe3ynTaT, jep MoXKe Aa nocToju nosehaH pusnk
o4, MyTauMja y 3a caZa HENO3HATUM reHUMa UKW FTeHUMa KOjUu HUCY
TecTMpaHu. UICnuTaHuLmM ca He2amusHUM pe3ysimamom 13 nopoamnLa
ca Beh onMcaHMm LWTEeTHMM MyTaLMjamMa He HOCe PM3MK 3@ HaCTaHaK
HacnegHor KapuMHOMa - 1pasu He2aamuseaH pe3yamam.

lMoszumusaH pPe3ynTat TeCTUPakba MOXe NOKa3aTu:

*  MPUCYCTBO WMemHux MyTaLmja Koje AONPUHOCE HACTaHKY
HacnegHe npeaucnosunumje;

® NpUCYcTBO beHU2HUX NpomeHa (nonumopdusmm) Koje
He JONPMHOCE HAaCTaHKy HacaeHe npegucnosvumje;

® MNPUCYCTBO T3B. HEKAACUUKOBAHUX 8APUjAHMU YNjn
je yTMuaj Ha HacTaHak 60/1ecTM HENO3HaT, LUTO 3HauM
[a He MoXeMo ca curypHowhy pehn o KakBoj BpCTU




FEHETUYKO TECTUPAHE 3A HACNEAHU PAK

NpPOMeHe ce paau; 0BaKaB pe3yTaT Cnaga Yy Kateropujy
HeMHPOpPMaTUBHOT pesynTaTa.

Casemosare HAKOH mecma

NcnuTaHuum Ynjm je pesynTtat TecTUparba NO3UTMBAH Ha NPUCYCTBO
LWTETHUX MyTaLMja NOABPraBajy ce NOCT-TeCT CaBEeTOBakbY. MicnUTaHuLm
ce Mopajy nHdopmmcaTn o moryhum nocneamuu,ama no NOTOMCTBO
M 0 NOTpebun TecTUpara KPBHUX CPOAHMKA.

3apaBum ocobama Kop Kojux je yTBpheHO NpUCycTBO WTETHUX
MyTaluMja Koje goBoe A0 Hac/eaHe npeancnosunumje n nosehaHor
pu3uKa on oboneBarba 04 NojeIMHUX BPCTa paKa, caBeTyjy ce
pasinunTe MeToAe 3a KNMHUYKO Npahere M CMakberse pU3nKa of,
oboneBama, y 3aBUCHOCTM 0, edeKTa Hac/iegHe WTeTHe myTauuje
M TMMa pakKa 3a Koju ce noBehasa pu3uK og obonesama (Tabena 2).

[obujarbe MHbopMaLmje 0 OBEHTYaTHOM 060/1€BakbY jOLL YBEK 34PaBUX
ocoba HoCY BE/IMKM 34paBCTBEHU, a/IM U COLMjANHN 3HAYAj, jep Ham
omoryhaBa cnpoBohere Mepa 3a cnpeYyaBakbe HacTaHKa bonectu.

Tabena 2. Espekam wmemHux Mymauuja u KAUHUYKe rperopyKke
30 Hocuoue mymayuja

FnaBHe Yyectanoct XusotHu MpenopyKa 3a npaherwe n
TYMOpPCKe myTauuvje  pU3MK MeToAe 3a CMakbeHe PU3nKa
NOoKanusauyuje (go 70-te
roguHe
}KMBOTA)
AojKa, jajHuk, |BRCA1 Oko 1y 300 | XKeHcKu MpodunakTnuka xmpypruja
npocrara, KapLuuHOM (mactekTommja/odopektomuja)
Aebeno ypeso Bpojke 60-85% MeauKkameHTO3Ha NpeBeHLuja
(konoH) BunatepanHu | (TamokcudeH, panokcuden,
KapLuuHOM MHXMBUTOPU apomarTase)
nojke 80% CKpVHUHT 3a gojKy/jajHunK
KapuuHom (mamorpadwuja, MRI, CA 125 un
jajHuKa YATPa3BYK jajHMKa)
45% -59%




Dojka BRCA2 Oko 1y 800 | }eHcKkun MUcTo Kao n 3a BRCAL
(ykmyuyjyhu KapuuMHOM
U MYLUKY Bojke 45-80%
OOjKY), jajHUK, Bunarepantm
npocrara, KapLUMHOM
naHKpeac nojke 62%
KapuuHom
jajHuka 20%
MyLwKu
KapuuHom
Bojke 6%
KapuuHom
npocrare 7,5%
Myntunamn APC Okoly Oko 100% CKpUHMHT 33 aebeno upeso
noavnu ca 14.000 (konoHockonuja, npernep,
MasnurHum ropH-€Er racTpoOMHTECTUHANHOT
noTeHuujanom TpakKTa)
Ha aebenom MNpodunakTruuka xupyprmja
upesy (FAP) (konekTomuja)
MepauKkameHTO3Ha NpeBeHUuja
(COX-2 nHxnbutopu)
Konopekrtym, leHu 3a Pasznnunte |KapumHom CKpUHMHT 3a gebeno upeso
eHAaoMeTpujym, | “mismach” | npoueHe: | aebenor upesa |(KonoHocKonuja)
jajuuk, moxpa |nonpasky |oa1ly200 |Kog mywKapaua | CKPUHMHE 3a eHgomeTpujym/
M AojKa JHK, poly 00 80%, HewTo | jajHuK (ynTpassyk/6uoncuja)
(HNPCC) eehuHom | 3.000 HUXKM Ko eHa | MpodunaKkTuuka xupypruja
MLH1 (konekTomMja, oacTparbMBatbe
MSH2 KapuuHom nonuna)
MSH6 eHaomeTpu- MepauKameHTO3Ha NpeBeHuuja
jyma 40-60% (COX-2 nHxnbuTopm)
MenaHom CDKN2A * HenosHaTta | MenaHom oko | Camonperneamn Koxe u
CDK4 y OnwToj 40% (sehun y [epMaToNoLLKKN npernegm
nonynaunju | Ayctpanmju un
. 20-40% CALN) EKcumM3mja CyCneKTHMX nesuja
damumnu-
japHor Mopgudukaumja HaumHa
MeNnaHoMa *uBsota (peaykoBaHO
« OKO 75% u3narawbe CyHuy)
y nopogu-
uama ca 4
Wn BuLLe
cny4vajeBa

mMenaHomMa




TnaBHe
TyMmopcKe
NoKanusauymje

Henypay

NobynapHu
KapuuHom
hojke

E-KadxepuH
(CDH1)

Yyecranocr
MyTauuje

HenosHata
y OnuwToj
nonynaumjm

MUcnoa 1%
CBUX
KaHuepa
racrpo-
WUHTEeCcTH-
HanHor
TpakTa

XusotHu
pU3MK
(po 70-te
roauHe
}KMBOTA)

Oko 70%

Mpenopyka 3a npaheke 1
MeToZe 33 CMatbere PU3UKa

CKPUHMHT (eHZoCKONWM]a)

MpodunakTuuka xupyprmja
(racTpekTomuja)

LLIma ceaka ocoba Koja Hocu wmemHe Mymayuje moxce 0a
ypaodu 3a cebe?

XpaHUTK ce 34paBo, Y3 NPMMEHY XpaHe Koja obunyje
BNaKHMMa, noBphem n Bohem U mManu yHOC LpBeHOr
Meca U MecHux npepahesunHa.

He nywuTw.

CMambUTK YHOC anKkoxona.

OpprKaBaTU NOXKE/bHY TENECHY TEXKMUHY.

Butn Pu3MYKKM aKTMBaAH, WTO NogpasymeBa ymepeHy
®U3MYKY aKTMBHOCT y Tpajarby 04 30 MUHYTa AHEBHO.

3a obonene ocobe ko0 Kojux je ymepheHo da cy Hocuoyu
wmemHe mymauyuje Koja nosehaea pusuk o0 obonesarba

Koa Beh obonennx ocoba, y okBUpYy oapeheHnx KaHLepCcKux
CMHAPOMA NocToju noBehaHM PU3MK 04 NPULPYHKEHUX KAHLEPA],
na oBakBa MHPOpPMaLMja MOXKe NoMohu Aa ce cnpoBeay aeKBaTHe
Mepe Kojuma he ce cnpevnT MM ymarbUTM LaHCe 33 HAaCTaHaK AaThx
ManurHmx Tymopa. Cem Tora, cBe BULLE C€ KPO3 Pa3BoOj LUU/baHMX
buoNoLWKNX Tepanmja Kopucte aedpekTn y mannrium henvjama koju
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FTEHETUYKO TECTUPAKSE 3A HAC/ZIEOHU PAK

Cy nocneguua npomeHa y reHuma. Mpumep unsbaHe buonowke
Tepanuje y cayyajy HacaeAHOr paKka je U npumeHa J1eKoBa, T3B.
PARP nHxnbutopa 3a neyerbe BRCAI v BRCA2 3aBUCHUX KapuUMHOMA
jajHMKa 1 KapuuHoma gojKe. Tako ce 3Ha Aa Cy MaJUrHM TYMOpK ca
BRCA1/2 myTaumjom, y 0A4HOCY Ha KOHBEHLMOHA/THY XeMUoTepanujy,
OCeT/bMBMjU HA NPUMEHY AepuBaTa naaTuHe.

ﬂpedHocmu eeHemu4kKoe mecmuparba

e OuurnepgHa KOpUCT je, npe ceera, moryhHocT Aa ocoba
Koja ce TecTupa 6o/be pasyme pPM3MK 3a HaCTaHaK
6onectn, wrto he joj nomohu y AoHOLWEHY OA/YKa KOje
CY Ba)KHe 3a teHO 34 paB/be.

e HeratuBaH pe3ynTtat nabopaTopujcke aetekuuje
MyTaumja y NOPOANLM TAE je OTKPMBEHa NopoanyHa
MyTaumja, ocnobaha cpoaHMKe CTpaxa U HEU3BECHOCTU
na he obonetn og HacneagHe 6onecTu.

e [lo3umusaH pe3ynTaT (NpMCcycTBO WmemHe MmyTauuje)
nomasKke 34paBoj 0cobu Aa loHece BarKHe 04/1yKe Koje
ce T4y keHe byayhHoCTM (HNp. NUTakbe NOTOMCTBA),
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FTEHETUYKO TECTUPAKSE 3A HAC/ZIEOHU PAK

Kao 1 moryhHOCTU CMamberba pu3nKa o obosieBamsa.
Y cnyyajy Aa ce ocoba oanyum 3a aiEKBATHO KJIMHUYKO
npahere, NocToju moryhHOCT OTKpMBakba bonectn y
paHoj ¢$a3u, Kaga je usneumea.

Koga ocoba Beh obonennx os paka, reHeTUYKO TECTUPakbe
MOe a MOMOrHe y NpoLeHu NporHose bonectu, Aa
yTUYe Ha cnpevyaBatbe MNojaBe APYrux KaHuepa Koju
ce jaB/bajy y AAaTOM KaHLLEPCKOM CMHAPOMY M Ad Y
HEKMM CNy4YajeBMMa YyTUYE U Ha O4YKY O NPUMEHM
oarosapajyhe aHTMKaHUEpPCKe Tepanuje.

Tpeba nmatn y Bugy da ce obnact HacnegHor paka,
YK/by4yjyhu 1 KapakTepmsaumjy reHa Koju gonpuHoce
HaCTaHKy paKa, MHTEH3MBHO UCTPaXKyje, Tako Aa ce
OYeKyjy M NpaKkTUYHa Nobosbluakba y 0BOj 06nacTu.

MaHe 2eHemu4Koz2 mecmupamwda

leHeTUYKO TeCTUPaAHbE, YEKAHbE Pe3y/ITaTa TeCTUpPakba
W npey3Mmatrbe roTOBUX pesynTata MOXKe M3a3BaTH
jake emouMOHanHe peakuuje, Kao WTO Cy CTPec,
3abpuMHYTOCT, oNaKLWake nam ocehaj Kpusunue. Beoma
je Ba)KHO ga ocoba nma*k/buBo pasmoTpu moryhe
nocnegumue no cebe n nopoauuy, 6e3 o63upa ga nu
ce paan o A06p0j UK NOLLIOj BECTH.

[eHCKM TeCTOBM HE MOpajy YBEK AaTW jaCHe 0A4roBope O
HacneaHoj 60necTu - NO3UTUBAH Pe3yaTaT (NPUCYCcTBO
WTETHMX MyTalumMja) He 3Hauu yBeK aa he ce ocoba
3aucTa 1 pasbonetu, sBeh camo nokasyje aa 6m ce To
MO02710 AOroAUTIN (HNP. KAPUMHOM A0jKe, KapLuuHOM
nebenor upesa).

Pe3ynTaTv reHeTUYKOr TecTa HeKe ocobe Mory yKasaTu Ha
HEeOoNXoAHOCT reHETUYKOT TECTUPAHba KPBHUX CPOAHMKA.
[a nn ocTanu YnaHoBM NOPOAMLIE Kene Aa 3Hajy Ty
nHpopmaumjy?



FTEHETUYKO TECTUPAKSE 3A HAC/ZIEOHU PAK

e Kao u Kog BehrmHe meguuUMHCKUX nabopaTopujckmx
TEeCToBa, NOCTOju MOryhHOCT NOrpeLLKe, ann 1 NOorpeLLHor
TyMauerba pe3ynTaTa reHCKMX aHaIM3a, LWTO je HapouuTo
n3paxkeHo 360r KOMMNAEKCHOCTU pe3ynTaTa TecTuparba.

MocebaH npobnemy Tymayerby reHCKMX TeCToBa NpeAcTaB/ba MoryhHocT
AeTeKunje HeknacudUMKoBaHMX BApWjaHTU Yy TeHMMa Koju ogpehyjy
HacnegHy npeaucnosunumjy. OBe reHcke npomeHe 61 ce Ha OCHOBY
nabopartopujcke aeTekumje MOrie eBEHTYa/IHO CBPCTATKM Y WITETHE,
anu 1o Hunje moryhe ypagutn 6e3 ageKkBaTHe NOTBPAE Y KAMHUYKOM
npahery Hocunaua npomeHa. CTanHO ce OTKPUBaAjy HOBE NPOMEHE,
a BEIMKM 6poj HbMX je orpaHmyeH Ha ogpeheHe nonynaumje, Tako Aa
je penatMBHO Tewko AohKM A0 KAMHUYKMX NOKa3aTes/ba Y KPaTKOM
BPEMEHCKOM MHTepBany. C 063Mpom Aa jacHa KAMHMYKA NpenopyKa
y C/y4yajy HeKnacMPpUKoBaHMX BapujaHTM jol YBEK HMUje NO3HaTa,
Ha UCMUTAHMKE KOjU HOCEe OBAKBE NMPOMEHE HE MOTY Ce MPUMEHUTH
MeToJe 3a CMatberbe pusnKa oa obonesara, WTO NPeACcTaB/ba
AoaatHy npobnem.

Yeohere HOBMX MeTOL,0/10rMja CeKBeHUMpatba (eHrn. Next Generation
Sequencing) omoryhuno je ncrospemeHo ogpehusarbe myTtauuja
Yy NaHesnnma reHa. 3a MHOre oA TUX reHa jow YBEK HUje jacHOo y
KOjoj Mepu noguxKy pu3mK 3a obonesare o4 paka, na ce 36or Tora
aHaNM3a MU MHTepnpeTaunja pesyntaTta ycioxmasa. Ctora ce jow
yBeK NocTas/ba NUTakbe aa n he n Kaga pactyha nvcta reHa 6uTK
YK/by4eHa Yy PYTUHCKO K/IMHUYKO TecTuparse.

MocebaH counjanHu, NPaBHU U €TUYKM M3a30B KOjU HOCK FreHeTUYKa
MHbopMaLmja ce AoAaTHO KomnaumKyje ysohewem OHK ,KyhHux
TEeCTOBa", KOjU ce HyAe ANPEKTHO NOTEHUMjaIHUM KOPUCHULMMA.
Mpobem 0BaKBOr TECTUPAHbA je HEAOCTATaK a4EKBATHOT FEHETUYKOT
CaBeToBatba M UMHbEHMLA A3 Ce OAJ/IyKa O TeCcTUpaky AOHOCK Ha
OCHOBY HeKOmMieTHe MHOpMaLMje, Na ce JOBOAM Y NUTAHbE
BaZIMAHOCT MHGOPMMUCAHOT NPUCTAHKA, YKOJIMKO je yonwTe Aar.
[oaatHy npobaem je WTo pe3ynTaTi BEOMa YeCTo He Aajy KOMNAeTHe
oArosope Koje obehasajy npovssohaum TecTosa.
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FTEHETUYKO TECTUPAKSE 3A HAC/ZIEOHU PAK

3axBasbyjyhn oTKpuhy reHa Koju AONPUHOCE HAaCTaHKY HacieaHe
npegucnosnumje 3a pasinunTe aHaTOMCKe SI0Kaausaunje paka,
HanpaBJ/beH je BEIMKN NOMaK y naeHTudumkaumjm ocoba Koje Hoce
BMCOKM pU3MK og,060neBarba. MehyTnm, nako ce passujajy cTpaterunje
3a npeBeHuUujy bonectn, HocMoum MyTaLmja ce Cyo4aBajy ca BEIMKUM
avnemama y ogHocy Ha 6yayhu HauuH XMBOTa, Nnocaeguue Ha
NOTOMCTBO, KaO M HaYMHe 33 CMakbere PU3MKa.

MoryhHocT ga obonene og HacneaHe popme 601eCTV OKapaKTEPULLIEMO
Ha ocHoBy nopemehaja y BaXHMM hennjckum npouecMma Koju cy
nocneamua MyTaumja reHa, oTBapa BpaTa 60/b0j NpeBeHUMjN MaaUFHUX
60/1eCTH, KAao M Pa3BUTKY LiM/baHWUX Tepanuja Koje Tpeba aa aonpuHecy
WHAVBUAYANN3aLMNjN aHTUKAHLEPCKOT eYersa, WwTo he gosectn Ao
CMatberba 060neBarba U CMPTHOCTM OZ, PaKa.

UHpopmayuje o HacnedHom paKy - uHmepHem u3eopu:
Cancer Research UK. Inherited genes

American Cancer Society: Genetic testing for cancer: What do you
need to know

National Cancer Institute: The genetics of cancer



Bbpowypa je npunpemsbeHa y ckaony npojekta WMHcTUTYTa 3a
OHKoJI0TUjy U paauonorujy Cpbuje ,3Harbem npomue paka“ nog,
NMOKpPOBUTE/LCTBOM MUHUCTapcTBa 3apassba Penybnuke Cpbuje,
nporpam 1802 ,lpeBeHTUBHA 3A4paBCTBEHa 3aWTUTa”, mpojekaTt
0008 - MNoapLuKa cnpoBohery HALMOHANHOT MPOrpama OHKO/OLLKE
3apaBcTBeHe 3awTtuTe ,,Cpbuja npotus paka“y 2015. roguHu.



MPEMOPYKE 3A NALMIEHTE Y TOKY
M HAKOH OHKO/IOLLIKOT NTEYEHA

OVMIJATHOCTUKA MAJTUTHUX BOJTECTU
O KTMHUYKOT MPEMEAA 4O NATOXUCTO/TOLLKOI HAJTA3A

HACJ/IEBE 1 PAK

MAMOTPAGUIA U APYTU NPEMEON Y OTKPUBAHY
M NPAREHY BOJTIECTU JOJKU

OMEPALIMIE IOJKE

PAK LUTUTACTE X/JIE3AE
OVMIJATHOCTUKA U NEYEHE

XUPYPLLKO JIEYEHE
YMNYTCTBO 3A NALMIEHTE MPE X HAKOH OMEPALMIE

XEMUOTEPATMIA
YMNYTCTBO 3A NAUMIEHTE HA XEMUOTEPANMIN

PAOVOTEPANUIA
YNYTCTBO 3A NALUMIEHTE HA 3PAYHOIJ TEPANKIN

CYNOPTUBHA TEPAMUIA

MAJIUTHE BOMIECTMU KO, ELLE

KOMMNNEMEHTAPHA U
ANTEPHATUBHA MEAULIMHA

BOAMY 3A NALUMIEHTE
NHCTUTYTA 3A OHKONOTUIY U PAOVNOIOTUIY CPBUIE
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