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ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΑ ΝΕΑ 
 
Κληρονονικός καρκίνος µαστού – ωοθηκών, γονίδια  BRCA1 , BRCA2: 

Σήµερα, είναι γνωστό  σε όλη την ιατρική κοινότητα, ότι η µόνη οδός 
για να βελτιωθεί η ε̟ιβίωση των ασθενών µε καρκίνο του µαστού, είναι η 
έγκαιρη διάγνωση. Γυναίκες στις ο̟οίες η διάγνωση του καρκίνου έγινε σε 
̟ρώιµα στάδια, έχουν ̟ιθανότητες 97% ε̟ιβίωσης για 5 χρόνια, ενώ όταν έχει 
ε̟εκταθεί έχουν 23,3% ̟ιθανότητες ε̟ιβίωσης. 
 
Παράγοντες κινδύνου: 

Στη ̟ερί̟τωση του καρκίνου του µαστού, οι ̟αράγοντες κινδύνου, 
έχουν µικρότερη ̟ρολη̟τική σηµασία α̟ό άλλους τύ̟ους καρκίνου. Η 
̟λειοψηφία των γυναικών µε καρκίνο του µαστού – 70% ̟ερί̟ου δεν έχουν 
άλλους ̟αράγοντες κινδύνου εκτός α̟ό το φύλο και τη  µεγάλη ηλικία. 

Παράγοντες κινδύνου:  

• Μεγάλη ηλικία  

• Παχυσαρκία  

• Έκθεση σε οιστρογόνα  

• Αντισυλλη̟τικά  

• Ιστορικό καρκίνου του µαστού 

• Νεαρή ηλικία έναρξης ̟εριόδου (12 ετών) 

• Μεγάλη ηλικία εµµηνό̟αυσης (55 ετών) 

• Ακτινοβολία στο στήθος  

• Υ̟ερβολική χρήση αλκοόλ, κά̟νισµα  

• Κατάταξη σε συγκεκριµένη εθνική φυγή 

• Ιστορικό καρκίνου των ωοθηκών 
 
Κληρονοµικότητα και καρκίνος του µαστού: 

Α̟ό τη στιγµή ̟ου άνδρες  και γυναίκες µ̟ορούν να µεταβιβάσουν 
µια µετάλλαξη, θα ̟ρέ̟ει ̟άντα για τον ̟ροσδιορισµό του κινδύνου 
εµφάνισης του καρκίνου να λαµβάνεται υ̟΄όψιν το οικογενειακό ιστορικό 
του κάθε ατόµου, το ο̟οίο θα ̟ρέ̟ει να ̟εριλαµβάνει όλους τους συγγενείς 
1ο και 2ο βαθµού και να καλύ̟τει τουλάχιστον 3 γενιές, όλους τους 
εµφανιζόµενους τύ̟ους καρκίνου και την ηλικία εµφάνισης σε κάθε άτοµο. Ο 
κίνδυνος ̟ου διατρέχει η γυναίκα  να ανα̟τύξει καρκίνο του µαστού, 
αυξάνει αν έχει: 

• 2 ή ̟ερισσότερους συγγενείς  µε καρκίνο µαστού  ή ωοθηκών. 

• 1 συγγενή ( µητέρα , αδερφή, γιαγιά ή θεία) σε µια α̟ό τις δυο ̟λευρές 
της οικογένεια , ̟ου έχει καρκίνο του µαστού , ̟ριν α̟ό την ηλικία 
των 50 ετών.  

• Μητέρα ή αδερφή µε ιστορικό καρκίνου του µαστού.  

• Συγγενείς ̟ου έχουν συγχρόνως καρκίνο του µαστού και ωοθηκών. 

• Έναν η ̟αρα̟άνω συγγενείς µε δυο είδη καρκίνων ( µαστού και 
ωοθηκών ή δυο διαφορετικών καρκίνων µαστού. 
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• Οικογενειακό ιστορικό νόσων ̟ου σχετίζονται µε υψηλό κίνδυνο 
εµφάνισης καρκίνου του µαστού, ό̟ως το σύνδροµο Li-Franmeni  ή το 
σύνδροµο Cowdens. 

  
Μόνο το 5-10% όλων των καρκίνων του µαστού είναι κληρονοµικός. 
 

 
 
 

 
 
 
 

Είδος καρκίνου 
 

Ποσοστό 
γενετικού 
̟ληθυσµού ̟ου 
θα εµφανίσει τη 
νόσο 
 

Ποσοστό αυτών 
BRCA1  
µετάλλαξη ̟ου 
θα εµφανίσουν 
τη νόσο  
 

Ποσοστό αυτών 
µε µετάλλαξη  
BRCA2 ̟ου θα 
εµφανίσουν τη 
νόσο  
 

Μαστός  12,5% 55-85% 33-86% 

Ωοθήκη 1,43% 28-44% 10-30% 

Προστάτης  4,5-6% 12-18% 12-18% 

Ανδρικός   
καρκίνος 
µαστού 

<1% 6% 12-18% 

Πάγκρεας   0,6%  6-7% 
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Γονίδια BRCA1 και BRCA2 - Κληρονοµικός καρκίνος µαστού / ωοθηκών: 

∆υο ̟ρόσφατα α̟οµονωµένα γονίδια το BRCA1 και το BRCA2  
ευθύνονται για ένα µεγάλο ̟οσοστό καρκίνων µαστού / ωοθηκών µε 
κληρονοµικά αίτια. Σε  φυσιολογική κατάσταση τα BRCA1  και BRCA2  είναι 
ογκοκατασταλτικά γονίδια, δηλαδή καταστέλλουν τον ̟ολλα̟λασιασµό των 
κυττάρων. Για την έναρξη της καρκινογενετικής διαδικασίας θα ̟ρέ̟ει και τα 
δυο αντίγραφα ενός εκ των δυο γονιδίων να µεταλλαχθούν η να χαθούν. Αν 
κληρονοµηθεί ένα µόνο  µεταλλαγµένο αντίγραφο ενός εκ των δυο γονιδίων, 
α̟αιτείται ένα ακόµη γεγονός για να αρχίσει η νεο̟λασία.  
 
BRCA1:  

Το γονίδιο  BRCA1 βρίσκεται στο χρωµόσωµα 17q21. Σε οικογένειες µε 
̟ολλά ̟εριστατικά καρκίνου του µαστού υ̟άρχει συσχετισµός µε µετάλλαξη 
στο ΒRCA1  σε ̟οσοστό  45%. Σε οικογένειες  µε ̟εριστατικά καρκίνου και 
των ωοθηκών το ̟οσοστό φθάνει το 80%. Στις οικογένειες αυτές µια γυναίκα  
φορέας µιας µετάλλαξης στο BRCA1 έχει 87% ̟ιθανότητα να εµφανίσει 
καρκίνο του µαστού και 44% για καρκίνο των ωοθηκών µέχρι την ηλικία των 
70 ετών. 

Έχουν βρεθεί ̟άνω α̟ό 100 µεταλλάξεις στο γονίδιο BRCA1  ̟ου 
σχετίζονται µε διαφορετικό κίνδυνο εµφάνισης καρκίνου των ωοθηκών. Ένας 
άνδρας φορέας µιας µετάλλαξης στο BRCA1 έχει 3 φορές µεγαλύτερη 
̟ιθανότητα να εµφανίσει καρκίνο του ̟ροστάτη. Ένας άνδρας ή µια γυναίκα 
φορέας µιας µετάλλαξης, έχει 4 φορές µεγαλύτερη ̟ιθανότητα για καρκίνο 
του ̟αχέος εντέρου.  
 
ΒRCA2: 

Το γονίδιο BRCA2 βρίσκεται στο χρωµόσωµα 13q12-13. Μια µετάλλαξη 
στο γονίδιο BRCA2 σχετίζεται µε µεγάλη ̟ιθανότητα για καρκίνο των 
ωοθηκών. Έχουν βρεθεί ̟άνω α̟ό 100 µεταλλάξεις στο γονίδιο BRCA2 ̟ου 
σχετίζονται και µε άλλους τύ̟ους καρκίνους, ό̟ως ο καρκίνος του ̟ροστάτη.  
 
Προδιάθεση για κληρονοµικό καρκίνο µαστού /ωοθηκών. 

Άτοµα ̟ου είναι φορείς µεταλλάξεων στα γονίδια BRCA1 η BRCA2 
̟αρουσιάζουν σηµαντικά αυξηµένες ̟ιθανότητες για εκδήλωση καρκίνου του 
µαστού (έως και 87% )  ή των ωοθηκών ( έως και 44%) ή  και των δυο έως την 
ηλικία των 70 ετών. 

Ε̟ι̟λέον τα άτοµα ̟ου είναι φορείς µεταλλάξεων στα γονίδια BRCA1 

και BRCA2 και έχουν ήδη νοσήσει, έχουν εξαιρετικά αυξηµένες ̟ιθανότητες 
υ̟οτρο̟ής της νόσου. 
 
Ενδείξεις γενετικού ελέγχου γονιδίων BRCA1 και  BRCA2 

• Γυναίκες ̟ου είχαν καρκίνο µαστού σε νεαρή ηλικία < 45 ετών ή 
οικογενειακό ιστορικό. 

• Γυναίκες ̟ου έχουν ασθενήσει ή έχουν οικογενειακό ιστορικό 
καρκίνου των ωοθηκών σε ο̟οιαδή̟οτε ηλικία. 
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• Άνδρες ασθενείς µε καρκίνο του µαστού και συγγενείς τους . 

• Συγγενείς φορέων µεταλλάξεων (ο γενετικός έλεγχος θα γίνει για την 
ήδη εντο̟ισµένη µετάλλαξη). 

 
• Βιολογικό υλικό 

• Ολικό αίµα 

• Ο ασθενής ̟ρέ̟ει να έχει συµ̟ληρώσει το ειδικό έντυ̟ο. 
 

• Εργαστηριακή διερεύνηση  

Πλήρης ανάλυση των εξωνίων και των δυο γονιδίων  BRCA1 , BRCA2  
sequencing της αλληλουχίας του DNA στις υ̟οδεικνυόµενες ̟εριοχές.  

 
 
Προτεινόµενη καθοδήγηση ασθενών µε µετάλλαξη στα γονίδια BRCA1,  
BRCA2 

• Εξάµηνη ή ετησία ̟αρακολούθηση α̟ό γυναικολόγο – µαστολόγο ή 
χειρουργό ξεκινώντας  α̟ό νεαρή ηλικία των  25-30 ετών στους 
φορείς των µεταλλάξεων. 

• Echo µαστών ανά 6/µηνο α̟ό νεαρή ηλικία. 

• Μαγνητική τοµογραφία µαστών κάθε χρόνο στις νεαρές ηλικίες 25-35 
ετών, και µετά τα 35 έτη κάθε χρόνο ψηφιακή µαστογραφία. 

• Ευαισθητο̟οίηση της γυναίκας για αυτοψηλάφηση των µαστών της 
κάθε µήνα. 

• Η χηµειο̟ροφύλαξη (tamoxifen) κατά την εµµηνό̟αυση, µειώνει τις 
̟ιθανότητες κινδύνου. 

 
Η εξέταση ̟ρέ̟ει ̟ρώτα να γίνει στη /στον ασθενή ̟ου ̟άσχει α̟ό 

καρκίνο µαστού η ωοθηκών µε την τεχνική sequencing όλου του γονιδίου 
BRCA1, BRCA2 . Εάν βρεθεί κά̟οια µετάλλαξη, τότε τα υ̟όλοι̟α µέλη της 
οικογένειας  θα εξεταστούν για αυτή ακριβώς τη µετάλλαξη. 

Οι ̟ιο  συχνές µεταλλάξεις είναι οι: 185delG, 538insC  για το BRCA1  και 
η 6174delT  για το BRCA2. Οι ερευνητές ̟ιστεύουν ότι αντι̟ροσω̟εύουν το 
90% των κληρονοµικών ̟ερι̟τώσεων καρκίνου µαστού και ωοθηκών. 
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