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SSuummmmaarryy
Hereditary causative factors are present in about 10% of ovarian cancer cases, mainly BRCA1 and BRCA2
mutations. Mean age of women developing hereditary ovarian cancer is about 10 years lower (42-45 years)
than that of women with sporadic ovarian cancer (54 years). In both groups prognosis is similar. Most com-
mon histological type is serous adenocarcinoma. The paper presents a case of a 44-year-old woman, in the
care of genetic outpatient clinic because of BRCA1 mutation. For the first time, the patient presented at the
Centre of Oncology in Warsaw, Poland, in 2002, with results of biopsy of a breast lesion. Due to a positive
family history, the patient entered of the Program of supervision of families burdened by high, genetically
determined risk of malignant tumours, conducted by the Genetic Outpatient Clinic of the Institute. The
patient was subjected to a regular follow-up at 6-months’ intervals. Five years after her first visit, in Octo-
ber 2007, transvaginal sonography revealed a small cystic lesion with endophytic excrescences in the left
ovary, 3 cm in diameter, with concomitant increase of the Ca 125 level. Control study in December 2007 con-
firmed the presence of a cystic-solid tumour of the left ovary. The patient was qualified for surgical treatment.
Surgery consisted in hysterectomy, adnexectomy, omentectomy, retroperitoneal lymphadenectomy and peri-
toneal biopsy. Microscopic studies of surgical specimens revealed urothelial adenocarcinoma G3. The patient
was referred for paclitaxel- and carboplatin-based chemotherapy.

KKeeyy  wwoorrddss:: hereditary ovarian cancer, BRCA1, BRCA2, prophylaxis, diagnosis, therapy

SSttrreesszzcczzeenniiee
Oko³o 10% przypadków raka jajnika zwi¹zanych jest z czynnikami dziedzicznymi, g³ównie z mutacjami BRCA1
i BRCA2. Œrednia wieku kobiet, u których wyst¹pi³ dziedziczny rak jajnika, jest mniej wiêcej o 10 lat ni¿sza
(42-45 lat) ni¿ u kobiet z grupy, w której stwierdzono sporadycznego raka jajnika (54 lata). Rokowanie w obu
grupach jest podobne. Najczêœciej spotykanym typem histopatologicznym jest rak gruczo³owy surowiczy. W ni-
niejszej pracy przedstawiono przypadek 44-letniej kobiety bêd¹cej pod opiek¹ poradni genetycznej z powodu
stwierdzonej mutacji genu BRCA1. Pacjentka zg³osi³a siê po raz pierwszy do Centrum Onkologii – Instytutu
w Warszawie w 2002 roku z wynikiem biopsji ze zmiany w piersi. Ze wzglêdu na obci¹¿ony wywiad rodzinny
pacjentka zosta³a zakwalifikowana do Programu opieki nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowa-
nego ryzyka zachorowania na nowotwory z³oœliwe, realizowanego przez Poradniê Genetyczn¹ w CO-I w War-
szawie. Pacjentka zosta³a poddana regularnym badaniom, które odbywa³y siê co 6 miesiêcy. Po 5 latach od
pierwszego badania, w paŸdzierniku 2007 roku, w badaniu USG TV stwierdzono niewielk¹, trzycentymetrow¹
torbielowat¹ zmianê z endofitycznymi wypustkami w prawym jajniku oraz jednoczesny wzrost poziomu Ca 125.
Kontrolne badanie USG TV przeprowadzone w grudniu 2007 roku potwierdzi³o obecnoœæ podejrzanego tor-
bielowato-litego guza prawego jajnika. Wobec podejrzenia raka jajnika pacjentka zosta³a zakwalifikowana
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IINNTTRROODDUUCCTTIIOONN

Ovarian cancer is the fourth most common cause
of cancer-associated mortality in women. This
is due to insidious clinical course, resulting in

symptoms appearing in late-stage disease, and to lack
of effective screening tests(1). Aetiology of ovarian can-
cer is poorly understood, but it is assumed that most
important risk factors are age and family history of
ovarian cancer(2,3). About 10-20% of ovarian cancer cases
are associated with genetic factors, mainly BRCA1 and
BRCA2 mutations(4). An often highlighted fact is, that
frequency of mutations in particular populations varies(5).
The highest incidence of ovarian cancer is reported
among women originating form Ashkenazi Jews, where
the prevalence of BRCA1 and BRCA2 mutations reach-
es 1:50, while in other populations it amounts to 1:800
only(4,6). In women under 70, carriers of the BRCA1 muta-
tion, the risk of developing ovarian cancer is 20-50%
greater than in the no-risk population and is still lower
in carriers of the BRCA2 mutation outside the exon 11.
The risk of ovarian cancer in female carriers of the
BRCA1 and BRCA2 mutations is estimated at 40-60%

WWSSTTÊÊPP

Rak jajnika jest czwart¹ w kolejnoœci przyczyn¹
zgonów kobiet z powodu chorób nowotworo-
wych. Dzieje siê tak ze wzglêdu na podstêpny

przebieg nowotworu, prowadz¹cy czêsto do wyst¹pie-
nia objawów dopiero w zaawansowanym stadium cho-
roby, jak równie¿ z powodu braku efektywnych metod
badañ przesiewowych(1). Przyczyna powstawania raka
jajnika nie jest znana, ale przyjmuje siê, ¿e najbardziej
znacz¹cym czynnikiem ryzyka jest wiek, a kolejnym – wy-
stêpowanie raka jajnika w rodzinie(2,3). Oko³o 10-20%
przypadków raka jajnika zwi¹zanych jest z czynnikami
dziedzicznymi, g³ównie mutacjami BRCA1 i BRCA2(4).
W literaturze podkreœlany jest fakt, ¿e czêstoœæ mutacji
jest ró¿na w ró¿nych populacjach(5). Najwy¿szy w skali
œwiatowej odsetek zachorowañ na raka jajnika obser-
wuje siê wœród kobiet wywodz¹cych siê z ¿ydów aszke-
nazyjskich, w której to populacji stwierdzono najwy¿szy
odsetek mutacji BRCA1 i BRCA2(4,6) (1:50; w pozosta-
³ych populacjach – 1:800). U kobiet poni¿ej 70. roku
¿ycia bêd¹cych nosicielkami mutacji genu BRCA1 ryzyko
zachorowania na raka jajnika jest podwy¿szone o 20-50%

do leczenia operacyjnego. Wykonano wyciêcie macicy z przydatkami, sieci wiêkszej i wêz³ów ch³onnych za-
otrzewnowych oraz biopsjê otrzewnej. Wynik materia³u pooperacyjnego: rak gruczo³owy urotelialny G3. Pa-
cjentka zosta³a zakwalifikowana do chemioterapii uzupe³niaj¹cej z zastosowaniem paklitakselu i karboplatyny.

SS³³oowwaa  kklluucczzoowwee:: dziedziczny rak jajnika, BRCA1, BRCA2, profilaktyka, diagnostyka, leczenie
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w stosunku do populacji spoza grupy ryzyka – znacz-
nie ni¿sze jest ono u kobiet bêd¹cych nosicielkami mu-
tacji genu BRCA2 poza eksonem 11. Ryzyko wyst¹pie-
nia raka jajnika u kobiet bêd¹cych nosicielkami BRCA1
wynosi 40-60%, natomiast u nosicielek BRCA2 – 27%(4).
Ryzyko raka jajnika w ogólnej populacji wynosi 1,2%(4).
Wiêkszoœæ przypadków raka jajnika zwi¹zanych z mu-
tacj¹ BRCA2 wystêpuje u kobiet w wieku powy¿ej 70
lat(4). Œrednia wieku kobiet, u których wyst¹pi³ dzie-
dziczny rak jajnika, jest mniej wiêcej o 5 lat ni¿sza ni¿
u kobiet z grupy, w której stwierdzono sporadycznego
raka jajnika. Najczêœciej spotykanym typem histologicz-
nym jest rak gruczo³owy surowiczy. Charakterystyczn¹
cech¹ guzów BRCA1-zale¿nych jest szybkie tempo ich
rozrastania, w ponad 90% przypadków wykazuj¹ one
trzeci stopieñ histologicznej z³oœliwoœci – G3 w chwili
rozpoznania(7). Czynnikiem ochronnym przed wyst¹-
pieniem raka jajnika jest przyjmowanie tabletek anty-
koncepcyjnych, natomiast u kobiet z grupy ryzyka pro-
filaktyczne usuniêcie jajników i jajowodów mo¿e byæ
pomocne w zapobieganiu wyst¹pieniu raka jajnika(3,4).
Rokowanie w przypadku dziedzicznego lub sporadycz-
nego raka jajnika wydaje siê podobne(2,7). 
W pracy przedstawiono przypadek 44-letniej chorej (EM)
na raka jajnika. Pacjentka zg³osi³a siê do Centrum On-
kologii Instytutu im. Marii Sk³odowskiej-Curie w War-
szawie w maju 2002 roku z powodu podejrzenia raka
prawej piersi na podstawie materia³u pobranego w PCI
(cellulae suspectae).
W badaniu palpacyjnym obie piersi by³y symetryczne,
bez wyczuwalnych zmian patologicznych. Preparaty
histopatologiczne przekazano do konsultacji. 
W badaniu mammograficznym (dostarczone zdjêcia
z kwietnia 2002 roku oraz z 29 maja 2002 roku): sutki
o nieregularnej budowie gruczo³owej, bez zmian radio-
logicznie podejrzanych. 
W badaniu USG: liczne torbiele, najwiêksza – o œredni-
cy 20 mm – na godz. 8, kolejna na godz. 9 – obwodo-
wo, o wymiarze pod³u¿nym 16 mm, pozosta³e mniej-
sze, g³ównie w tej okolicy. Nie stwierdzono zmian
podejrzanych.
Konsultacja preparatów histopatologicznych (10 czerw-
ca 2002 roku): w rozmazie widaæ pojedyncze p³aty naj-
prawdopodobniej ³agodnego nab³onka. Na podstawie
powtórnej analizy zdjêæ mammograficznych oraz kon-
sultacji histopatologicznej preparatów nie potwierdzo-
no zmian z³oœliwych w piersi, jednak ze wzglêdu na
obci¹¿ony wywiad rodzinny – wyst¹pienie raka piersi
u matki i siostry matki – pacjentka zosta³a zakwalifiko-
wana do obserwacji w ramach Poradni Genetycznej
w Centrum Onkologii – Instytutu w Warszawie. W wy-
konanych w dniu 5 czerwca 2002 roku badaniach labo-
ratoryjnych poziomy markerów nowotworowych Ca 125,
CEA i Ca 15.3 pozostawa³y w normie, stwierdzono na-
tomiast podwy¿szony poziom prolaktyny – 176 ng/ml
(norma do 3,9-29,5 ng/ml). Wobec powy¿szego pa-

and 27%, respectively, while the risk of ovarian cancer
in general population is 1.2% only(4). Most cases of ovar-
ian cancer associated with BRCA2 mutation occur in
women aged over 70(4). Mean age of women who devel-
op hereditary ovarian cancer is about 5 years lower than
of those with sporadic ovarian cancer. The commonest
histological type is serous adenocarcinoma. Characteris-
tic feature of BRCA1-dependent tumours is rapid pace of
growth, with over 90% of patients presenting the G3
malignancy grade at the time of diagnosis(7). Factors pro-
tecting against ovarian cancer include use of contracep-
tive pills and – in the high-risk group – prophylactic
adnexectomy (salpingo-oophorectomy) may be helpful
in preventing ovarian cancer(3,4). Prognosis in hereditary
and sporadic cases appears to be similar(2,7).
The paper presents a case of a 44-year-old woman with
ovarian cancer. The patient presented to the Maria
Sklodowska-Curie Cancer Centre (Centre and Insti-
tute of Oncology) in Warsaw, Poland, in May 2002 due
to a suspicious right breast lesion at percutaneous nee-
dle biopsy (cellulae suspectae).
At palpation, both breasts were symmetrical, with no
detectable lumps. Histological preparations were referred
for further consultations. Mammography (April 2002
and May 2002) revealed breasts with irregular glandular
pattern, with no radiological pathology visible. Sonog-
raphy of the right breast revealed multiple cysts, the
greatest at 8:00, measuring 20 mm, another at 9:00,
more peripherally, measuring 16 mm, several smaller in
this area. No other suspected lesions were found.
Consultation of histological preparations (June 2002)
revealed isolated lobes of a benign-looking epithelium.
Based on a reassessment of mammographic and histo-
pathological findings, no malignant breast lesions were
detected, but in view of a positive family history (breast
cancer in mother and mother’s sister), the patient entered
a program of supervision at the Genetic Outpatient
Clinic. Laboratory tests performed in June 2002 revealed
normal levels of tumour markers Ca 125, CEA and
Ca 15.3, while an elevated level of PRL was detected
(176 ng/mL; normal range: 3.9-29.5 ng/mL). In view of
these findings, the patient was referred for consultation
of a gynaecologist-endocrinologist at the place of resi-
dence. Bromergon therapy was instituted.
Molecular tests of the patient’s peripheral blood DNA
identified a mutation in the exon 20 of the BRCA1 gene.
The option of prophylactic bilateral adnexectomy was dis-
cussed with the patient, but she did not consent to surgery.
The scheme of follow-up visits was established, accord-
ing with guidelines of the Program of supervision of
families with genetically determined high risk for devel-
opment of malignant tumours, realized within the scope
of the National program of cancer control at the Genetic
Outpatient’s Clinic. Recommendations for carriers of
BRCA1 mutation encompassed by this program com-
ply with NCCN guidelines (www. nccn. org).
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Follow-up visits took place every 6 months and included
physical examination of the breasts, sonography of the
breasts and mammography. Since 2006, annual MRI of
the breasts was obtained. At the same time, the patient
underwent a complete gynaecological examination,
including cervical cytology and transvaginal sonography.
Ca 125 level was determined on a regular basis.
Results of studies performed were within normal limits.
The last study, which did not reveal any pathology of
the genital tract dated back to March 2007. Ca 125 level
remained normal until October 2007. Genital patholo-
gy was detected for the first time in October 2007, when
a small, 3 cm large cystic lesion with endophytic excres-
cences has been visualized in the right ovary. The study
has been performed in the second phase of menstrual
cycle, so a repeat study was recommended in the first
phase after menses. Ca 125 level was reassessed and
a slight elevation of this tumour marker was detected in
October 2007 (40.3 IU/mL). In December 2007 a con-
trol transvaginal sonography was performed, revealing
a solid-cystic tumour of the right ovary measuring 74 by
62 mm. Septations and several endophytic excrescences
characterized the tumour. Solid parts of the tumour
had a rich vasculature with pathological vascular network
with low resistance blood flow (RI=0.3). Subsequent
study of Ca 125 tumour marker obtained in Decem-
ber 2007 showed its further increase to 73.1 IU/mL.
Faced with the diagnosis ovarian cancer, the patient was
referred for surgery at the Department of Female Genital
Malignancies at the Centre of Oncology. An abdominal
CT scan was obtained in December 2007 and hospital-
isation was scheduled for 8th January 2008. Upon col-
legial consultation on admission, in view of a positive
family history and highly suspicious ovarian lesion, the
patient was qualified for surgery. On January 2008 the
patient underwent hysterectomy with adnexectomy,
omentectomy, bilateral ilio-obturator adnexectomy and
biopsy of parietal peritoneum and periaortal lymph
nodes. Intraoperative microscopic evaluation of surgi-
cal specimens revealed poorly differentiated adenocar-
cinoma. Final histopathological diagnosis was: urothe-
lial cancer of the right ovary, G3; clinical stage IIA. The
patient was referred for paclitaxel- and carboplatin-
based chemotherapy.

DDIISSCCUUSSSSIIOONN

A positive family history for ovarian cancer is the strongest
risk factor. A history of ovarian cancer in first-degree
relatives increases 3-fold the risk of development of this
neoplasm. Most important factors taken into account
when analysing family history are number of relatives
with a diagnosed ovarian cancer and age at diagnosis(8).
Among all ovarian cancer cases, 5-10% occur in first-
degree relatives(9). Mutations in two autosomal domi-
nant genes, BRCA1 and BRCA2 are closely associated

cjentka zosta³a skierowana na konsultacjê do ginekolo-
ga endokrynologa w miejscu zamieszkania. Zlecono le-
czenie z zastosowaniem Bromergonu.
W badaniu molekularnym w DNA krwi obwodowej pa-
cjentki zidentyfikowano mutacjê w eksonie 20. genu
BRCA1. Pacjentce przedstawiono mo¿liwoœæ profilak-
tycznej obustronnej adneksektomii. Pacjentka nie wyra-
zi³a zgody na operacjê. 
Plan badañ kontrolnych ustalono zgodnie z wytycznymi
Programu opieki nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na nowotwory
z³oœliwe, realizowanego w ramach Narodowego progra-
mu zwalczania chorób nowotworowych w Poradni Ge-
netycznej w Centrum Onkologii w Warszawie. Zalecenia
dla nosicielek mutacji genu BRCA1 w tym Programie s¹
zgodne z wytycznymi NCCN (www.nccn.org).
Wizyty, w czasie których wykonywano badanie fizykal-
ne piersi, USG piersi oraz mammografiê, odbywa³y siê
regularnie co 6 miesiêcy. Od 2006 roku wykonywano
tak¿e raz w roku NMR piersi.
Jednoczeœnie pacjentka by³a badana ginekologicznie
– wykonywano badania cytologiczne szyjki macicy oraz
USG TV. Regularnie oznaczano równie¿ poziom mar-
kera Ca 125.
Wyniki przeprowadzanych badañ nie wykazywa³y od-
chyleñ od normy. Ostatnie badanie, w którym nie wy-
kazano zmian w narz¹dzie rodnym, wykonano w dniu
15 marca 2007 roku. Poziom Ca 125 pozostawa³ w gra-
nicach normy a¿ do 19 paŸdziernika 2007 roku. Po raz
pierwszy nieprawid³owoœci w obrêbie narz¹du rodnego
stwierdzono po 5 latach od pierwszego badania (19 paŸ-
dziernika 2007 roku). W badaniu USG TV stwierdzo-
no niewielk¹, trzycentymetrow¹ torbielowat¹ zmianê
z endofitycznymi wypustkami w prawym jajniku, bêd¹c¹
odchyleniem od normy. Badanie by³o przeprowadzone
w II fazie cyklu, w zwi¹zku z czym zalecono jego po-
wtórzenie po miesi¹czce (w I fazie cyklu) wraz z ozna-
czeniem poziomu Ca 125. Stwierdzono nieznaczne pod-
wy¿szenie poziomu markera Ca 125 – 40,3 IU/ml (wynik
z 19 paŸdziernika 2007 roku). Kontrolne badanie USG
TV przeprowadzono 7 grudnia 2007 roku, stwierdzono
wówczas obecnoœæ torbielowato-litego guza prawego
jajnika o wymiarach 74/62 mm. Guz charakteryzowa³
siê obecnoœci¹ przegród oraz licznych endofitycznych
wyroœli. W litych fragmentach guza zaobserwowano
bardzo bogate unaczynienie z obecnoœci¹ patologicznej
siatki naczyñ z niskooporowymi przep³ywami RI-0,3.
Kolejny wynik markera Ca 125 – 73,1 IU/ml (z 7 grud-
nia 2007 roku). Wobec podejrzenia raka jajnika pa-
cjentka zosta³a zakwalifikowana do leczenia operacyj-
nego w KNNPK. Pacjentkê skierowano na badanie CT
jamy brzusznej (w dniu 17 grudnia 2007 roku) oraz wy-
znaczono termin przyjêcia do Kliniki na 8 stycznia
2008 roku. Po konsultacji zespo³owej w dniu przyjêcia,
ze wzglêdu na obci¹¿ony wywiad rodzinny i podejrzany
charakter zmiany, pacjentka zosta³a zakwalifikowana do
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with hereditary ovarian cancer(10). The risk of ovarian
cancer in general population is estimated at 1.2%, while
in women with BRCA1 and BRCA2 mutations the inci-
dence of ovarian cancer is 40-60% and 27%, respec-
tively(4). This has tremendous clinical implications and
confirms the role of a detailed family history and genet-
ic studies. Women of the high-risk group for ovarian
cancer should undergo strictly defined regular follow-
up studies. As may be concluded from literature data(7),
ovarian cancer developing on the basis of BRCA1 muta-
tion is characterized by high dynamics and poor differ-
entiation (G3). The patient presented in this paper, upon
detection of BRCA1 carrier state underwent periodic
follow-up examinations since 2002. At 6-months’ intervals
breast MRI and transvaginal sonographic studies were
obtained and tumour marker levels were checked. The
last study performed in March 2007 did not reveal any
pathology. Only in October 2007 sonography revealed
a suspicious-looking lesion in the right ovary, measuring
3 cm in diameter, which attained 7.4 cm by December
2007, attesting to high dynamics of the tumour. Accord-
ing to literature data(4), female carriers of the above-
mentioned mutations the following therapeutic options
are proposed, which might reduce the risk of develop-
ment of ovarian cancer:
– close follow-up with regular transvaginal sonograph-

ic studies and monitoring of Ca 125 level;
– administration of oral contraceptives;
– prophylactic adnexectomy.
The patient presented in this paper has chosen the first
option. At present, no clinical studies are available,
unequivocally demonstrating superiority of any one of
these options in terms of overall survival. Nevertheless,
they may create an opportunity to detect the disease at
an early, potentially curable stage. Prognosis in spo-
radic and hereditary ovarian cancer appears similar(7).
Literature data provide evidence for a somewhat better
prognosis in patients with hereditary ovarian cancer
compared with a control group(2). Clinical-pathological
distinctness of hereditary ovarian cancer as compared
with sporadic type has been the subject of several stud-
ies(2,11). The key difference is associated with the fact,
that mucinous adenocarcinoma is a rarely encountered
variant of hereditary ovarian cancer group, as compared
with the sporadic group, accounting for 1.4% and 12.7%,
respectively. A study by Chang et al.(12) included 36 female
carriers of the BRCA1 mutation, afflicted with ovarian
cancer. Among patients with hereditary ovarian cancer,
serous adenocarcinoma was diagnosed in 83%, while in
the control group – in 49% of the patients. Other stud-
ies confirm a significantly lower incidence of borderline
tumour variants in patients with hereditary ovarian can-
cer(2). In a study by Rubin et al.(11), 43 out of 53 patients
(81%) with hereditary ovarian cancer had a confirmed
serous adenocarcinoma and patients in the 3rd clinical
stage accounted for 72% of the entire group (n=38),

zabiegu operacyjnego. W dniu 17 stycznia 2008 roku
przeprowadzono zabieg usuniêcia macicy z przydatkami,
wyciêcie sieci wiêkszej i obustronne wêz³ów ch³onnych
biodrowo-zas³onowych oraz biopsjê otrzewnej œciennej
i wêz³ów ch³onnych oko³oaortalnych. Wynik œródopera-
cyjny pobranego materia³u by³ nastêpuj¹cy: utkanie ni-
sko zró¿nicowanego raka gruczo³owego. W ostatecznej
ocenie materia³u pooperacyjnego: rak urotelialny prawe-
go jajnika G3, stopieñ zaawansowania IIA. Pacjentka zo-
sta³a zakwalifikowana do leczenia uzupe³niaj¹cego z za-
stosowaniem paklitakselu i karboplatyny.

OOMMÓÓWWIIEENNIIEE

Wystêpowanie raka jajnika w rodzinie jest najsilniejszym
czynnikiem ryzyka. Wystêpowanie raka jajnika wœród
krewnych pierwszej linii 3-krotnie zwiêksza ryzyko
zachorowania na ten nowotwór. Najistotniejsze czynni-
ki, które brane s¹ pod uwagê w analizie wywiadu ro-
dzinnego, to liczba cz³onków rodziny ze zdiagnozowa-
nym rakiem jajnika oraz wiek zachorowania(8). Spoœród
wszystkich zachorowañ na raka jajnika w oko³o 5-10%
przypadków stwierdza siê zachorowania wœród krewnych
pierwszego stopnia(9). Mutacje w dwu podlegaj¹cych
dziedziczeniu autosomalnemu dominuj¹cemu genach:
BRCA1 i BRCA2 s¹ œciœle powi¹zane z dziedzicznym
rakiem jajnika(10). Ryzyko zachorowania na raka jajnika
w ogólnej populacji ocenia siê na 1,2%, natomiast u ko-
biet bêd¹cych nosicielkami BRCA1 wynosi 40-60%,
a u nosicielek BRCA2 – 27%(4). Ma to olbrzymie impli-
kacje kliniczne. Obrazuje rolê zbierania wywiadów ro-
dzinnych, a tak¿e badañ genetycznych. Kobiety, które
znajduj¹ siê w grupie podwy¿szonego ryzyka zachoro-
wania na raka jajnika, powinny podlegaæ œciœle okreœlo-
nym badaniom kontrolnym. Zw³aszcza ¿e – jak wynika
z danych literaturowych(7) – raki jajnika powsta³e na
pod³o¿u mutacji BRCA1 charakteryzuj¹ siê du¿¹ dyna-
mik¹ i s¹ zwykle nisko zró¿nicowane (G3). Opisywana
przez nas pacjentka po wykryciu w 2002 roku nosiciel-
stwa BRCA1 poddawana by³a regularnym badaniom
kontrolnym. W odstêpach 6-miesiêcznych wykonywano
u niej NMR piersi, USG TV i pobierano krew na po-
ziom markerów. Ostatnie badanie, w którym nie stwier-
dzono zmian, wykonano w marcu 2007 roku. W bada-
niu wykonanym w paŸdzierniku 2007 roku wykazano
w prawym jajniku podejrzan¹ zmianê o œrednicy 3 cm,
która w grudniu 2007 roku osi¹gnê³a ju¿ wielkoœæ 7,4 cm,
co œwiadczy o du¿ej dynamice tej zmiany. Wed³ug da-
nych literaturowych(4) kobietom bêd¹cym nosicielkami
mutacji powy¿szych genów proponowane s¹ trzy spo-
soby postêpowania, które mog¹ mieæ wp³yw na obni¿e-
nie ryzyka zachorowania na raka jajnika. S¹ to:
– œcis³a obserwacja z wykonywaniem USG TV oraz

oznaczaniem poziomu Ca 125;
– zastosowanie doustnych œrodków antykoncepcyjnych;
– profilaktyczne usuniêcie przydatków.
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possibly indicating a marked aggressiveness of this
tumour type. Nevertheless, the same authors report mean
survival in the subgroup of 43 patients with hereditary
ovarian cancer at 77 months, while in those with sporadic
ovarian cancer – at 29 months. This may be explained
by a clearly lower mean age at diagnosis in the heredi-
tary ovarian cancer group, which may entail a superior
overall performance status. A characteristic feature of
ovarian cancer in BRCA1 mutation carriers is en increased
risk of cancers of Fallopian tubes and peritoneum, esti-
mated at about 10%(7). This is of particular clinical
importance, indicating that although prophylactic adnex-
ectomy may reduce the risk of ovarian cancer, but these
patients nevertheless require close monitoring in view of
a sizeable risk of developing above-mentioned tumours.
Hereditary ovarian cancer associated with BRCA1 muta-
tion has several characteristic clinical features: mean
age at diagnosis is 42-45 years, bilateral lesions in about
32% of the cases, rapid progression of the disease and
3rd grade of histological malignancy (poor differentia-
tion). Most tumours are detected in clinical stages III
and IV. Literature data confirm noticeable dynamism
of the tumour, but do not take into account chronolog-
ical aspects of clinical progression of hereditary ovari-
an cancer. Our observations document a 6-months’ long
asymptomatic development of ovarian cancer. Com-
pared with literature data, the IIA clinical stage diag-
nosed in our patient is a relatively early phase of dis-
ease, associated with a high probability of a favourable
outcome. Grade 3 tumour differentiation is concordant
with literature data, while histopathological type – urothe-
lial cancer – is rarely diagnosed. Annual incidence of
new cases of hereditary ovarian cancer is estimated at
750 cases, thereof about 450 cases are BRCA1-depend-
ent(7). Progress in genetic studies and identification of
risk factors enable determination of a follow-up proto-
col in high-risk women, as well as implementation of
prophylactic programs. Apart from reduced incidence
of hereditary ovarian cancer, such measures may pro-
vide a chance for earlier detection and improved cure
rate. In our opinion, intervals between consecutive gynae-
cological examinations in patients with BRCA1 and
BRCA2 mutations should not exceed 6 months.
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Prezentowana w niniejszej pracy pacjentka ze wzglêdu
na swój wiek wybra³a opcjê pierwsz¹.
W chwili obecnej nie ma badañ klinicznych, które wy-
kazywa³yby jednoznacznie wy¿szoœæ którejœ z wymie-
nionych metod w aspekcie prze¿ycia ca³kowitego. Daj¹
one jednak nadziejê na wykrycie choroby we wczesnym,
uleczalnym stadium. Rokowanie w sporadycznym i dzie-
dzicznym raku jajnika wydaje siê podobne(7). W litera-
turze s¹ równie¿ dane wskazuj¹ce na lepsze rokowanie
chorych na dziedzicznego raka jajnika w porównaniu
z grup¹ kontroln¹(2). Odmiennoœæ kliniczno-patologiczna
dziedzicznego raka jajnika w porównaniu ze sporadycz-
nym rakiem jajnika by³a przedmiotem wielu badañ(2,11).
Najbardziej istotna ró¿nica dotyczy faktu, ¿e rak gru-
czo³owy œluzowy (mucinous adenocarcinoma) jest rzad-
ko spotykan¹ postaci¹ raka dziedzicznego w porównaniu
z rakiem sporadycznym, odpowiednio: 1,4% vs 12,7%.
Chang i wsp.(12) przeprowadzili badania, w których wziê-
³o udzia³ 36 nosicielek mutacji BRCA1 chorych na raka
jajnika. Wœród chorych na dziedzicznego raka jajnika
gruczolakoraka surowiczego rozpoznano u 83% chorych,
natomiast w grupie kontrolnej – u 49%. Inne badania
potwierdzaj¹ zdecydowanie rzadsze wystêpowanie po-
staci granicznych w grupie z dziedzicznym rakiem jaj-
nika(2). W badaniu Rubina i wsp.(11) wœród 53 chorych
na dziedzicznego raka jajnika u 81% (43 kobiety) po-
twierdzono gruczolakoraka surowiczego. Chore w trze-
cim stopniu zaawansowania stanowi³y 72% (38 kobiet),
co mo¿e œwiadczyæ o du¿ej agresywnoœci tego typu no-
wotworu. Jednak paradoksalnie w tym samym badaniu
wykazano, ¿e œrednie prze¿ycie dla 43 chorych na dzie-
dzicznego raka jajnika wynosi³o 77 miesiêcy, podczas
gdy w sporadycznym raku jajnika – 29 miesiêcy. Przy-
pisuje siê to zdecydowanie ni¿szej œredniej wieku w gru-
pie chorych na dziedzicznego raka jajnika, co mo¿e
mieæ zwi¹zek z ich lepsz¹ wydolnoœci¹ ogólnoustrojo-
w¹. Charakterystyczne dla raków jajnika u nosicielek
mutacji BRCA1 jest zwiêkszone ryzyko raków jajowodu
i otrzewnej, szacowane na 10%(7). Jest to bardzo istot-
ne pod wzglêdem klinicznym, poniewa¿ wskazuje na
fakt, ¿e profilaktyczne usuniêcie przydatków mo¿e
zmniejszyæ ryzyko powstania raka jajnika, ale chore te
w dalszym ci¹gu wymagaj¹ bardzo œcis³ych badañ kon-
trolnych ze wzglêdu na mo¿liwoœæ wyst¹pienia powy¿-
szych nowotworów. Dziedziczny rak jajnika zwi¹zany
z nosicielstwem mutacji BRCA1 wykazuje szereg cha-
rakterystycznych cech klinicznych, takich jak: œredni wiek,
w którym zdiagnozowano raka jajnika, wynosi 42-45 lat,
w oko³o 32% raków BRCA1-zale¿nych stwierdza siê
obustronnoœæ, szybkie tempo rozrastania siê tych gu-
zów, trzeci stopieñ z³oœliwoœci histologicznej dojrza³o-
œci. Wiêkszoœæ tych raków jest rozpoznawana w III lub
IV stopniu zaawansowania. Dane z piœmiennictwa po-
twierdzaj¹ du¿¹ dynamikê wzrostu tych zmian, nato-
miast nie precyzuj¹ ram czasowych rozwoju klinicznego
dziedzicznego raka jajnika. Nasze obserwacje dokumen-
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tuj¹ fakt 6-miesiêcznego, bezobjawowego okresu klinicz-
nego rozwoju raka jajnika. W porównaniu z danymi lite-
raturowymi stopieñ zaawansowania IIA u prezentowanej
w niniejszej pracy chorej jest relatywnie wczesnym stop-
niem, zwi¹zanym z wysokim prawdopodobieñstwem
skutecznego leczenia. Równie¿ w rozpoznaniu histo-
patologicznym stopieñ zró¿nicowania G3 jest zgodny
z danymi literaturowymi, natomiast postaæ histopato-
logiczna – rak urotelialny – wydaje siê rzadko rozpo-
znawany. Mo¿na szacowaæ, ¿e corocznie w Polsce do-
chodzi œrednio do 750 zachorowañ na dziedzicznego
raka jajnika, z czego oko³o 450 stanowi¹ BRCA1-zale¿-
ne(7). Postêpy, jakie zosta³y dokonane w zakresie badañ
genetycznych oraz identyfikacji czynników ryzyka, po-
zwalaj¹ na okreœlenie schematu badañ kontrolnych
u kobiet z grupy podwy¿szonego ryzyka oraz na zasto-
sowanie programów profilaktycznych, co z kolei, poza
wp³ywem na obni¿enie zachorowañ na dziedzicznego
raka jajnika, mo¿e daæ nadziejê na wczesne wykrycie
choroby, a tym samym poprawê wyleczalnoœci. Wed³ug
naszych ocen czas kontroli ginekologicznej u chorych
z mutacjami genu BRCA1 lub BRCA2 nie powinien
przekraczaæ 6 miesiêcy.


