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Az emlérak hatterében kilonféle 6rokletes génhibak allhatnak, melyek koziil legismertebb a BRCA1
vagy BRCA2 gén muticidja. Az 6rokletes emlérakkal kapcsolatos génhibak (mutaciok) jelenléte az
ellatds menetét alapvetéen befolyasolja korai és elérehaladott/attétes emlérakban egyarant. Az
orokitéanyag (DNS) kijavitasaért felelés gének hibaja esetén a kemoterapia megvalasztasanal felmerdil
ugynevezett platina alapu kombinacié alkalmazasa, mig elérehaladott, attétes esetben ugyanennek az
alkalmazasa lehetéleg a molekularis tAmadaspontl szerek kihasznalasa utan kovetkezik. Utébbiak
k6zlil a PARP inhibitorok Gj hatékony gyégyszercsoportként tobblet kezelési lehetéséget jelentenek.
Bar e specialis gyégyszercsoport optimalis helye és a tobbi kezeléssel alkotott sorrendje egyelére nem
ismert, a hatékonysag megérzése érdekében mindenképp a platina-tartalmi kemoterapia el6tt
alkalmazzuk, illetve az uUgynevezett hormonérzékeny (hormon receptor pozitiv) esetekben a
szokvanyos molekularis célzott szereket kévetéen. Az 6rokletes génhibat hordozd egyének (riziko)
csoportjaban természetesen a kdvetés, gondozas és a prevencié szempontjai is kiilonb6éznek az atlag
népességhez, atlag egyénekhez képest. A fenti szempontok miatt a kezel6orvos legnagyobb
felel6ssége, hogy emlérak diagnozis esetén az oOrokletes emlérak kockazatrol megfeleléen
tajékozddjon, és amennyiben az emlérakban megbetegedett egyén életkora, a daganat tipusa, vagy a
csalddban (vagy az egyénben megel6zéen) el6fordult daganatos betegségek alapjan indokolt,
gondoljon orokletes génhiba vizsgalatara, mely az emlérakban megbetegedettek kozott viszonylag
nagyszamu betegnél (mintegy 10%) felmeril. Magyarorszagon torvény irja el6, hogy a vizsgalatot
orvos genetikussal tortént konzultacié elézze meg. A SZTE Onkoterapias Klinikan 2018. decembere és
2019. augusztusa kozott az emlitett ismérvek miatt 78 betegnek javasoltak a BRCA1-2 gén részletes
vizsgalatat fiatal életkor (36 esetben), daganathalmozddas a csalddban (7 eset), szokatlan daganat
megjelenés (9 esetben), vagy ezek kombinacioja (23 esetben) miatt. Osszesen 58 esetben tértént meg
a vizsgalat, mely 18 esetben (31%) igazolta BRCA mutacio jelenlétét. Kezdetben a vizsgalatot a NEAK
csak korlatozottan, nehézkesen finanszirozta, ezért a vizsgalatot a betegek tobbségénél vagy maga a
beteg fizette ki, vagy ahhoz a Kelemen Janos Alapitvany segitségével, tdmogatasaval jutott. Az
eredmény valamennyi BRCA génhiba hordozé betegnél befolyasolta a tovabbi ellatast. 2020. eleje 6ta
a BRCA diagnosztika a SZTE Onkoterapias Klinikan rutinszerden térténik, és a finanszirozott molekularis
diagnosztika bévilése miatt téritésmentesen. A BRCA és mas eml6rakra hajlamosité o6rokletes
génhibakkal kapcsolatos tapasztalatok feldolgozasa folyamatban van. Az alapitvany tovabbra is
feladatanak tekinti, hogy a lakossagot az Orokletes mellrakkal kapcsolatban megalapozott
informacidkkal lassa el, tovabba, hogy a vizsgalat szakszer( szervezésével tAmogassa a betegeket és
az ellat6 szakembereket.



