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Az Orszagos Onkologiai Intézet Norvég partnerek bevonasaval
kutatasi palyazatot nyajtott be ,Ko6zos stratégia kifejlesztése
molekularis modszerek alkalmazasaval a rak kezelésére
Magyarorszagon és Norvégiaban” cimmel. A palyazatot az Intézet
elnyerte és 1,6 millio EUR tamogatasban részesiilt.

A palyazat fo célkitlizései:

Olyan genomikai eszkéztar kialakitdsa, amely elGsegiti a daganatos
betegségekkel szembeni genetikai fogékonysdg meghatarozasat; a
daganatok szlrését, molekularis diagndzisat, Uj terdpias célpontok
azonositasat, valamint az individualis terapiads terv kialakitasat.

Az Orszagos Onkoldégiai Intézet a fent emlitett célkit(izések
megvalodsitasara olyan eszkozpark beszerzését valdsitjia meg a Norvég
Alap tamogatasaval, amely lehetOvé teszi az o6rokletes daganatok
kialakuldsdért felel6s génmutaciok azonositasat, a terdpias érzékenység
elorejelzését.

A Norvég Alap tamogatasaval az Orszagos Onkoldgiai Intézetben
lehet6évé valik, hogy szolgaltatdst nyudjtsunk a daganatok genomikai
jellemzésére az orszag barmely pontjardl beklildott betegek szamara.

A genetikai szolgaltatas egyik célja a preszimptomas kockazatbecslés, a
genetikai tesztek hozzaférhetdségének biztositasa.

Az Orszagos Onkoldgiai Intézet a Norvég Alap tamogatasaval az emlo
daganat-gyanus betegeken és csaladtagjaikon a BRCA1 és BRCA2 gén
mutdacidk azonositasat végzi el.

Az orokletes vastagbél rak genetikai szlirésére szintén lehetdség nyilik
az Orszagos Onkoldgiai Intézetben.

A femiliaris polipdzis esetében az un. FAP /APC génmutdacidk alapjan
alakitjuk ki a diagndzist. A Lynch szindrodma esetében a hMLH1 és MSH2
génmutacidk azonositdsaval torténik az érokletes hajlam igazolasa.

Betegiranyitas genetikai teszt elvégzésére

Az Orszagos Onkoldgiai Intézet Magyarorszag valamennyi teriletérdl
szakorvosi beutaldéval fogadja az emlddaganat- és vastagbéldaganat
gyanus betegeket, valamint csaladtagjaikat genetikai teszt elvégzése
céljabol az alabbi indikaciék mellett:

- ha az index személyt emlbrakkal, vagy 50 évnél fiatalabb korban
megjelend vastagbélrakkal diagnosztizaltak, és legalabb 2 csaladtagjanal
volt emldrak vagy vastagbélrak.

- egyetlen invaziv eml6rak elégséges, ha a megbetegedés 40 év alatti
ndben fordult eld.

- prediktiv tesztre akkor tortént bevalogatds, ha a csalddban mar
kimutatott BRCA1 mutaciét taldltunk, vagy mar nem volt él6 hozzatartozé.
Az index személy Magyarorszag barmely teriiletérdl érkezhetett.

Amikor lehetett tovabbi informativ csalddtagot is bevonunk a
vizsgalatokba.



Vizsgalatok elvégzése, a «csaladtagok tajékoztatasa az
eredményekrol

Az Orszagos Onkoldgiai Intézet orokletes daganatos megbetegedésekkel
foglalkozd munkacsoportja a kozép- kelet eurdpai régiéban elséként
vezette be - genetikai tanacsadas keretében - a genetikai fogékonysag
kimutatdsara szolgdld genetikai teszteket, hogy el6segitse e nagy
kockazati csoport azonositasat, a betegség korai észlelését, megel6zését,
késleltetését és hatékonyabb kezelését.

A genetikai tesztek két f0 csoportja ajanlhaté fel a potencidlisan nagy
kockazattal él6 személyeknek.

Diagnosztikai teszt az Orokletes betegség specifikus diagndzisa
allapithatd meg a betegség tineteit mutatdé egyénben.

Prediktiv teszt a jovGbeni megbetegedés kockdazata mutathatd ki a
megbetegedés tlineteit még nem mutaté egyénben.

A BRCA1l és a BRCA2 a legfontosabb gének az orokletes emlérakok és
petefészekrakok kialakulasaban. A BRCA1 és BRCA2 gének 0rokolt
mutdcidit hordozd személyek kockdzata igen magas, emldrakra elérheti a
80%-ot, petefészekrak esetében a 40%-ot. A BRCA1 vagy BRCA2
mutaciot hordozd fiatal nOk kockazata kiilondsen nagy.

Az artalmas BRCA1 és BRCA2 mutacidk kimutatdsa a betegség tlineteit
még nem mutaté ndkben is sziikséges, a megeldzést célzd klinikai
gyakorlat integrans része a prediktiv genetikai teszt.

Diagnosztikus és prediktiv teszt
BRCA1 és BRCA2 génmutaciok kimutatasara
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A familiaris daganatok szilirésének és a mutaciéo-hordozok kovetés
stratégidajanak meghatarozasa a korhazi onko-teamek bevonasaval

A klinikai lehet6ségek nagy kockazatl egyénekben elsésorban az emld- és
a vastagbélrak szirését és a profilaktikus sebészi beavatkozasokat
jelentik.

A profilaktikus sebészet bar nagyon hatékony a kockazat csokkentésében,
de rendkivil invaziv beavatkozas. Emiatt kiilondsen fontos, hogy a pozitiv
anamnézisl csaladok vonatkozasaban elkllonitsik a BRCA1 vagy BRCA2
mutdcié-hordozékat a nem hordozd személyektdl. Utébbiak kockazata
nem magasabb a népességi szintnél. A molekularis teszt jelenti az
egyetlen utat a helyes klinikai alternativa kivalasztasara.

A fentiekbdl adodik, hogy a célcsoportok azonositdsa, majd azt kdovetden
rendszeres mentalis és testi gondozasa interdiszciplinaris feladat.
Radiolégus, genetikus, onkolégus, patolégus, pszichidter, életmdd
tandcsadd és gondozd  ndvérek/humangenetikus  asszisztensek
egylttmkodését feltételezi.

A hajlamosité gének hordozodi részére a testi-lelki gondozas, a hatékony
megelOzés, vagy a kockazatcsokkentés az Ugynevezett csaladi rakklinikan
biztosithatd. Magyarorszagon az Orszagos Onkoldgiai Intézet 1997 6ta
biztositja a génteszteket a raszorul6 eml6-, és vastagbél-daganatos
csaladok és fiatalkori betegek részére.

Az Orszagos Onkoldgiai Intézet komprehenziv genetikai szolgaltatast kinal
a nagy genetikai kockazattal é16 egyének és csaladtagjaik szamara. Ennek
alapjan kérjik, hogy terileti ellatasi kotelezettségéhez tartozé betegeknél,
akiknél a csaladi halmozddas vagy a daganat korai megjelenése felveti az
orokletes hajlamot, iranyitsak genetikai teszt elvégzésére az Orszagos
Onkoldgiai Intézetbe.

Az Orszagos Onkologiai Intézetben a genetikai tesztek elvégzését
tamogatja és el6segiti a Norvég Finanszirozasi Mechanizmus altal
tamogatott projekt (HU 0115/NA/2008-3/0P-9).



