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Mgr Karolina Zbikowska Mutacje genéw BRCAT (breast cancer 1) i BRCA2 (breast cancer 2) znacznie zwigkszajg ryzyko zachorowania na
Zaklad Psychologii Roznic Indywidualnych,  raka piersi i jajnika. U kobiet z mutacjg genu BRCAT ryzyko zachorowania na raka piersi wynosi okoto 64-87%,
Instytut Psychologii a ryzyko rozwoju raka jajnika wynosi okoto 15-60%. W przypadku mutacji genu BRCA2 ryzyko to jest nieznacznie
Uniwersytet Kazimierza Wielkiego nizsze. W niniejszej pracy dokonano analizy wynikow dotychczas przeprowadzonych badan zagranicznych doty-
ul. Leopolda Staffa 1, 85-867 Bydgoszcz czgcych funkcjonowania psychologicznego kobiet poddajacych sie badaniom genetycznym w kierunku obecnosci
Tel.: 604 673 527 mutacji tych genéw. Celem pracy jest sprawdzenie wplywu informacji o posiadaniu takiej mutacji na: ogdlny
e-mail: karolinaa zbikowska@gmail.com poziom dystresu, dystres zwigzany specyficznie z rakiem, lek jako stan, depresje, nastréj pozytywny i negatywny.

Przeanalizowano wyniki 9 badan opublikowanych w latach 1997-2013. Wyniki nie sg jednoznaczne, a niektére
wrecz ze sobg sprzeczne. W zwigzku z tym nie ma pewnosci, czy informacja o posiadaniu mutacji zwigksza
poziom leku, dystresu, depresji i nastroju negatywnego, czy wrecz przeciwnie — przynosi ulge, uspokojenie
i daje site do dalszej walki. Ze wzgledu na coraz wiekszg liczbe kobiet decydujacych sie na takie badanie, warto
pozna¢ specyficzne reakcje kobiet na informacje o posiadaniu lub braku mutacji genéw BRCAT i/lub BRCA2,
potwierdzi¢ lub znie$¢ poglad o jednoznacznie ujemnym wplywie takich badan na psychike i emocje kobiet,
a takze opracowac specjalne metody pomocy i terapii, skierowane do pacjentek i ich rodzin, aby wzmocnic¢ ich
zasoby psychologiczne i sprawi¢, by jak najlepiej radzity sobie z tak zmieniajaca zycie informacja.

Stowa kluczowe: mutacje gendw BRCAT i BRCA2, funkcjonowanie psychologiczne, lek, dystres, depresja

ABSTRACT

BRCAT (breast cancer 1) and BRCA2 (breast cancer 2) gene mutations significantly increase the risk of breast and
ovarian cancer. Among women with BRCA1 gene mutation, the lifetime risk of breast cancer is about 64-87%, and
the lifetime risk of ovarian cancer is about 15-60%. Women who inherit BRCA2 gene mutation, have a little smaller
lifetime risk of developing breast and ovarian cancer. In our literature review we analyzed the results of foreign
research concerning psychological functioning of women undergoing BRCA genetic testing. Our aim is to check
if the result of such genetic test influences the general distress level, cancer-related worry, state anxiety, depres-
sion, positive and negative mood. We analyzed the results of 9 research published between 1997 and 2013. The
results regarding to the characteristics mentioned above are ambiguous or even contradictory, so we do not have
certainty, if the information of carrying a BRCA gene mutation increases the level of anxiety, distress, depression

Onkologia w Praktyce Klinicznej and negative mood, or on the contrary — brings relief, reassurance and motivation to future treatment. Because
2015, tom 11, nr 2, 100-111 of the increasing number of women undergoing genetic testing, it is worth learning, how do women respond to
Copyright © 2015 Via Medica . . . . ] . o

ISSN 1734-3542 positive or negative genetic test result. It is also important to demystify supposedly negative influence of such
www.opk.viamedica.pl examination on mental and emotional functioning of women, and create individualized methods of psychological

100 www.opk.viamedica.pl



Karolina Zbikowska i wsp., Funkcjonowanie kobiet z mutacjg genu BRCA

counselling, dedicated to mutation carriers and their families. Such methods would improve their psychological

resources and help them cope well with such life-changing information.
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Wstep

Obecny stan wiedzy z zakresu onkologii, genetyki
klinicznej i psychoonkologii jest nieporéwnywalnie bar-
dziej bogaty niz kilkana$cie lat temu. Nieustannie roz-
wijane sa psychologiczne metody pomocy i wspierania
0s6b chorych na nowotwory, na przyklad oddziatywania
o charakterze wspierajacym czy psychoterapeutycz-
nym [1]. Wiele uwagi w ostatnich latach poswigca si¢
rozwojowi wiedzy dotyczacej mozliwoSci wykonywania
testéw w kierunku obecnosci mutacji gendéw predyspo-
nujacych do zachorowania na nowotwory. Takie badania
pozwalaja osobom z historia choréb nowotworowych
w rodzinie, jak réwniez tym, ktdre takiej historii w ro-
dzinie nie maja, na poznanie wlasnego ryzyka rozwoju
choroby, a w przypadku jej wykrycia — na wczesng
interwencje¢, leczenie i rehabilitacje [2]. W niniejszej
pracy skupiono si¢ na mutacjach genéw BRCAI (breast
cancer 1) i BRCA2 (breast cancer 2), ktére znacznie
zwigkszaja ryzyko zachorowania na raka piersiijajnika.
Przeanalizowano opublikowane badania analizujace
wplyw wyniku testu w kierunku obecno$ci mutacji genéw
BRCAI i/lub BRCA2 na wybrane aspekty funkcjonowa-
nia psychologicznego kobiet: Iek, depresje i dystres, czyli
stres (zespot niespecyficznych reakcji dla organizmu na
zagrozenie, bez wzgledu na jego Zrédto [3]) o negatyw-
nym znaczeniu dla organizmu, w przeciwienstwie do
eustresu, ktéry ma dla organizmu cztowieka znaczenie
pozytywne [4]. Prognozy w przypadku zachorowania na
nowotwor wciaz pozostaja niepewne, dlatego tak wazna
jest profilaktyka, wsrdéd ktdérej wazne miejsce zajmuja
badania genetyczne.

Ryzyko zachorowania na nowotwory
piersi i jajnika u kobiet z mutacja
genéw BRCA1 i BRCA2

Geny BRCAI i BRCA?2 to geny supresorowe, a ich
gtéwnym zadaniem jest kontrola mechanizméw naprawy
réznorodnych uszkodzefi podwdjnej helisy DNA. Ich
rola jest takze regulacja podzialéw komorki oraz cyklu
komoérkowego. Mutacje w obrebie tych gendw maja
istotny zwiazek z dziedzicznymi przypadkami wystepo-
wania nowotworow piersi i jajnika [S]. Szacuje sig, ze
rozpowszechnienie mutacji genéw BRCA w populacji
ogoblnej wynosi 1/300-1/800 [6], a w populacji Polski
1/170 [7]. U kobiet z mutacja genu BRCAI ryzyko

zachorowania na raka piersi przed 80. rokiem zycia
wynosi okoto 64-87%, a ryzyko rozwoju raka jajnika wy-
nosi okoto 15-60% [7-11]. Wykonywanie badaf genéw
BRCAI i BRCA2 i ich mutacji niesie ze sobg wiele ko-
rzySci, zar6wno natury medycznej, jak i psychologiczne;.
Pozwala odpowiednio planowaé schematy chemioterapii
i radioterapii, jak réwniez pozwala na lepsza adapta-
cje do funkcjonowania psychologicznego z tak wazna
informacja dzigki zapewnionej odpowiedniej pomocy
iwsparciu, zar6wno ze strony rodziny, jak i specjalistow
w zakresie psychoonkologii [5].

Badania genetyczne w kierunku
obecnosci mutacji genéw BRCA1
i/lub BRCA2

Obecnie w zwigzku z wigksza spoteczng §wia-
domoscig i wzrostem wiedzy w dziedzinie genetyki
i psychoonkologii coraz wigcej kobiet decyduje si¢
na wizyte¢ u genetyka klinicznego i wykonuje badania
w kierunku obecno$ci mutacji genéw zwigkszajacych
ryzyko zachorowania na nowotwory piersi i jajnika.
Do najpopularniejszych metod zmniejszajacych ryzy-
ko rozwoju choroby naleza: prewencyjna owariekto-
mia i prewencyjna mastektomia oraz profilaktyczna
terapia z uzyciem na przyklad tamoksyfenu oraz
stosowanie doustnych §rodkéw antykoncepcyjnych
po 25. roku zycia i nie stosowanie ich wcze$niej. Do
metod diagnostycznych stosowanych systematycznie
w celu uchwycenia nowotworu w jak najwczesniejszym
stadium naleza: mammografia, obrazowanie metoda
rezonansu magnetycznego (MRI, magnetic resonance
imaging), ultrasonografia piersi i narzadu rodnego oraz
badanie markeréw nowotworowych we krwi [11, 12].
Duza role w propagowaniu informacji na temat ryzyka
i mozliwoSci radzenia sobie z zagrozeniem choroba
nowotworowa odegrata w ostatnim czasie amerykanska
aktorka Angelina Jolie. W maju 2013 roku ujawnita,
ze przeszta podwdjna prewencyjna mastektomie, aby
obnizy¢ ryzyko zachorowania na raka, po tym, jak jej
matka zmarla na raka jajnika w 2007 roku. Zmniej-
szylo to jej ryzyko zachorowania na raka piersi z 87%
do mniej niz 5% [13]. Liczba kobiet poszukujacych
poradni genetycznych i wykonujacych takie badania
istotnie wzrosta po informacji o operacji gwiazdy,
a uwaga mediow dodatkowo podkresla wyzwania,
jakie stoja przed naukowcami badajacymi nowotwory
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dziedziczne. Zjawisko to zostalo nazwane ,efektem
Angeliny Jolie” [14].

Emocje zwigzane z badaniem
genetycznym

Badanie genetyczne jest specyficznym rodzajem
badania — mimo matlej inwazyjnosci, zwigzanej z pobra-
niem prébki krwi, jest bardzo obcigzajace emocjonalnie.
Informacja o wyniku moze pomdc w przeciwdziataniu
rozwojowi nowotwordw przez cze¢ste wykonywanie
niezbednych badan, wczesne wykrycie i leczenie ewen-
tualnej choroby, jak réwniez zwigkszanie u kobiet
poczucia odpowiedzialnosci za wlasne zdrowie [15].
Gdy zostanie wykryta nieprawidtowos¢, konieczne jest
zaplanowanie indywidualnych procedur diagnostycz-
nych, leczniczych, a przede wszystkim zapobiegawczych
[16]. Czgsto — mimo negatywnych wynikéw badania
(brak mutacji) — kobiety nie sg uspokojone, a ich
stan emocjonalny jest zdominowany przez negatywne
emocje. Podobnie, kobiety otrzymujace wynik pozy-
tywny moga nie chcie¢ wprowadzac¢ korzystnych zmian
w swoim funkcjonowaniu, na przyktad polegajacych na
czestym wykonywaniu badafi mammograficznych. To,
jak ludzie my§la i przystosowuja si¢ do swojej choroby
lub zagrozenia choroba, wptywa na ich sfer¢ poznawcza,
emocjonalng i behawioralna, a takze jest ksztalttowane
przez mySli, emocje i zachowania [2]. Ponadto istnieje
jeden wazny czynnik réznicujacy indywidualng reakcje
na wynik badania genetycznego — wtlasna historia
choréb. Niektére osoby otrzymuja skierowanie na ba-
danie genetyczne ze wzgledu na wczedniejsza diagnoze
nowotworu, inne — z powodu historii nowotworéw
w rodzinie. Osoby z historia nowotworéw w rodzinie,
jak réwniez osoby po zabiegu mastektomii, ze wzgledu
na okreslone przypuszczenia i oczekiwania, moga by¢
przygotowane pod wzgledem psychicznym na pozytywny
wynik badania, Swiadczacy o obecnosci mutacji genu
BRCAI. Jest to zgodne z teoria, na przyktad Lazarusa
i Folkman, Ze wydarzenia o charakterze negatywnym
wywoluja u danej osoby wyzszy poziom dystresu, gdy sa
nieoczekiwane [17].

Takie badania wywotuja silne emocje, wiaza si¢
z wysokim poczuciem leku, dystresu, depresji, a ich
dlugotrwate przezywanie moze wptywac na poczucie
wlasnej wartoSci i tozsamoSci, obraz wlasnego ciata
i percepcje wlasnego stanu zdrowia i ewentualnej cho-
roby. Kobiety moga doswiadczaé uczucia alienacji czy
stygmatyzacji. Tak zmieniony obraz siebie odgrywa duza
role w planowaniu przysztoSci wtasnej i rodzinnej, moze
tez prowadzi¢ do zaniechania zachowan prozdrowot-
nych. Z kolei kobiety moga odczuwaé znaczna ulge po
uzyskaniu tak zmieniajacej zycie informacji, na nowo
docenic€ zycie, poczud site i motywacje do walki o siebie

ibliskich. To, w jaki sposob kobiety definiuja siebie oraz
swoje oczekiwania, plany, obawy i zyczenia dotyczace
przyszioSci, moze wptywaé na ich behawioralne, po-
znawcze i emocjonalne odpowiedzi na wykonywane testy
genetyczne, a w konsekwencji — na wykonywanie lub
zrezygnowanie z podejmowania zachowan prozdrowot-
nych i odpowiednich metod zapobiegania i wczesnego
wykrywania choréb nowotworowych [9, 12]. Interesujaca
forma sprawdzenia, w jaki spos6b informacja o posiada-
niu mutacji genu BRCA wplywa na obraz siebie, jest test
psychologiczny BRCASC Scale (The BRCA Self-Concept
Scale [9]). Skala ta pozwala uchwyci¢ pewne specyficzne
problemy i aspekty funkcjonowania, ktére sa wtasciwe
sytuacjom kobiet wykonujacych badania genetyczne,
a ktoére nie moglyby zosta¢ uchwycone za pomocg in-
nych testow. Mierzy ona trzy czynniki: stygmat (stigma),
zwiagzany z poczuciem alienacji, pietna czy zaburzonej
tozsamosci; podatno$¢ (vulnerability), ktoéra wiaze si¢
z poczuciem nadmiernej wrazliwoSci czy podatnoSci
na chorobeg, jak réwniez z niepewnoScia w stosunku do
wlasnego ciata i zdrowia; oraz opanowanie (mastery),
zwigzane z poczuciem wlasnej skutecznosci, preznosci
i nadziei na lepsza przysztos¢ [9].

Na §wiecie prowadzone sa liczne badania oceniajace
rozne aspekty funkcjonowania psychologicznego kobiet
wykonujacych opisywane badania genetyczne. W Polsce
takie badania nie byly jeszcze opublikowane. Zagranicz-
ni autorzy sprawdzaja zaréwno krétko-, jak i dlugotermi-
nowe skutki otrzymania informacji o posiadaniu mutacji
genéw BRCA lub ich braku. Najczesciej analizuje sig:
lek jako stan, ogdlny poziom dystresu, dystres zwiazany
specyficznie z choroba nowotworowa oraz depresja.

Metody

Celem niniejszej pracy jest analiza wynikéw do-
tychczas przeprowadzonych badan zagranicznych
dotyczacych funkcjonowania psychologicznego kobiet
poddajacych si¢ badaniom genetycznym w kierunku
obecnosci mutacji genéw predysponujacych do nowo-
twordw piersi i/lub jajnika. Skupiono si¢ na mutacjach
gendéw BRCAI i BRCA2, poniewaz sa to najczesciej
wystepujace mutacje. Celem pracy jest sprawdzenie,
czy 1 w jaki sposdb informacja o posiadaniu takiej mu-
tacji wplywa na funkcjonowanie emocjonalne kobiet.
Wzigto pod uwage nastgpujace aspekty: ogdlny poziom
dystresu, dystres zwigzany specyficznie z rakiem, lgk
jako stan, depresja, nastréj pozytywny i negatywny. Prze-
analizowano wyniki 9 badan opublikowanych w latach
1997-2013. Przeszukano baz¢ danych MEDLINE, EB-
SCO, PsychARTICLES, przy uzyciu stéw kluczowych:
~BRCAI”, ,BRCA2”, ,BRCA gene mutations”, ,,anxiety”,
Hdistress”, ,depression”, ,psychological functioning”.
W tabeli 1 zamieszczono szczegdtowe zestawienie
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przeanalizowanych danych dotyczacych funkcjonowania
psychologicznego kobiet wykonujacych testy w kierunku
obecnosci mutacji gendow BRCAI i/lub BRCA?2.

Wyniki

W tej czesci pracy zaprezentowano wyniki przeana-
lizowanych badan, zgodnie z podzialem na wybrane
aspekty funkcjonowania psychologicznego kobiet. Naj-
pierw oméwiono wyniki badan dotyczace leku, nastgpnie
dystresu, a w dalszej kolejnoSci przedstawiono wyniki
obejmujace depresje, nastrdj pozytywny i negatywny.
Taki spos6b zaprezentowania wynikéw pozwoli lepiej
poznad sytuacje, w jakiej znajduja si¢ badane kobiety,
i zmiany pojawiajace si¢ w odniesieniu do r6znych wia-
Sciwosci funkcjonowania psychologicznego wraz z otrzy-
maniem informacji o posiadaniu mutacji genu BRCA.

Lek

Lek jako stan jest jednym z najczeSciej analizo-
wanych aspektéw funkcjonowania psychologicznego
kobiet. Rozumiany jest jako przejSciowy i uwarunko-
wany sytuacyjnie stan jednostki. Charakteryzuje si¢
duza zmiennoScig pod wptywem oddzialywania r6znego
rodzaju czynnikéw zagrazajacych [18]. Dotyczy to ogdl-
nego poziomu leku, a takze lgku zwigzanego z konkret-
nym wydarzeniem lub sytuacja. W niniejszym rozdziale
omoéwiono wyniki dotychczas przeprowadzonych badaf,
ktére obejmowaly analiz¢ poziomu lgku, aby sprawdzic,
czy iw jaki sposob ta wlasciwosc jest zwigzana z wynikiem
badania genetycznego. Gléwnym celem jest wykazanie,
czy pozytywny wynik badania genetycznego wiaze si¢
z podwyzszeniem poziomu lgku jako stanu, a co si¢ z tym
wiaze — czy tego rodzaju badania moga wywierac nega-
tywny wplyw na funkcjonowanie kobiet w wielu sferach
zycia codziennego. W przeanalizowanych badaniach
do pomiaru Igku jako stanu wykorzystano nastepuja-
ce testy psychologiczne: State-Trait Anxiety Inventory
(STAI — Inwentarz Stanu i Cechy Leku) Spielbergera,
Gorsucha i Lushene’a, Hospital Anxiety and Depression
Scale (HADS — Szpitalna Skala Leku i Depresji) Zig-
monda i Snaitha oraz Cancer Worry Scale (CWS — Skala
Niepokoju Zwiazanego z Rakiem) Lermana i wsp. oraz
Cancer Worry Scale-Revised (CWS-R — Zrewidowana
Skala Niepokoju Zwigzanego z Rakiem).

Kobiety, u ktérych wykryto mutacj¢ genu
BRCAI (n = 25) prezentowaly wyzszy poziom leku
jako stanu, mierzonego skala STAI, 1-2 tygodni po
otrzymaniu wynikéw badania genetycznego niz kobiety
bez mutacji (n = 35). Wsrdd wszystkich uczestniczek
badania zanotowano spadek ogdlnego poziomu lgku
0 okoto 20% pomigdzy sytuacja sprzed badania a spotka-
niem po 1-2 tygodni od poznania wynikéw badania [17].

W kolejnym badaniu analizowano zwiazek stylu ra-
dzenia sobie i wyniku badania genetycznego z poziomem
leku jako stanu u kobiet. Styl radzenia sobie w sytuacji
zagrozenia zdrowia i zycia podzielono na wysoki i niski
poziom monitorowania. Monitorowanie analizowano
przy uzyciu modelu procesu monitorowania Millera
MPM (monitoring process model), zastosowano Miller
Behavioral Style Scale (MBSS), mierzaca monitorowanie
(monitoring) i unikanie (blunting). W badaniu nie brano
pod uwage podskali testu mierzacej unikanie. Osoby
0 zrdéznicowanym poziomie monitorowania w odnie-
sieniu do siebie, w inny spos6b poznawczo przetwarzaja
iinterpretuja otrzymywane informacje. Wysoki poziom
moze oznacza¢ poszukiwanie réznych informacji oraz
wieksza czujnos¢, zaréwno na sygnaly zewnetrzne, jak
iwewnetrzne, dotyczace wlasnego stanu zdrowia i prze-
widywanych rezultatéw badan. Wyzszy poziom monito-
rowania wigzal si¢ z wyzszym poziomem leku jako stanu
mierzonego skalag STAI w kazdym z trzech punktéw
badania: przed oddaniem krwi, w okresie oczekiwania
na wynik testu i po ustyszeniu wynikéw. Oznacza to, ze
w okresie oczekiwania na wyniki poziom leku zalezal
przede wszystkim od poziomu monitorowania. Po zapo-
znaniu si¢ z diagnoza wyzszy poziom leku prezentowaly
kobiety, u ktoérych wykryto mutacje genu BRCAI i/lub
BRCAZ2. BezpoSrednio po otrzymaniu diagnozy poziom
leku zalezal wiec gléwnie od rodzaju wyniku badania,
a nie od poziomu monitorowania [19].

Celem innych autoréw bylo przeanalizowanie
dtugoterminowych konsekwencji psychologicznych
otrzymania informacji o posiadaniu mutacji genu
BRCA1 i/lub BRCA?2 oraz zidentyfikowanie czynnikow
ryzyka dla dlugoterminowego utrzymywania si¢ miedzy
innymi lgku. Jest to jedno z niewielu badan, w ktérym
analizowano wybrane aspekty funkcjonowania psycho-
logicznego kobiet piec lat po otrzymaniu wynikéw ba-
dania genetycznego. W badaniu wzigto udziat 65 kobiet,
ktore 5-krotnie wypelnily zestaw kwestionariuszy: przed
pobraniem krwi, 1-3 tygodni po poznaniu wynikow
badania genetycznego, 6 miesigcy, 12 miesiecy i 5 lat
po poznaniu wynikéw. Do pomiaru lgku zastosowano
kwestionariusz HADS, CWS za§ — do pomiaru niepo-
koju zwiazanego z nowotworem. Po przeanalizowaniu
wynikow uzyskanych 5 lat po otrzymaniu diagnozy nie
stwierdzono istotnych statystycznie réznic miedzy kobie-
tami z mutacja genu BRCAI i/lub BRCA2 a kobietami
bez tych mutacji w zakresie ogélnego poziomu lgku
oraz niepokoju zwiazanego z rakiem. W piatym roku
po otrzymaniu diagnozy, w poréwnaniu z wynikami
uzyskanymi rok po poznaniu diagnozy, nastapit istotny
wzrost poziomu lgku, zaréwno u pacjentek z mutacja, jak
ibez mutacji. Dalsze analizy pozwolily na wyodrebnienie
czynnikow ryzyka dla dlugoterminowego utrzymywania
si¢ wysokiego poziomu leku. Naleza do nich: wysoki
poziom dystresu zwigzanego z badaniem i wynikiem
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badania (IES) mierzony przed pobraniem krwi, posia-
danie dzieci w wieku ponizej 15. roku zycia, posiadanie
minimum jednego krewnego, ktéry zmart z powodu raka
piersi i/lub raka jajnika, komunikowanie si¢ na temat
badania genetycznego i jego wynikéw w mato otwarty
sposdb z bliskimi, watpliwosci zwigzane z trafnoscia wy-
niku badania genetycznego, wplyw wykonania badania
genetycznego na relacje z rodzing (zaréwno pozytywny,
jak i negatywny) oraz wysokie spostrzegane ryzyko za-
chorowania na nowotwor [20].

W nast¢pnym badaniu do pomiaru niepokoju zwia-
zanego z nowotworem zastosowano skale CWS-R. Pa-
cjentki z mutacja gendw BRCA1 i/lub BRCA?2 zgtaszaly
istotnie wyzszy poziom niepokoju zwigzanego z rakiem
we wszystkich punktach pomiaru (miesiac, 4 i 12 mie-
sigcy po ujawnieniu wynikéw badania genetycznego)
niz pacjentki bez mutacji. U kobiet z mutacja nastapit
wzrost poziomu lgku w pierwszym miesiagcu po poznaniu
wynikéw, w poréwnaniu z pomiarem dokonanym przed
pobraniem krwi, a u kobiet bez mutacji poziom ten
obnizat si¢ we wszystkich trzech kolejnych pomiarach.
Miesiac po poznaniu diagnozy u pacjentek z wykryta mu-
tacja poziom leku byl wyzszy w grupie kobiet mtodszych
(< 50. rz.) niz u kobiet starszych (> 50. rz.). R6znica
zwigzana z wiekiem okazata si¢ nieistotna statystycznie
po 12 miesigcach od poznania wynikéw. Po 12 miesia-
cach poziom leku u nosicielek mutacji wrécit do pozio-
mu sprzed badania genetycznego. W grupie kobiet bez
mutacji redukcja leku zwigzanego z nowotworem byta
istotnie wigksza w kazdym punkcie pomiaru w grupie
kobiet mtodszych [21].

Wyniki nastepnego badania takze pokazuja, ze
istnieja istotne rdéznice miedzy kobietami, u ktérych
wykryto mutacje gendw BRCA! i/lub BRCA2, a kobie-
tami bez tych mutacji w odniesieniu do poziomu lgku.
Badanie psychologiczne przeprowadzono bezpoSrednio
przed pobraniem krwi, miesiac, 6 i 12 miesigcy po po-
znaniu wynikéw. Sposréd 38 kobiet, u ktérych wykryto
mutacj¢, 25 chorowato na raka piersi lub raka przewodu
pokarmowego, a spos§réd 117, u ktérych nie wykryto
mutacji, 59 chorowato na raka, a 58 nie chorowato. Ko-
biety z pozytywnym wynikiem badania genetycznego byly
istotnie miodsze. Ponadto istotnie czg¢Sciej niz kobiety
bez mutacji genu BRCAI i/lub BRCA2 mialy krewnego
z wezesniej wykryta mutacja jednego z tych genéw. Za-
rowno u pacjentek z mutacja, jak i bez mutacji nastapit
istotny wzrost poziomu lgku jako stanu mierzonego skala
STAI w ciagu 12 miesiecy od poznania wyniku badania
genetycznego [22].

W kolejnym badaniu do pomiaru poziomu Igku zasto-
sowano skale HADS. Kobiety wypetnily ja przed bada-
niem, 3 i 12 miesiecy po poznaniu wynikéw. W badaniu
wziely udzial 364 osoby, w tym 312 kobiet i 52 mezczyzn.
Mimo ze w badaniu wzi¢li udzial me¢zczyzni, wyniki sa
na tyle wazne, ze warto uwzgledni¢ je w pracy. Przed

badaniem genetycznym 16% uczestnikéw uzyskato pod-
wyzszone wyniki (wyniki > 10) w odniesieniu do Igku.
W pierwszym punkcie pomiaru (przed badaniem krwi)
gléwnymi czynnikami zwigzanymi z podwyzszonym po-
ziomem leku, Swiadczacym o klinicznie istotnie wysokim
poziomie tej zmiennej, byly: ple¢ zefiska, niski poziom
wyksztalcenia, wysoki poziom niepokoju zwigzanego
z zagrozeniem choroba nowotworowa. W drugim etapie
badania (3 miesigce po poznaniu diagnozy) najsilniej
zwigzane z wysokim poziomem leku byly: ple¢ zefiska,
niski poziom wyksztalcenia, wczeSniejsza diagnoza
nowotworu oraz wysoki poziom niepokoju zwiazanego
z zagrozeniem chorobg nowotworowa. Wynik S§wiadczacy
o posiadaniu mutacji genu BRCA byt istotnie zwiazany
z podwyzszonym poziomem leku. Poziom lgku w 3. mie-
sigcu byl istotnie wyzszy u 0s6b z mutacja. U osob bez mu-
tacji zanotowano spadek poziomu Igku w ciagu 3 miesigcy
od poznania wyniku. Na trzecim etapie (12 miesi¢cy po
poznaniu wynikow badania genetycznego), wczesniejsza
diagnoza nowotworu oraz wysoki poziom niepokoju
zwigzanego z zagrozeniem choroba nowotworowa sta-
nowily czynniki najsilniej zwigzane z wysokim poziomem
leku. Poziom lgku nie byl istotnie zwigzany z wynikiem
badania genetycznego. Podsumowujac wyniki tego ba-
dania, mozna stwierdzi¢ brak istotnego wplywu wyniku
badania genetycznego na poziom lgku po 12 miesigcach
od poznania diagnozy [23].

W ostatnim przeanalizowanym badaniu sprawdzono
krotkoterminowy wplyw wyniku badania genetycznego
na funkcjonowanie kobiet z rozpoznanym rakiem piersi,
w odniesieniu do indywidualnej percepcji prawdopo-
dobiefistwa posiadania takiej mutacji. Do pomiaru
leku zastosowano skale HADS. Sposréd 180 pacjentek
20 otrzymato wynik pozytywny (wykrycie mutacji genu
BRCAI i/lub BRCA2), a 160 — wynik negatywny.
W grupie kobiet otrzymujacych wynik Swiadczacy
o braku mutacji wyrézniono dwie podgrupy: ujemny
nieinformatywny (NU, negative uninformative), ztozona
ze 133 o0sdb, i nieklasyfikowany wariant polimorficzny
(UV, unclassified variant), ztozona z 27 pacjentek. Tego
rodzaju wyniki $wiadcza o niejednoznacznym rezultacie
dokonanej analizy struktury genu BRCA: nie moga ani
potwierdzi¢, ani zaprzeczy¢ istnieniu mutacji u konkret-
nej osoby, lecz w ogdlnym opisie sa przedstawiane jako
wyniki negatywne, sugerujace brak mutacji genu BRCA.
Wynik opisany jako UV dodatkowo wskazuje na pewne
nieprawidlowosci w genie, jednak ich kliniczne znaczenie
nie zostato jeszcze szczegdtowo poznane i opisane. Na
podstawie uzyskanych wynikéw mozna stwierdzi¢, ze
wyzszy poziom postrzeganej predyspozycji genetycz-
nej do zachorowania na raka niz poziom wyznaczony
obiektywnie wiazat si¢ istotnie z wyzszym poziomem
leku u kobiet z mutacja genu BRCAI i/lub BRCA?2 niz
u kobiet bez mutacji, a nizszy poziom postrzeganej
predyspozycji niz poziom wyznaczony obiektywnie

106

www.opk.viamedica.pl



Karolina Zbikowska i wsp., Funkcjonowanie kobiet z mutacjg genu BRCA

wigzat si¢ istotnie z nizszym poziomem leku. U kobiet
bez mutacji sklasyfikowanych jako UV, w poréwna-
niu z pozostalymi dwiema grupami pacjentek, wyzszy
poziom postrzeganej predyspozycji do zachorowania
na raka niz poziom wyznaczony obiektywnie wigzat
si¢ istotnie z nizszym poziomem lgku, podczas gdy
poziom ten nizszy niz wyznaczony obiektywnie wigzat
si¢ z wyzszym poziomem tego czynnika. Uogdlniajac,
wynik pozytywny nie oznaczatl istotnego podwyzszenia
poziomu leku. Najistotniejsze okazaly si¢ przekonania
kobiet, dotyczace postrzeganego prawdopodobienstwa
posiadania mutacji i predyspozycji do zachorowania [24].

Badania przedstawione w niniejszej pracy w czesci
dotyczacej zwiazku wyniku badania w kierunku obec-
nosci mutacji genu BRCAI i/lub BRCA2 z poziomem
leku jako stanu dostarczyly roznych, czgsto sprzecznych
ze sobg rezultatow. W niektorych stwierdzono: spadek
poziomu lgku, zaréwno u kobiet z mutacja, jak i u kobiet
bez mutacji, w innych zanotowano wzrost poziomu lgku
zaréwno u kobiet z mutacja, jak i bez mutacji, wzrost
poziomu leku tylko u kobiet z mutacja lub brak wpltywu
wyniku badania genetycznego na poziom lgku jako sta-
nu. Takie rezultaty moga wynikaé z réznej liczebnoSci
badanych grup, z odmiennych testéw psychologicznych
stosowanych do pomiaru tej wtaSciwosci psychologicz-
nej, réznej liczby pomiaréw tej zmiennej, jak réwniez
z czasu trwania badania: od okoto 1-2 tygodni do 5 lat
po uzyskaniu wyniku badania genetycznego. Mimo to
w wigkszoSci badan podkresla si¢ wzrost poziomu lgku
u kobiet ze stwierdzong mutacja. Na t¢ grupe kobiet
nalezy zwrdcic szczegdlng uwage, poniewaz dtugo utrzy-
mujacy si¢ wysoki poziom leku moze stanowi¢ podstawe
do rozwoju zaburzen lgkowych w przysztosci.

Dystres

Dystres, czyli reakcja na stresujaca sytuacje lub obec-
nos$¢ stresora, ktora absorbuje jednostke lub przerasta
jej zasoby radzenia sobie [25], stanowi drugi aspekt
funkcjonowania, analizowany w konteks$cie badan ge-
netycznych w kierunku obecnosci mutacji genéw BRCA.
W niniejszym podrozdziale zaprezentowano wyniki
badafi w odniesieniu do tej whasciwosci funkcjonowa-
nia psychologicznego kobiet i jej zwiazkéw z wynikami
badan genetycznych. Najczesciej stosowane testy do po-
miaru dystresu to: Impact of Events Scale (IES — Skala
Wplywu Zdarzen) Horowitza i wsp., Impact of Events
Scale-Revised (IES-R — Zrewidowana Skala Wplywu
Zdarzen) Weissa i Marmara, The Multidimensional
Impact of Cancer Risk Assessment (MICRA — Skala
Wielowymiarowego Wplywu Oceny Ryzyka Raka)
Cella i wsp., i Hopkins Symptom Check List-25 (HSCL-
-25 — Kwestionariusz Objawéw Hopkinsa).

Kobiety z mutacja BRCAL (n = 25) zgtaszaly wie-
cej objawOw dystresu zwiazanego z sytuacja badania

genetycznego niz kobiety bez mutacji (n = 35). Dystres
mierzony byt skalg IES do szacowania poziomu dystresu
laczonego z sytuacja o charakterze negatywnym, stre-
sowym, 1-2 tygodni po poznaniu wynikéw. Kobiety bez
wiasnej historii chor6b nowotworowych i/lub operacji
zwiazanej z choroba nowotworowa, u ktérych stwierdzo-
no mutacj¢, uzyskaly najwyzszy wynik w skali IES [17].

W innym badaniu zastosowano test MICRA mie-
rzacy specyficzny wplyw ujawnienia wyniku badania
genetycznego w kierunku obecno$ci mutacji genow
BRCA na funkcjonowanie badanych kobiet. Jest on
ztozony z trzech podskal: Dystres (Distress), Niepew-
noS¢ (Uncertainty) i Pozytywne do§wiadczenia (Positive
experiences). Wyniki testu MICRA poréwnano z innymi
skalami do pomiaru dystresu ogdélnego (HSCL-25)
i dystresu zwigzanego bezposrednio z nowotworami
(IES). Kobiety wypehily zestaw testéw miesiac po
otrzymaniu wynikéw badania genetycznego. W badaniu
dokonano podziatu na cztery grupy badanych kobiet:
kobiety z mutacja genu BRCAI i/lub BRCA2 (grupa 1:
BRCAI)2 positive), kobiety z nowotworem i bez muta-
cji (grupa 2: BRCA1/2 negative), kobiety pochodzenia
zydowskiego bez mutacji (grupa 3: panel negative),
zbadane pod katem zespotu trzech mutacji genu BRCA
najczesciej wystepujacych w populacji Zydéw aszkena-
zyjskich, i kobiety bez nowotworu i bez mutacji (grupa 4:
true negative). Ryzyko zachorowania na nowotwor jest
najwicksze u kobiet z grupy 1, a najmniejsze — w gru-
pie 4. Trzy podskale kwestionariusza MICRA istotnie
réznicowaly wyniki badanych kobiet (n = 158) z mutacja
genéw BRCAI i/lub BRCA?2 (grupa 1) od pozostatych
trzech grup. Pacjentki z grupy 1 otrzymaly najwyzsze
zsumowane wyniki w skali MICRA oraz najwyzsze
wyniki w odniesieniu do wszystkich podskal. Biorac
pod uwage dwie pozostate skale, okazalo sie, ze nie za-
notowano istotnych réznic miedzy kobietami z mutacja
omawianych gen6w a kobietami bez mutacji w zakresie
ogoblnego poziomu dystresu mierzonego skala HSCL-25
oraz w zakresie mysli unikajacych — podskali testu
IES. Zanotowano istotne réznice w odniesieniu do
drugiej podskali testu IES — kobiety z mutacja genu
BRCAI i/lub BRCA?2 prezentowaly najwyzszy poziom
mysli intruzywnych. Wyniki tego badania potwierdzaja,
ze informacja o posiadaniu mutacji predysponujacej do
zachorowania na nowotwory piersi i jajnikow zwiek-
sza nasilenie dystresu, obaw i niepokoju, zwigzanych
z wykonywaniem badan genetycznych. Te pacjentki,
u ktérych stwierdzono mutacj¢ genu BRCAI i/lub
BRCA?2 maja najwyzszy poziom dystresu, niepewnosci
zwiazanej z sytuacja badania genetycznego i przyszlych
planéw zwiazanych z leczeniem, jak rdwniez najnizszy
poziom pozytywnych doswiadczen (wyniki w tej podskali
maja tzw. odwrotny klucz obliczania wynikdéw: najwyz-
szy wynik w tej skali §wiadczy o najnizszym poziomie
doswiadczen pozytywnych) [26].

www.opk.viamedica.pl

107



ONKOLOGIA W PRAKTYCE KLINICZNEJ 2015, tom 11, nr 2

W kolejnym badaniu, ktére zostato opisane w akapi-
cie dotyczacym lgku [20], do pomiaru dystresu zwigzane-
go z badaniem: my§li intruzywnych i mysli unikajacych,
zastosowano skale IES. Nie zanotowano istotnych
r6znic migdzy kobietami z mutacja genu BRCA1 i/lub
BRCA?2 a kobietami bez mutacji w odniesieniu do
dystresu zwigzanego z badaniem i wynikiem badania
w wystepowaniu mysli intruzywnych i my§li unikajacych
(IES) 5 lat po poznaniu wyniku badania genetycznego.
Wyrézniono takie same czynniki ryzyka dla dtugo utrzy-
mujacego si¢ poziomu dystresu jak w przypadku leku.
Szczegdlnie podatne na dlugotrwate utrzymywanie si¢
wysokiego poziomu dystresu byly osoby: prezentujace
wysoki poziom dystresu zwigzanego z badaniem (IES)
mierzony przed pobraniem krwi, posiadajace dzieci
w wieku ponizej 15. roku zycia, majace minimum jedne-
go krewnego, ktory zmart na raka piersi i/lub raka jajni-
ka, komunikujace si¢ w malo otwarty sposob z bliskimi
na temat badania genetycznego i jego wynikow oraz
majace watpliwosci zwigzane z trafnoSciag wyniku bada-
nia genetycznego. Istotny byt takze zaréwno pozytywny,
jak i negatywny wplyw wykonania badania genetycznego
na relacje z rodzing oraz wysokie spostrzegane ryzyko
zachorowania na nowotwor [20].

Dystres zwigzany z badaniem genetycznym byt
drugim, obok lgku, przedmiotem istotnych badan,
przeprowadzonych przez Watsona i wsp. [21], ktorych
przebieg zostat opisany w akapicie dotyczacym leku.
Do pomiaru dystresu zwigzanego z sytuacja badania
i wynikiem badania zastosowano skale IES. Miesiac
po poznaniu diagnozy u pacjentek z wykryta mutacja
poziom dystresu byl wyzszy w grupie kobiet mtodszych
(< 50. rz.) niz u kobiet starszych (> 50. rz.). Ta r6znica
zwigzana z wiekiem okazata si¢ nieistotna statystycznie
po 12 miesiacach od poznania wynikéw. Analiza wply-
wu sytuacji stresowej, jaka jest badanie genetyczne,
na poziom dystresu u kobiet wykazata, ze u pacjentek
z wykryta mutacja genéw BRCA wyniki w odniesieniu
do mysli intruzywnych i mysli unikajacych byly istotnie
wyzsze niz u kobiet bez wykrytej mutacji w kazdym
punkcie pomiaru. W pierwszym miesiacu po poznaniu
diagnozy u pacjentek z mutacja nastapit istotny wzrost
w odniesieniu do my§li intruzywnych, ale nie jesli chodzi
o mysli unikajace [21].

W kolejnym badaniu (opisanym w podrozdziale do-
tyczacym leku) [22] okazato sig, ze dystres zwigzany z sy-
tuacja poddania si¢ badaniom genetycznym i informacja
o wyniku, u pacjentek z mutacjami genéw BRCA ! i/lub
BRCA?2 wzrastal od momentu pobrania krwi do mie-
siagca po poznaniu wynikéw oraz obnizat si¢ miedzy
6. a 12. miesiacem. Do pomiaru dystresu zastosowano
skale IES-R. U pacjentek bez mutacji poziom dystresu
obnizal si¢ z kazdym kolejnym punktem pomiaru. W 1.,
6.1 12. miesiacu wyniki byly istotnie wyzsze dla kobiet
z mutacja [22].

Waznych informacji dostarcza réwniez kolejne ba-
danie, opisujace dtugoterminowe skutki psychologiczne
wykonywania badan w kierunku obecno$ci mutacji
genéw BRCA. W badaniu wzieto udziat 167 kobiet,
ktére otrzymaly wynik badania genetycznego przynaj-
mniej 4 lata wczeSniej. Zastosowano kwestionariusz
MICRA, mierzacy Dystres, Niepewnos¢ i Pozytywne
doswiadczenia. Najwyzszy poziom dystresu wigzal si¢
z pozytywnym wynikiem badania genetycznego, wczes-
niejszym usuni¢ciem jajnikow i mtodszym wiekiem
kobiety. Kobiety, u ktérych w rodzinie wykryto mutacje
genu BRCA, doS§wiadczaly istotnie wyzszego poziomu
dystresu niz kobiety bez mutacji w rodzinie. Nie wykry-
to istotnych zwiazkéw wyniku badania genetycznego
z poziomem niepewnosci i pozytywnych doSwiadczen.
Na podstawie otrzymanych danych mozna stwierdzic,
ze kobiety nie doSwiadczaja istotnych negatywnych
konsekwencji emocjonalnych, utrzymujacych sie przez
wiele lat po poznaniu wyniku badania. Ponadto, nie
zanotowano istotnego pogorszenia w odniesieniu do
komunikacji w rodzinie czy umiejetnoSci podejmowania
autonomicznych decyzji w zakresie podejmowania dzia-
fan zapobiegawczych, profilaktyki i leczenia ewentualnej
choroby nowotworowej [27].

W kolejnym badaniu, w ktérym sprawdzono zwiazek
dystresu z wynikiem badania genetycznego, opisany
w czgSci niniejszej pracy dotyczacej leku [24], do pomiaru
dystresu zwigzanego z badaniem i wynikiem badania:
mysli intruzywnych i mys$li unikajacych wykorzystano
skale IES. U kobiet bez mutacji, zaliczonych do grupy
UV, w poréwnaniu z dwiema innymi wyrdznionymi
grupami pacjentek, wyzszy poziom postrzeganej predys-
pozycji do zachorowania na raka niz poziom wyznaczony
obiektywnie wiazat si¢ istotnie z nizszym poziomem
mysli intruzywnych, podczas gdy poziom ten nizszy niz
wyznaczony obiektywnie wigzat si¢ z wyzszym poziomem
mysli intruzywnych, sktadajacych si¢ na ogélny poziom
dystresu. Posiadanie mutacji genu BRCA nie wigzato
si¢ z podwyzszeniem poziomu dystresu. Wazniejsze od
wyniku badania genetycznego byly przekonania kobiet
odnoszace si¢ do postrzeganego prawdopodobienstwa
posiadania mutacji i predyspozycji do zachorowania [24].

Dystres, ktory stanowi reakcje na stresujaca sytuacje
iwiaze si¢ z nadmierna eksploatacja wtasnych zasobow
radzenia sobie, w istotny sposob wiaze si¢ z wynikiem ba-
dania w kierunku obecno$ci mutacji gendw BRCA1 i/lub
BRCA2. Wigkszos¢ badan wskazuje na istotny wzrost
poziomu dystresu u kobiet z mutacja w poréwnaniu
z kobietami bez mutacji. W kilku badaniach nie stwier-
dzono istotnych zwiazkéw miedzy wynikiem badania
a wzrostem poziomu dystresu. Autorzy podkreslali,
ze wazniejsze od wyniku badania genetycznego byly
przeswiadczenia kobiet o postrzeganym prawdopodo-
biefistwie posiadania mutacji i predyspozycji genetycznej
do zachorowania. Nalezy zwracac szczegdlng uwage na
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kobiety, u ktérych poziom dystresu zwigksza si¢ po usly-
szeniu wyniku badania genetycznego, poniewaz dlugo
utrzymujacy si¢ poziom stresu moze negatywnie wptynac
zaréwno na funkcjonowanie fizyczne, jak i psychologicz-
ne jednostek, na przyklad przez wplyw stresu na uklad
nerwowy i hormonalny, a takze na przezywane emocje
i relacje interpersonalne z najblizszym otoczeniem.

Depresja

Wykonywanie badan genetycznych, oczekiwanie na
wyniki i radzenie sobie z informacja o wysokim ryzyku
zachorowania na nowotwor piersi i/lub jajnika moze si¢
wiaza¢ z obnizeniem nastroju, a dlugotrwate przezywa-
nie takiej sytuacji i konieczno§¢ podejmowania trudnych
decyzji moga wptywac na rozwdj depresji. W niniejszym
podrozdziale przedstawiono wyniki badaf nad tym
aspektem funkcjonowania w zwiazku z wynikami badan
genetycznych. Do pomiaru depresji najczesciej stosowa-
no skale: Hospital Anxiety and Depression Scale (HADS
— Szpitalna Skala Leku i Depresji) Zigmonda i Snaitha
i The Center for Epidemiologic Studies — Depression
Scale (CES-D — Centrum Badan Epidemiologicznych
— Skala Depresji) Radloffa.

Zwiazek poziomu depresji z wynikiem badania
genetycznego przeanalizowano w badaniu opisanym
w czedci niniejszej pracy dotyczacej leku i dystresu [20].
Do pomiaru depresji wykorzystano skale HADS. Pie¢
lat po poznaniu wynikéw badania genetycznego nie
ujawniono istotnych réznic migdzy kobietami z mutacja
genu BRCA1 i/lub BRCAZ2 a kobietami bez tych mutacji
w odniesieniu do poziomu depresji. W piatym roku po
otrzymaniu diagnozy, w poréwnaniu z wynikami uzyska-
nymi rok po poznaniu diagnozy, nastapit istotny wzrost
poziomu depresji, zar6wno u pacjentek otrzymujacych
pozytywny, jak i negatywny wynik badania genetycznego.
Wzrost w zakresie depresji byl wyzszy dla kobiet z mu-
tacja, jednak rdznice nie osiagnely poziomu istotnego
statystycznie [20].

W drugim badaniu zastosowano skale skalg CES-D.
Oprécz poréwnania wynikéw w dwoch grupach kobiet:
z mutacja i bez mutacji, sprawdzono, czy i jakim zmia-
nom ulega poziom depresji w ciagu roku po otrzymaniu
diagnozy. U pacjentek z mutacja nastapit istotny wzrost
liczby symptoméw depresji w pierwszym miesiacu po
otrzymaniu wynikéw, natomiast miedzy 6. a 12. miesia-
cem od poznania wynikéw doszto do istotnego spadku
liczby symptomdéw depresji. U pacjentek z negatywnym
wynikiem nie stwierdzono istotnych zmian w odniesie-
niu do liczby objawéw depresji we wszystkich punktach
pomiaru. Liczba symptoméw depresji byla istotnie
wyzsza u kobiet z mutacja genu BRCA niz u kobiet bez
mutacji w 1. 1 6. miesigcu po poznaniu diagnozy. Wynik
réwny 16 i wiecej, Swiadczacy o klinicznie istotnym
nasileniu objawéw depresji, uzyskato 24%, 36%, 34%

i 22% pacjentek z mutacja, w kolejnych punktach po-
miaru. W grupie kobiet bez mutacji wynik Swiadczacy
o istotnych objawach depresji klinicznej otrzymato od-
powiednio w kolejnych punktach pomiaru: 22%, 20%,
20% 1 23% kobiet. W tym badaniu przeanalizowano
takze nastr6j pozytywny i negatywny, ktéry zmierzono
za pomocy skali Positive and Negative Affect Scales
(PANAS) Watsona, Clarka i Tellegena. W odniesie-
niu do nastroju pozytywnego u pacjentek z mutacja
nastapil istotny spadek od momentu pobrania krwi do
miesiaca po poznaniu wynikow oraz wzrost pomigdzy
6. a 12. miesiacem po poznaniu diagnozy. Wyniki byly
istotnie nizsze u pacjentek z mutacja niz u pacjentek
bez mutacji w 6. miesiacu po poznaniu wynikéw. W od-
niesieniu do nastroju negatywnego zanotowano istotny
wzrost od momentu sprzed badania krwi do miesiagca
po poznaniu wynikéw oraz spadek miedzy 6. a 12. mie-
sigcem. Wyniki byly istotnie wyzsze u kobiet z mutacja
niz u kobiet bez mutacji w 1. i 6. miesigcu po poznaniu
wynikéw. U pacjentek bez mutacji wyniki zaréwno w od-
niesieniu do nastroju pozytywnego, jak i negatywnego,
nie zmienialy si¢ istotnie, biorac pod uwage wszystkie
punkty pomiaru [22].

W kolejnym badaniu poziom depresji zostat
zmierzony za pomoca skali HADS przed badaniem,
3112 miesigcy po poznaniu wynikdw. Szczegdly badania
opisano w podrozdziale dotyczacym leku [23]. Przed
wykonaniem badania genetycznego 4% uczestnikow
mialo podwyzszone wyniki w odniesieniu do depresji.
Przed badaniem krwi gléwnymi czynnikami zwigzanymi
z podwyzszonym poziomem depresji byly: pte¢ zefiska,
niski poziom wyksztalcenia, wysoki poziom niepokoju
zwigzanego z zagrozeniem choroba nowotworowa. Trzy
miesigce po poznaniu diagnozy najbardziej zwiazane
z wysokim poziomem lgku i depresji byly nastepujace
czynniki: pte¢ zefiska, niski poziom wyksztalcenia,
wczesniejsza diagnoza nowotworu oraz wysoki poziom
niepokoju zwigzanego z zagrozeniem choroba nowotwo-
rowa. Natomiast 12 miesi¢cy po otrzymaniu wynikdéw
badania najbardziej zwigzane z wysokim poziomem
depresji byly: wezesniejsza diagnoza nowotworu i wysoki
poziom niepokoju zwigzanego z zagrozeniem chorobg
nowotworowa. Poziom depresji nie byt istotnie zwigza-
ny z wynikiem badania genetycznego — pozytywnym
lub negatywnym. Po 12 miesigcach nie zanotowano
istotnego wptywu wyniku badania na poziom depresji
u badanych kobiet [23].

W ostatnim badaniu, ktérego szczegdly przedstawio-
no w podrozdziale dotyczacym leku [24], do pomiaru
depresji zastosowano skalg HADS. U kobiet bez mutacji,
sklasyfikowanych jako UV, w poréwnaniu z pozostalymi
dwiema grupami pacjentek, wyzszy poziom postrzega-
nej predyspozycji do zachorowania na raka niz poziom
wyznaczony obiektywnie wiazal si¢ istotnie z nizszym
poziomem depresji, podczas gdy poziom ten nizszy niz
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wyznaczony obiektywnie wigzat si¢ zwyzszym poziomem
tego czynnika. Posiadanie mutacji nie oznaczato istot-
nego podwyzszenia poziomu depresji — najwazniejsze
byly subiektywne przekonania kobiet dotyczace prze-
widywanego prawdopodobiefistwa posiadania mutacji
i predyspozycji do zachorowania [24].

Wyniki w odniesieniu do poziomu depresji sa niejed-
noznaczne, podobnie jak w przypadku Igku i dystresu.
Wedtug niektérych badan nastepuje istotny wzrost
poziomu depresji zaréwno u pacjentek otrzymujacych
pozytywny, jak i negatywny wynik badania genetycznego,
w innych sugeruje si¢ zmiany tylko u kobiet z mutacja:
poczatkowo wzrost, a nastgpnie spadek poziomu de-
presji. W innych za$ stwierdza si¢, ze nie ma zadnego
zwigzku miedzy wynikiem badania a poziomem depresji,
anajwazniejsze s jedynie subiektywne prze$wiadczenia
dotyczace posiadania mutacji i prawdopodobienstwa
zachorowania. Kazda kobieta poddajaca si¢ badaniom
genetycznym, niosacym potencjalne zagrozenie dla jej
dobrostanu fizycznego i psychicznego, powinna by¢ ob-
jeta pomoca zespotu specjalistow, poniewaz stanowi to
szans¢ uniknigcia zaburzen depresyjnych, ktére moglyby
si¢ u tych pacjentek rozwinac.

Dyskusja

Lek, dystres i depresja to emocje i stany najczesciej
zwigzane z sytuacja badania genetycznego. R6zni au-
torzy otrzymali odmienne wyniki w odniesieniu do tych
wlasciwosci funkcjonowania psychologicznego u kobiet
otrzymujacych diagnoze pozytywna i negatywng. Moze
to by¢ zwiazane z rézna liczebnoscia grup badanych
iwykorzystaniem odmiennych testéw psychologicznych.
Wynika to réwniez ze zmiennych socjodemograficznych,
medycznych i psychologicznych, zwtaszcza z réznic indy-
widualnych w zakresie reagowania na trudne, stresowe
sytuacje zycia codziennego. Nie mozna zatem jedno-
znacznie stwierdzi¢, ze informacja o posiadaniu mutacji
zawsze zwicksza nasilenie lgku, dystresu i depresji.
Dzieje si¢ tak gléwnie w pierwszych miesigcach po po-
znaniu wyniku badania genetycznego, prawdopodobnie
dlatego, ze w tym okresie nalezy podja¢ wazne decyzje
zwiazane z przebiegiem dziatan profilaktycznych i lecz-
niczych, jak réwniez z przekazaniem rodzinie informacji
o posiadaniu mutacji.

Wyniki badan pokazuja, ze podwyzszony poziom leku
i niepokoju w tym okresie koreluje pozytywnie z czgsto-
tliwoscia podejmowania réznych Srodkéw zaradczych,
na przyklad w postaci badan mammograficznych czy
samobadania piersi. Uwaza si¢, Ze po pewnym czasie na-
stepuje okres psychologicznego przystosowania do nowej
informacji, ktéra na zawsze wplywa na dalsze funkcjono-
wanie kobiet i ich bliskich [22]. Konieczne jest zindywidu-
alizowane podejscie do kazdej pacjentki i dostosowanie

metod pomocy medycznej i psychologicznej do potrzeb
kazdej z nich. Wazne jest prowadzenie dalszych badaf,
aby moc okresla¢ rodzaj i zasieg negatywnych skutkow
psychologicznych wykonywania testow genetycznych,
by jak najdoktadniej poznaé grupe kobiet podatnych na
negatywne konsekwencje otrzymania informacji o zwigk-
szonym ryzyku zachorowania na raka piersi i jajnika [26].

Dotychczas przeprowadzone badania obejmowaty
stosunkowo krétki okres po poznaniu diagnozy — 12 mie-
siecy. Jak wykazano w jednych z nielicznych badan dtu-
goterminowych trwajacych 5 lat [20], utrzymujace si¢
negatywne skutki otrzymania informacji o okoto 80-pro-
centowym ryzyku zachorowania na raka piersi i jajnika nie
zawsze beda si¢ wigzaé z podwyzszonym poziomem leku
idystresu, jednak informacja o braku mutacji réwniez nie
gwarantuje obnizenia poziomu negatywnych emocji, leku
idystresu. W zwiazku z nieustannie rozwijajaca si¢ wiedza
w zakresie onkologii, genetyki klinicznej i psychologii
wiele uwagi nalezy poSwigci¢ kolejnym badaniom, ktére
beda obejmowac wigksze grupy kobiet, oceniaé wigcej
aspektoéw funkcjonowania psychologicznego, na przyktad
postrzegana satysfakcje z zycia czy poziom uogdlnionej
wlasnej skutecznosci, aby jeszcze doktadniej poznad
wplyw wyniku badania w kierunku obecnosci mutacji
genéw predysponujacych do nowotworéw.

Konkludujac, badania w kierunku obecnosci mu-
tacji genow zwiekszajacych ryzyko zachorowania na
raka piersi i/lub jajnika wiaza si¢ z duzymi korzyScia-
mi i pozwalaja wielu kobietom na wczesne wykrycie
choroby i emocjonalne przystosowanie si¢ do nowej
sytuacji. Jak wynika z przegladu badan dotyczacych
percepcji ryzyka zachorowania na raka piersi i jajnika,
sprawdzanego po wykonaniu testu genetycznego, tego
rodzaju badania wnosza w zycie kobiet wiele korzySci,
zwigkszajac trafno$¢ ocen ryzyka zachorowania na raka
dokonywanych przez pacjentki. Potwierdzeniem moze
by¢ fakt, ze poziom depresji u kobiet, ktére odmowily
poznania wyniku badania genetycznego, mimo ze oddaly
krew do badan, wzrést z 26% z momentu sprzed badania
genetycznego do 47% po miesigcu. Jak widac, radzenie
sobie z ryzykiem przez zaprzeczanie lub unikanie moze
by¢ skrajnie szkodliwe [28].

Whnioski

W ostatnich latach nastapil wyrazny rozwdj w za-
kresie genetyki klinicznej, onkologii oraz psychoon-
kologii. W 1994 roku opisano i rozpoczgto intensywne
badania nad struktura genu BRCAI i zwiazkiem jego
mutacji z wystgpowaniem dziedzicznego raka piersi
i/lub jajnika [29]. Coraz wigcej kobiet decyduje si¢ na
wykonanie badan w kierunku obecno$ci mutacji genéw
BRCAI i/lub BRCA2, dlatego badacze poszukuja wply-
wu ich wynikéw na wybrane aspekty funkcjonowania
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psychologicznego kobiet. Ze wzgledu na znacznie
zwiekszone ryzyko zachorowania na nowotwory piersi
ijajnika u nosicielek omawianych mutacji uzasadnione
jest sprawdzanie poziomu l¢ku, dystresu, depresji,
nastroju i obaw zwiazanych z rozwojem choroby,
zaréwno w perspektywie krétko-, jak i dlugotermino-
wej. Rezultaty badan przeanalizowanych w niniejszej
pracy nie daja jednoznacznej odpowiedzi na pytanie
o wplyw wyniku badania genetycznego na funkcjono-
wanie emocjonalne kobiet. Mozna zauwazy¢ zaréwno
wzrost, jak i spadek w odniesieniu do wymienionych
zmiennych. W wigkszosci badan podkresla si¢ jednak
pozytywne skutki poddawania si¢ takim badaniom, sa
one zwigzane zarOwno ze stanem somatycznym, jak
i psychicznym. Mozliwo$¢ wczesnego wykrycia zmian
nowotworowych, szansa na przystosowanie si¢ do zycia
z informacja o zwickszonym ryzyku zachorowania czy
mozliwos¢ przedyskutowania z rodzing dostepnych opcji
profilaktycznych czy leczniczych zabiegéw — sa to korzy-
Sci, ktore nie byly dostepne jeszcze 20 lat temu. Nalezy
kontynuowa¢ prowadzenie badaf oceniajacych skutki
psychologiczne wykonywania testow genetycznych,
rowniez w Polsce. Warto réwniez zadbac, by kobiety nie
baly si¢ samego badania i ewentualnych konsekwencji
zdrowotnych, poniewaz obecny stan wiedzy z zakresu
medycyny i psychologii pozwala na wczesne wykrycie
choroby, podjecie leczenia, a przede wszystkim — na
dostarczenie wsparcia psychologicznego pacjentkom
iich rodzinom w tak trudnych dla nich chwilach. Ponadto
zebranie wigkszej iloSci danych na temat funkcjonowania
psychologicznego kobiet pozwoli na stworzenie zindy-
widualizowanych, dostosowanych do potrzeb pacjentek
iich rodzin metod pomocy psychologicznej, programow
psychoterapeutycznych czy specjalnych treningdéw ma-
jacych na celu rozw6j osobisty czy rozwdj komunikacji
w rodzinie. Zadbanie o rzetelny i dynamiczny rozwdj
wiedzy oraz propagowanie sprawdzonych informacji na
temat samych mutacji, jak i konsekwencji ich wykrycia
pozwoli na poprawe jakosci zycia kobiet. Udowodniono
bowiem, Ze btedne oczekiwania czy przeszacowywanie
wlasnego ryzyka wystgpowania mutacji i ewentualnego
rozwoju choroby potaczone z pozytywnym wynikiem
badania genetycznego wywieraja duzo bardziej szkodli-
wy wplyw na funkcjonowanie psychologiczne kobiet niz
sama informacja o posiadaniu mutacji.
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