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Components of the psychosocial functioning of carriers
of BRCA1 and/or BRCA2 gene mutations

Abstract

: Anxiety or relief and a chance to reduce risk? How does the genetic test result affect the psychosocial functioning of
: patients? In recent years, genetic tests perform to determine the risk of malignant tumors are becoming more and
w more popular. This applies in particular to the risk assessment for hereditary ovarian cancer and breast cancer. It is al-
: ready know that the mutation in the BRCAT (breast cancer 1) and BRCA2 (breast cancer 2) gene significantly increases
: the chance of developing breast cancer or ovarian cancer. Psychologists involved to check the functioning of women
\ undergoing genetic research, seek answers to the question about the impact of the outcome on their daily life — the
: level of anxiety, quality of life and depressive symptoms.

\ This article is an analysis of the results obtained by contemporary researchers of the phenomenon. The results obtained
: so far do not allow for an absolute determination whether the positive result of the genetic test is unequivocally asso-
: ciated with experiencing anxiety or a lowered mood.

\ Future research seems to be important to be able to plan therapeutic interactions more effectively with women for
: whom the diagnosis becomes overloading and exceeds their ability to cope, but also in the perspective of providing
‘ adequate psychological support to women who will deciding what to do with further preventive measures, especially
: with the decision to perform preventive mastectomy.
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Wstep Lazarus i Folkman, stres jest okreslong relacjg pomiedzy

Rak piersi jest jednym z najczesciej diagnozowanych
nowotworéw w Polsce [1]. Wyniki badan wskazuja,
ze ryzyko zachorowania zalezy od rodzaju mutacji
oraz od lokalizacji mutacji w genie [2]. Wejscie w role
pacjenta i podjecie decyzji o rozpoczeciu procesu le-
czenia moze okazac sie dla kobiety Zzrédtem szeregu
nieprzyjemnych uczu¢, zwtaszcza stresu. Wedtug teorii
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konkretng osobg a jej otoczeniem, wtedy gdy relacja
ta oceniana jest jako obcigzajaca lub przekraczajaca
jej zasoby, mozliwosci poradzenia sobie i jednoczesnie
stanowi zagrozenie dla dobrostanu jednostki [3]. Takg
relacje okresla sie jako transakcyjna, z uwagi na fakt,
ze uwzglednia nie tylko wptyw otoczenia na osobe, ale
takze to, w jaki sposdb osoba oddziatuje na otoczenie.
Ma to ogromne znaczenie w badaniu psychospotecznych
skfadnikéw funkcjonowania pacjentek poddajacych
sie testom genetycznym. Rosngca liczba zachorowan
oraz specyfika zwigzana z przebiegiem choroby, ktéra
powoduje nie tylko zmiany fizyczne, ale czesto tak-
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ze znaczace zmiany psychologiczne oraz spoteczne,
zwlaszcza wtedy, gdy dotyka coraz miodsze kobiety,
aktywne zawodowo i rodzinnie, nierzadko przyczyniajg
sie do przezywania chronicznego stresu. Obecny stan
wiedzy psychologicznej w zakresie wspomagania oséb
przewlekle chorych jest znacznie bogatszy niz przed
laty, co pomaga w fagodzeniu negatywnych skutkéw
diugotrwatych doswiadczen stresujacych. Obecnie
szczegdlne zainteresowanie badaczy, teoretykéw oraz
praktykdw skupia sie wokot psychologicznych aspektow
funkcjonowania pacjentéw chorujacych na nowotwory
oraz praktycznych metod pomocy terapeutycznej, jakie
mozna w tym zakresie wykorzystywac. Wiedzac, jak duze
znaczenie dla dobrostanu psychicznego ma zdrowie
fizyczne, coraz wiecej badan skupia sie takze na aspekcie
profilaktycznym. W ostatnich latach prowadzone sg mie-
dzy innymi badania na obecnos¢ mutacji gendw BRCAT
oraz BRCA2, ktére predysponujg do zachorowania na
nowotwory piersi oraz jajnikéw. Celem tego typu badan
jest poznanie ryzyka pojawienia sie choroby nowotwo-
rowej, zwlaszcza w sytuacji, kiedy w historii rodziny
badanego diagnozowane byty choroby nowotworowe
lub gdy osoba poddajaca sie testom genetycznym sama
zmagata sie z nowotworem. Dodatkowo, w sytuacji
wykrycia mutacji genéw BRCAT i/lub BRCA2 u osoby
poddajacej sie badaniu, mozliwa jest wczesniejsza inter-
wencja czy tez zastosowanie odpowiedniej profilaktyki.
Przedstawiony w ponizszej pracy systematyczny przeglad
literatury ma na celu ukazanie wptywu wynikéw testow
na obecnos$¢ mutacji w obrebie genu BRCAT/2 na takie
aspekty funkcjonowania psychologicznego kobiet, jak
lek, jakos¢ zycia czy depresja.

Wykrycie mutacji w obrebie genéw BRCA1

i BRCA2 a wzrost ryzyka zachorowania

na nowotwor

Mutacje w obrebie genéw BRCAT i/lub BRCA2 zostaty
powigzane ze wzrostem ryzyka zachorowania na raka
w cyklu zycia od 35% do 85% [4] w przypadku raka piersi
oraz od 16% do 60% [5] w przypadku raka jajnika. Mu-
tacja genéw BRCAT i/lub BRCAZ2 oznacza, ze w wyniku
zmiany nastepuje nadmierny podziat komérek, ktérych
namnozenie moze sie przyczyni¢ do rozwoju raka piersi
lub raka jajnika. Pojawia sie tak zwana predyspozycja
do dziedziczenia nowotworu. Wedtug aktualnych sza-
cunkéw rozpowszechnienie obecnosci mutacji genow
BRCAT i BRCA2 w catej populacji wynosi 1/300-1/800,
natomiast wsréd Polakéw jest szacowane na 1/170 [6].
Wozrost Swiadomosci zagrozen powoduje, ze w ostatnich
latach wzrasta liczba kobiet wykonujacych badania
w kierunku mutacji genéw nowotworowych. Celem testu

genetycznego w zakresie analizy gendw BRCAT i BRCA2
jest okredlenie predyspozycji dziedzicznych zwiekszaja-
cych ryzyko zachorowan na raka piersi, jajnika i innych
narzadow. Test adresowany jest gtéwnie do mtodych
kobiet, u ktérych stwierdzono raka piersi lub jajnika;
kobiet, u ktorych w rodzinie zdiagnozowano raka piersi
lub jajnikow, ale réwniez do krewnych nosicielek mutagji
w genach BRCAT i/lub BRCA2 oraz do mezczyzn chorych
na raka piersi lub prostaty, a takze do ich krewnych [7].
Specjalisci onkologii i genetyki klinicznej zwracajg uwage,
ze osoby, u ktérych wykryto mutacje, powinny zostac
otoczone szczegolng opiekg profilaktyczng i prewencyjng
po to, aby ewentualne pojawienie sie nowotworu mogto
zostac jak najszybciej wykryte [8].

Emocjonalny wymiar badan genetycznych
Sytuacja oczekiwania na wyniki badania czy tez konfron-
tacja z pozytywnym wynikiem testu moga spowodowac
wystapienie specyficznych stanéw emocjonalnych,
dlatego nie nalezy zapominac o zapewnieniu badanym
wspierajacej opieki psychologicznej. W badaniach pro-
wadzonych nad funkcjonowaniem psychologicznym
kobiet poddajacych sie testom na wykrycie mutacji,
zwraca sie uwage na rosngca potrzebe wsparcia bada-
nych, przede wszystkim w kontekscie doswiadczanych
emocji, takich jak lek czy spadek nastroju.

Badanie genetyczne w kierunku mutacji genu BRCAT
i/lub genu BRCA2 nie wigze sie ze skomplikowang proce-
durg i polega na pobraniu prébki krwi wysytanej nastep-
nie do analizy. W zwigzku z okreslonymi konsekwencjami
w przypadku otrzymania pozytywnego wyniku, badanie
to dla wiekszosci 0s6b wigze sie jednak ze specyficzng
sytuacjg emocjonalng. Niekiedy pomimo otrzymania
negatywnego wyniku, czyli w sytuacji kiedy osoba ba-
dana nie zostata okreslona jako nosiciel mutacji genu,
WCigz pojawiajg sie negatywne stany emocjonalne [9].
Chroniczne dziatanie stresu moze powodowac liczne
konsekwencje zdrowotne, takie jak wahania poziomu
cukru czy zaburzenia rytmu serca. W perspektywie psy-
chologicznej dfugotrwate doznawanie stresu, leku czy
obnizonego nastroju, moze negatywnie wptywac takze
na poczucie wartosci, relacje interpersonalne czy spadek
motywacji do dbatosci o wtasne zdrowie [9]. Zgodnie ze
wspomniang juz koncepcja Lazarus i Folkman, stresujace
zdarzenia, ktore sg nieoczekiwane, czyli dana osoba sie
ich nie spodziewa, wywotuja wyzszy poziom dystresu,
niz zdarzenia, ktére osoba skfonna jest przewidywac lub
oczekiwac, ze moga mie¢ one miegjsce [9]. Z tego wiasnie
powodu, w badaniach dotyczacych psychologicznych
reakcji os6b oczekujacych na wyniki badania gene-
tycznego warto uwzgledni¢ czynnik réznicujacy, jakim
jest powdd skierowania pacjenta na badanie. Osoby,
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u ktérych w przesztosci zdiagnozowano nowotwdr, czy
przeszty zabieg mastektomii, mogg charakteryzowac sie
wiekszg gotowoscia psychiczng na ewentualnos¢ otrzy-
mania informacji o obecno$ci mutacji genu niz osoby
bez historii nowotworowej.

Metoda

Niniejsza praca stanowi probe dokonania analizy wy-
nikow przeprowadzonych dotychczas badan, ktérych
uwaga skupiata sie na psychospotecznych komponentach
funkcjonowania pacjentek poddajacych sie badaniom
genetycznym na obecno$¢ mutacji w genach BRCAT
i/lub BRCA2. Celem jest sprawdzenie, czy otrzymanie
pozytywnego badz negatywnego wyniku wyptywa
na odczuwanie przez pacjentki leku, niepokoju, czy
depresji oraz czy moze powodowac zmiany w zakresie
poczucia jakosci zycia. Dodatkowo, w pracy dokonano
przegladu badan, w ktérych uwaga autoréw skupita sie
na tych pacjentkach, ktére stajg w obliczu koniecznosci
podjecia decyzji o wykonaniu zabiegu profilaktycznej
mastektomii. Przeprowadzone badania majg przede
wszystkim praktyczne znaczenie, poniewaz pozwalaja
lepiej zrozumied specyficzng sytuacje psychospoteczng
pacjentek w aktualnym momencie oraz wyodrebni¢ czyn-
niki, ktére maja znaczenie dla powodzenie wskazanego
procesu decyzyjnego. Analizie poddano wyniki 7 badan
przeprowadzonych w latach 2008-2017. W tym celu
przeszukano baze danych EBSCO, PubMed, PsychAR-
TICLES oraz MEDLINE. Uzyto stéw kluczowych dla ana-
lizowanego obszaru: ,,BRCA1", ,BRCA2", , prophylactic
mastectomy”, , psychosocial functioning”, , psychologi-
cal functioning”. Tabela 1 zawiera zestawienie wynikdw
badan uwzglednionych w niniejszej pracy.

Wyniki

Ta cze$¢ pracy zawiera analize wynikdw badan. W pierw-
szej czesci omdwiono lek, niepewnos¢ oraz depresje
u kobiet poddajgcych sie badaniu genetycznemu na
obecno$¢ mutacji w genach BRCAT i/lub BRCA2. Zwréco-
no uwage takze na zmiany w zakresie jakosci zycia, z ja-
kimi wigze sie wykonanie testu genetycznego. Nastepnie
poddano analizie specyfike funkcjonowania pacjentek,
ktére podejmujg decyzje o wykonaniu profilaktycznej
mastektomii. Prezentowane w ten sposéb wyniki badan
pozwalaja na ukazanie szerszej perspektywy i lepsze zro-
zumienie sytuacji psychospotecznej, w ktdrej znajduja sie
kobiety wykonujace badanie genetyczne oraz mierzace
sie z nastepstwami otrzymania pozytywnego wyniku.

Lek i depresja
Jedna z podstawowych zmiennych mierzonych podczas
badan psychologicznych nad funkcjonowaniem kobiet,

ktére poddaja sie badaniom genetycznym, jest lek rozu-
miany jako specyficzny stan emocjonalny spowodowany
antycypowaniem nadchodzacego niebezpieczenstwa,
mogacego mie¢ swoje zrédto zaréwno na zewnatrz,
jak i wewnatrz jednostki [10]. Lek w przypadku oséb
chorujgcych onkologicznie wiaze sie przede wszystkim
z przewidywaniem chorego, co do mozliwych nega-
tywnych nastepstw diagnozy [11]. Natomiast znaczenie
poziomu depresji w niniejszych badaniach wynikato
przede wszystkim z emocjonalnego kontekstu wyko-
nywania testéw genetycznych — niekiedy koniecznosci
zrewidowania dotychczasowych planéw oraz marzen,
a takze podjecia decyzji co do dalszego postepowania,
w tym takze decyzji o ewentualnym wykonaniu zabiegu
profilaktycznej mastektomii.

Przedstawione w niniejszej pracy wyniki badan, mierza-
cych poziom leku oraz poziom depresji wykorzystywaty
Szpitalng Skale Leku i Depresji (HADS, Hospital Anxiety
and Depression Scale) Zigmonda i Snaitha. W badaniach
korzystano takze ze Skali Wptywu Zdarzen (IES, Impact of
Event Scale) Weissa i Marmara oraz kwestionariusza MIC-
RA (Multidimensional Impact of Cancer Risk Assessment).
Wyniki dotychczasowych badan prowadzonych w Pol-
sce w kontekscie mierzenia leku jako stanu oraz leku
jako cechy nie sg jednoznacznie, ale wykazuja pewna
zaleznos¢ wzgledem czasu, jaki dzieli moment badania
psychologicznego i moment otrzymania wynikdw testu
genetycznego. Okazuje sie, ze podwyzszony poziom leku
u pacjentek BRCA1(+) i BRCA1(-) mozna obserwowat
do roku po otrzymaniu wyniku, a nastepnie spada on
nieco ponizej wyniku otrzymanego przez pacjentki przed
przystapieniem do testu genetycznego. Po miesigcu od
wykonania badania poziom odczuwania dystresu jest
Znaczaca wyzszy u pacjentek z pozytywnym wynikiem
test niz u pacjentek z wynikiem ujemnym. Natomiast
z perspektywy komponentéw psychologicznych war-
to zwrdci¢ uwage na wyniki wskazujace, ze u 18%
pacjentek BRCAT(+) wysoki poziom leku, ksztaftujacy
sie na poziomie 9 i 10 stenu, stwierdzono jeszcze
przed uzyskaniem wyniku testu genetycznego, czyli
w momencie, kiedy pacjentki nie miaty swiadomosci,
czy w ich genie wystepuje mutacja, czy tez nie. Moz-
na wiec przypuszcza¢, ze czynnikiem stresujgcym dla
wielu kobiet poddajacych sie badaniu genetycznemu
jest sama sytuacja badania i ich reakcja moze stanowi¢
konsekwencje okreslonych predyspozycji lub wynikac
z konstrukgji osobowosci, czy tez mie¢ zwigzek z do-
tychczasowg historig nowotworows. Potwierdzajg to
badania Ertmanskiego i wsp. [12], z ktorych wynika,
ze ponad 10% pacjentéw BRCAT(+) charakteryzuje sie
szczegdlnie wysokim poziomem leku zaréwno przed,
jak i po przejsciu testu genetycznego oraz ze pacjenci
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dotknieci nowotworem majg wyzszy poziom dystresu,
po uptywie jednego miesigca od otrzymania wyniku niz
pacjenci zdrowi.

Zaleznos¢ reakgji od funkcjonowania psychospotecznego
kobiet prezentuja badania Bre'dart i wsp. [13], ktore
pokazuja, ze to, w jaki sposob pacjentki BRCA 1/2 (+)
spostrzegaja swoja predyspozycje do zachorowania na
raka wigze sie z poziomem leku, poniewaz kiedy ich su-
biektywne spostrzeganie ryzyka przewyzsza obiektywne
szacowania pojawia sie wyzszy poziom leku niz u pa-
cjentek BRCA1/2 (+), ktdre oceniajg swoje predyspozycje
jako nizsze od obiektywnie dokonanej analizy. Ujawnia
to znaczenie, jakie ma okreslona percepcja pacjentek
w kontekscie odczuwania przez nie leku.

Czynnikiem chronigcym dla doswiadczania objawéw
depresyjnych po wykonaniu testu genetycznego jest
miedzy innymi wyzszy poziom wyksztatcenia [14], nato-
miast uptywajacy czas tagodzi odczuwanie leku. Dgzac
do zapewnienia jak najlepszego wsparcia pacjentkom,
ktére poddaja sie testom genetycznym, wyodrebniono
takze czynniki ryzyka dla odczuwania leku oraz depre-
sji, dzieki czemu zauwazono, ze kobiety z niedawno
zdiagnozowang mutacjg BRCA, ktére zgtosity nizszy
poziom poczucia wtasnej skutecznosci i nizszy poziom
wyksztatcenia, byty bardziej wrazliwe na wystepowanie
leku i objawdw depresyjnych. Wiekszej uwagi wymagaja
takze pacjenci, ktérzy zostali niedawno zdiagnozowani
a ktdérzy mieli nizszy poziom samowystarczalnosci lub
mieli nizszy poziom wyksztatcenia [14].

Jakos¢ zycia

Moment otrzymania wyniku testu genetycznego,
zwlaszcza jesli jest on pozytywny, zazwyczaj wigze sie
z koniecznoscig podjecia decyzji co do dalszych dziatan.
Czesto sa to znaczace zmiany, ktére moga wptywac na
codzienne funkcjonowanie pacjenta oraz jego rodziny.
Rodzi to potrzebe sprawdzenia, czy wprowadzanie okre-
slonych dziatan, w zaleznosci od ich inwazyjnosci, moze
powodowac zmiany w zakresie jakosci zycia.

W omawianych badaniach wykorzystano Skale Satys-
fakcji z Zycia (SWLS) autorstwa Dinnera, Emoosa, Lar-
sena i Griffin oraz Kwestionariusz Oceny Jakosci Zycia
(QOL, Quality of Life) Swiatowe]j Organizacji Zdrowia.
Niejednoznacznos¢ wynikdéw nie pozwala na pewne
potwierdzenie, ze wykonanie testu genetycznego
w kierunku mutacji w genach BRCAT i/lub BRCA2 nie
spowoduje wzrostu leku czy spadku nastroju u zadnej
z pacjentek. Nalezy jednak pamieta¢, ze dotychczasowe
badania w coraz wiekszym stopniu potwierdzajg, ze wy-
nik testu nie powoduje obnizenia jakosci zycia pacjentek
znaczgco ani dtugotrwale. Posiadaczki mutacji w genach
BRCAT i/lub BRCA2 moga odczuwac pewne negatywne

emocje na pierwszym etapie, gdy poznajg wyniki testow,
co moze poczatkowo powodowac zmiany zachowan
i stylu zycia, a dotyczy to przede wszystkim pacjentek
z pozytywnym wynikiem testu, jednak testy genetyczne
same w sobie nie powodujg dtugotrwatych negatywnych
efektéw psychospotecznych [15]. Nalezy przede wszyst-
kim podkresla¢ pozytywne znaczenie wykonania testu
genetycznego dla poprawy jakosci zycia, co przejawia sie
miedzy innymi zwiekszonym zainteresowaniem wtasnym
zdrowiem poprzez zmiane stylu zycia czy diety, dzieki
czemu pozwala niejako na modelowanie podobnych
zachowan u rodziny pacjentek i ich bliskich.

Psychospoteczny kontekst podejmowania

decyzji o wykonaniu zabiegu profilaktycznej
mastektomii

Z uwagi na brak petnej spéjnosci wynikéw badan pré-
bujacych wyodrebni¢ czynniki moggce wptywac na tak
odmienne reakcje pacjentek, prowadzono takze analizy
dotyczace kobiet, ktdére s nosicielkami mutacji w ge-
nach BRCAT i/lub BRCA2 i zdecydowaty sie wykonac
zabieg profilaktycznej mastektomii oraz tych, ktére
nie chciaty wykona¢ zabiegu. Badacze poszukiwali od-
powiedzi miedzy innymi na pytanie o to, czy podjecie
decyzji o profilaktycznym usuniecie piersi przez pacjentki
BRCA1/2(+) powinno by¢ poprzedzone konsultacjami
psychologicznymi i czy kobiety w obliczu takiej decyzji
wykazujg potrzebe dodatkowego wsparcia. Wyniki uzy-
skane przez Patenaude i wsp. [16] wyraznie wskazuja,
ze przedoperacyjna konsultacja psychologiczna zdaniem
ponad potowy pacjentek jest wskazana, a dodatkowo
wiekszos¢ z przebadanych kobiet uwaza, ze mozliwosc
odbycia konsultacji psychologicznej przed wykonaniem
zabiegu mogtaby pomdéc w podjeciu decyzji oraz emo-
cjonalnym przygotowaniu sie do wykonania zabiegu.
Dodatkowo, u tych pacjentek BRCA(+) znajdujacych sie
w stanie remisji, ktére przeszty rekonstrukcje chirurgicz-
ng po wykonaniu zabiegu profilaktycznej mastektomii,
odnotowano poprawe jakosci zycia, zwtaszcza w kate-
goriach Zdrowie, Seksualnos¢, Osobowos¢, Partnerstwo
oraz w relacjach z wiasnymi dzie¢mi, a takze, ze nastapita
u nich znaczaca poprawa ogdlnej satysfakcji z zycia.
U zdrowych pacjentek BRCA(+) nastagpita znaczna
poprawa w kategorii Zdrowia i Wtasnej osoby [17].
Whioski ptynace z badan pozwalaja na przewidywanie,
ze wykonywanie zabiegu profilaktycznej mastektomii
z rekonstrukcja moze by¢ sposobem zapobiegania wysta-
pieniu raka piersi, poniewaz z psychologicznego punktu
widzenia jednoznacznie istotny jest fakt, ze nastapita
poprawa postrzegania wtasnego zdrowia i wtasnej osoby
w obu grupach kobiet. Sg to takie aspekty jakosci zycia,
ktére uwaza sie za wspierajace dtugoterminowg stabili-
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zacje z punktu widzenia dynamiki wiasnego ja, a takze
systematycznie wptywajace na inne aspekty jakosci zycia,
ktére sie z nich wywodzg.

Jak sie jednak okazuje, podjecie decyzji o wykonaniu zabie-
gu profilaktycznego usuniecia piersi jest procesem i prze-
biega w sposdb ztozony, a znaczenie ma w nim miedzy
innymi wskazanie tak zwanego odpowiedniego momentu,
ktory starali sie okresli¢c Howard i wsp. [18], prowadzac
pogtebione wywiady z pacjentkami, u ktérych wykryto
mutacje gendw BRCAT i/lub BRCA2. Jak wykazata analiza
pogtebionych wywiaddw, wazna z perspektywy pacjentek
jest przede wszystkim mozliwos¢ dogtebnego przemyslenia
sytuadji przed podjeciem decyzji, czyli posiadanie wystar-
czajacej ilosci czasu, ale takze emocjonalna gotowo$¢ do
konfrontacji z konsekwencjami podjetej decyzji. Wyniki
badan pokazaty, ze podejmowanie decyzji o wykonaniu
profilaktycznej mastektomii utrudniajg nierozwigzane
konflikty oraz problemy, a sprzyjajace sq sytuacje, w ktérych
pacjentki oceniajg aktualny stan stuzby zdrowia jako dobry.

Dyskusja

Prowadzone dotychczas badania skupiaty sie przede
wszystkim na okredleniu, czy wykonanie testu genetycz-
nego moze w sposob negatywny wptywac na psychospo-
teczne funkcjonowania pacjentek. Uzyskane wyniki nie
daja jednoznacznej odpowiedzi. Ta niejednoznacznosc
moze stanowi¢ wynik wielu czynnikdw, poczawszy od
liczebnosci przebadanych grup, a skonczywszy na zréz-
nicowaniu socjodemograficznym, ktére w kontekscie
badan genetycznych wydaje sie znaczace. Nie bez zna-
czenia pozostaja czynniki réznicujgce w grupie badanej,
zwigzane z indywidualnym funkcjonowaniem, dotych-
czasowg historig, sposobami radzenia sobie ze stresem
czy wzorami reakcji w sytuacjach trudnych, a przede
wszystkim nagtych i niespodziewanych. Nie mozna jed-
noznacznie i z pewnoscia stwierdzi¢, ze poddawanie sie
badaniu genetycznemu na obecno$¢ mutacji w genach
BRCAT i/lub BRCA2 powoduje wzrost niepokoju, spadek
nastroju czy jakosci zycia. Wyniki badan pokazuja, ze
takie zmiany mogga nastepowac, ale dotyczg one przede
wszystkim poczatkowego etapu diagnozy oraz krétkie-
go czasu po otrzymaniu wynikdw testu genetycznego.
W dtuzszej perspektywie nie wykazano utrzymywania
sie lub narastania negatywnych stanéw emocjonalnych,
co moze stanowi¢ potwierdzenie, ze wykonanie badan
genetycznych nie zaburza znaczaco oraz trwale funkcjo-
nowania psychospotecznego pacjentek. Moze natomiast
powodowac podjecie okreslonych dziatan profilaktycz-
nych, ktére w dtuzszej perspektywie przyczyniaja sie do
poprawy jakosci zycia.

Dziafania profilaktyczne oraz prewencyjne réznia sie pod
wzgledem inwazyjnosci oraz wysitku, zaréwno fizycz-

nego, jak i emocjonalnego, koniecznego do wtozenia
w ich realizacje. Poddawanie sie badaniom genetycznym
moze powodowac wieksze skupienie sie pacjentek na
dbatosci o wtasne zdrowie poprzez zmiane stylu zycia,
wzrost czestotliwosci badan medycznych, podejmowanie
zwiekszonej aktywnosci fizycznej czy dbatosci o jakosc
diety. Niekiedy jednak wykrycie w genie BRCAT muta-
¢ji moze sie wigzac z koniecznoscig podjecia decyzji
o wykonaniu prewencyjnej mastektomii. To specyficzna
sytuacja, w ktorej podejmowanie decyzji jest procesem
przebiegajagcym wieloetapowo i w sposéb ztozony.
Okazuje sie, ze wartosciowe dla jego powodzenie jest
zapewnianie pacjentkom wsparcia psychologicznego
oraz wyposazenie ich w odpowiednig wiedze na temat
przeprowadzenie zabiegu oraz jego pdzniejszych kon-
sekwencji. Badania realizowane w tym zakresie wyko-
rzystujg metody jakosciowe, co sprawia, ze liczebnos¢
badanych grup jest stosunkowo niewielka.

Analizujac catosciowo znaczenie wykonywania badan
genetycznych na obecnos¢ mutacji w genach BRCAT
i/lub BRCA2, przede wszystkim nie nalezy zapominac
o realizacji podstawowego celu, jakim jest profilaktyka
i prewencja raka piersi i/lub raka jajnikéw. Podstawowg
korzyscig jest mozliwos¢ okreslenia ryzyka i zapobieganie
wystapieniu nowotworu. Warto zwréci¢ uwage takze
na pozytywne nastepstwa wykonania testu genetycz-
nego w kierunku mutacji BRCA2 i/lub BRCA2, takie jak
podejmowanie dziatan profilaktycznych i leczniczych.
Z perspektywy uogolniania wnioskdw znaczace wydaje
sie, by w przysztosci poddawac badaniom wieksze grupy
pacjentek, czy tez rozwazy¢ mozliwos¢ analizy innych
aspektow funkcjonowania, takich jak poczucie koheren-
¢ji, umiejscowienie kontroli zdrowia, czy obraz wtasnego
ciata, a takze ich wptywu na podejmowanie dziatan
prewencyjnych, w szczegdlnosci na podejmowanie de-
cyzji o wykonaniu zabiegu profilaktycznej mastektomii.

Whioski

Rozwoj genetyki klinicznej oraz onkologii pozwala na
coraz lepsze rozumienie znaczenia, jakie dla ogranicza-
nia ryzyka zwigzanego z wystgpieniem nowotworu ma
wykonywanie badan genetycznych na obecnos¢ mutadji
w genach BRCAT i/lub BRCA2. Dzieki popularyzacji metod
prewencyjnych i profilaktycznych, takze w przestrzeni pub-
licznej [19], coraz wiecej kobiet decyduje sie na wykonanie
testu genetycznego. Specyfika emocjonalnej konfrontacji
z sytuacjg badania oraz wynikami testu rodzi potrzebe
badan nad psychospotecznymi nastepstwami diagnozy.
Monitorowanie zmian w zakresie funkcjonowania emo-
cjonalnego oraz spotecznego pacjentek jest uzasadnione
i powinno by¢ kontynuowane. Analiza badan opisanych
w niniejszej pracy nie daje jednak jasnej odpowiedzi na
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pytanie o to, po wykonaniu testu genetycznego nastepuje
natezenie odczuwanego leku oraz wzrost poziomu depre-
sji czy tez spadek jakosci zycia. Wskazane prawidtowosci
moga wystepowac, jednak jak wynika z przedstawionych
badan, majg one raczej charakter krotkotrwaty i nie za-
burzajg znaczaco psychospotecznego funkcjonowania
pacjentek. Poziom leku moze by¢ takze zwigzany nie
tyle z samym wynikiem testu, ale z sytuacja badania,
dotychczasowa historig nowotworowa w rodzinie, czy
tez subiektywnym przewidywaniem co do posiadania
predyspozycji do zachorowania. Ztozono$¢ reakgji moze
takze wynikac z czynnikéw socjodemograficznych, takich
jak wiek czy poziom wyksztatcenia.

Z perspektywy psychologicznej zasadne wydaje sie
prowadzenie dalszych badan nad nosicielkami mutagji
w genie BRCAT, ktére rozwazaja decyzje o wykonaniu
zabiegu profilaktycznej mastektomii. Poznanie psycho-

spotecznych uwarunkowan wystepujacych w procesie
decyzyjnym wskazanych pacjentek jest wazne dla pla-
nowania efektywnych oddziatywan oraz zapewniania im
adekwatnego wsparcia, zgodne z realnymi potrzebami.
Tylko taki sposéb dziatania daje mozliwos¢ znaczacego
ograniczenia ryzyka nowotworu piersi u pacjentek o po-
zytywnym wyniku badania genetycznego.

W swietle powyzszych wnioskéw nalezy zadbac szczegélnie
0 udzielania odpowiedniego wsparcia psychologicznego
tym pacjentkom, ktdre wykazujg okreslong podatnos¢ lub
u ktérych mozna przewidywac, ze umiejetnosci poradzenia
sobie z pozytywnym wynikiem testu mogg by¢ przez nie
oceniane jako niewystarczajace. Warto pamieta¢ przede
wszystkim o pozytywnym znaczeniu badan genetycznych,
ich olbrzymiej wartosci w ograniczaniu ryzyka wystapienia
nowotworu, co naturalnie przyczynia sie do ochrony zycia
ludzkiego, stanowigcego przeciez nadrzedng wartosc.

‘ Streszczenie

\ Lek czy ulga i szansa na zmniejszenie ryzyka? Jak wynik testu genetycznego wplywa na funkcjonowanie psychospo-
: feczne pacjentek? W ostatnich latach coraz wiekszym zainteresowaniem ciesza sie testy genetyczne wykonywane
: w celu okreslenia ryzyka zachorowania na nowotwory zfosliwe. Dotyczy to zwfaszcza oceny ryzyka zachorowania na
\ dziedziczng postac raka jajnikdw oraz raka piersi. Obecnie wiadomo, ze mutacja wystepujaca w obrebie genéw BRCA'1
: (breast cancer 1) i BRCA2 (breast cancer 2) znaczaco zwieksza moZzliwos¢ zachorowania na nowotwory piersi lub jajnika.
\ Psycholodzy zajmujacy sie funkcjonowaniem kobiet poddajacych sie badaniom genetycznym, poszukuja odpowiedzi na
: pytanie o wptyw wyniku na codzienne zycie pacjentek — poziom leku, jakos¢ zycia i objawy depresyjne.

: Niniejsza praca stanowi analize wynikéw uzyskanych przez wspdiczesnych badaczy zjawiska. Otrzymane dotychczas
\ rezultaty nie pozwalaja na bezwzgledne okreslenie, czy pozytywny wynik badania genetycznego jest jednoznacznie
: zwigzany z doznawaniem leku, czy obnizonego nastroju. Dalsze badania wydaja sie jednak istotne, by w przysztosci
\ moc efektywniej planowac oddziatywania terapeutyczne wzgledem kobiet, dla ktdrych diagnoza staje sie przecigzajaca
: i przekracza ich mozliwosci poradzenia sobie, ale takze w perspektywie zapewnienia adekwatnego wsparcia psychologicz-
: nego tym kobietom, ktdre maja trudnosc w podjeciu decyzji o dalszych dziataniach profilaktycznych czy prewencyjnych,
\ 2zwlaszcza o wykonaniu prewencyjnej mastektomii.

: Psychiatry 2018; 15, 4: 234-240

Stowa kluczowe: mutacje genéw BRCA1 i BRCA2, funkcjonowanie psychologiczne, lek, depresja,
profilaktyczna mastektomia, rak piersi, rak jajnikow
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