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0 Dwie mutacje genu PALB2 wywolujace wyjatkowo
agresywna postac¢ raka piersi u kobiet wykryli polscy genetycy pod kierunkiem prof.

Cezarego Cybulskiego i prof. Jana Lubinskiego ze Szczecina. Pisze o tym najnowsze
wydanie ,Lancet Oncology”.

To kolejny sukces szczecinskich genetykdéw od wielu lat specjalizujacych sie w badaniach mutacji
genetycznych zwiekszajacych zachorowanie na nowotwory, w tym szczegdlnie na raka piersi. 27
kwietnia 2015 r. opublikowali w ,Nature Genetics” wyniki badan nad mutacja genu RECQL, ktéra
rowniez zwieksza ryzyko wystapienia raka piersi.

- MieliSmy duzo szczescia, ze byliSmy pierwszymi na swiecie badaczami, ktérzy opublikowali badania
na temat genu RECQL. Zaledwie kilka dni pézniej, 6 maja 2015 r., ukazala sie podobna publikacji
chinskich genetykdw” - powiedzial w rozmowie z dziennikarzem PAP prof. Cezary Cybulski
z Zakladu Genetyki i Patomorfologii Pomorskiego Uniwersytetu Medycznego w Szczecinie.

Specjalista twierdzi, ze wykryte w polskiej populacji dwie mutacje genu PALB2 sa jeszcze
grozniejsze, gdyz moga wywota¢ wyjatkowo agresywna postac raka piersi, grozniejsza nawet niz te
powodowana przez znana od lat mutacje genu BRCA1. Z powodu tego zaburzenia genetycznego
Angelina Jolie zdecydowata sie na prewencyjne usuniecia zaréwno obu piersi, jak i jajnikow, bo
zwieksza ona ryzyko rozwoju obydwu tych nowotworow.

PALB2 podobnie jak BRCA1 i BNRCA2 oraz RECQL sa genami naprawczymi DNA.

,PALB2 rézni sie on BRCA1 tym, ze nie zwieksza grozby powstania raka jajnika” - wyjasnia prof.
Cybulski. Kobiety z mutacja PALB2 sa jednak prawie pieciokrotnie bardziej narazone na raka piersi.
Jeszcze wieksze ryzyko tej choroby jest u kobiet, u ktorych poza tym genem w najblizszej rodzinie
kto$ zachorowat na ten nowotwor, np. matka lub siostra. , Te panie sa az 8-krotnie bardziej narazone
na raka piersi” - dodaje.

Szczecinscy genetycy oceniaja, ze w Polsce nosicielkami mutacji PALB2 jest 50 tys. kobiet,
dwukrotnie mniej niz tych z mutacja BRCA1, ktorych jest w naszym kraju jakies 100 tys. Przebadali



ponad 17 tys. kobiet z catego kraju, sposrod ktérych 12,5 tys. zachorowato na raka piersi, a 4,7 tys.
pan stanowito grupe kontrolna (bez tego nowotworu).

Jak pisza polscy badacze w ,Lancet Oncology”, mutacje genu PALB2 wykryto u 116 pacjentek
z wykrytym rakiem piersi oraz u 10 kobiet z grupy kontrolnej. Przezywalnos¢ kobiet z ta mutacja
byta wyraZnie gorsza. O ile u pacjentek z rakiem piersi bez PALB2 szansa 10-letniego przezycia
siegata 75 proc., to u kobiet z ta mutacja nie przekraczata 48 proc.

»,Nie znam innej mutacji zwiazanej z rakiem piersi o tak ztym rokowaniu” - podkresla prof. Cybulski.
Dodaje jednak, ze nie wszystkie kobiety z PALB2 sa skazane na prewencyjna mastektomie, jesli chca
uniknaé przedwczesnego zgonu z powodu agresywnej postaci raka piersi.

»Nasze badania wykazaly rowniez, ze u kobiet z ta mutacja ryzyko zgonu w znacznym stopniu zalezy
od wielko$ci guza - dodaje szczecinski genetyk. - Jesli zostanie on wykryty dos¢ wczesnie, gdy nie
przekracza jeszcze 2 cm Srednicy, prawdopodobienstwo dziesiecioletniego przezycia siega 82 proc.
Dopiero, gdy guz jest wiekszych rozmiaréw, powyzej 2 cm, spada ono do zaledwie 30 proc.”

Wiecej na stronie: www.naukawpolsce.pap.pl
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Najlepszy studencki projekt robotyczny
zostanie sfinansowany

Studenci z Rzeszowa maja szanse na zrealizowanie pomyst.
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Siec¢, ktora odpowiada za chorobe Parkinsona

Sie¢ mézgowa SCAN, ktéra taczy myslenie z ruchem,.
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Smartfon szkodzi rozwojowi dziecka

Psycholog w Dniu Bezpiecznego Internetu.
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Polscy naukowcy opisali najmniejsze znane
genomy bakteryjne

Poinformowali badacze na tamach , Nature Communications”.
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Jak nauke przetwarzac na biznes?

Pracami Rady pokieruje minister finansoéw i gospodarki Andrzej Domanski.
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Ciaza i urlopv dla rodzicow a grant
badawcze

Instytucje ttumacza zasady przedtuzania uméw.
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Nadcisnienie biatego fartucha

Im dziecko mtodsze, tym czesciej zdarza sie u niego ono.
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W ojca na zdrowie dziecka jest wieksz
niz podejrzewano

Wynika z najnowszych badan publikowanych przez , Health Psychology”.
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