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Perinnollisen syopaalttiuden tunnistamisella
on merkitysta myos gynekologisten syopien

ehkaisyssa

ahden yleisille syoville altistavan sy6pa-

alttiusoireyhtyman geenit tunnistettiin

1990-luvun alussa. Perinnéllisen rinta- ja
munasarjasyopdalttiuden aiheuttavat mutaatiot
BRCAI- ja BRCA2-geeneissd (1). Perinnélli-
sen paksusuolisyopaalttiuden, Lynchin oire-
yhtymin, joka altistaa merkittivisti kohdun-
runkosyovallekin, taustalta 16ytyivit mutaatiot
DNA:n duplikaatiovirheiden korjausjirjestel-
man geeneissd, tirkeimpind MLHI-, MSH2-,
MSHG6- ja PMS2-geenit (2). Mutaatioiden tun-
nistamisesta on kulunut jo yli kaksi vuosikym-
mentd, joten sekd kokemusta ettd tutkittua
tietoa alttiusmutaation kantajien syopédin sai-
rastumisen ehkaisemisestd on vuosien aikana
kertynyt.

BRCAI- ja BRCA2-geenien mutaatioihin
liittyy, geenin ja mutaation mukaan, 41-90 %:n
riski sairastua rintasyOpdan ja 8—62 %:n riski
sairastua munasarjasydpdan (jolla tissi yh-
teydessd tarkoitetaan munasarja-, munanjoh-
din- ja vatsakalvoldhtoistd erityisesti seroosia
syopdd) 70 vuoden ikdin mennessi (3). Arviot
sairastumisriskistd vaihtelevat tutkitun vieston
mukaan, mutta olennaista on, etti elinikidinen
sairastumisriski on tuntuvasti vaestoriskid suu-
rempi. Niin suomalaiset kuin kansainviliset-
kin ohjeistukset suosittelevat BRCA-geenien
mutaatioiden kantajien rintojen vuosittaista
kuvantamista, yleensi magneettikuvausta rin-
tasyovin varhaiseksi toteamiseksi, sekd nai-
sen niin halutessa myos riskid pienentdvia
rintarauhaskudoksen poistoa (4).

Munasarjasyovin osalta seurannan ei toistai-
seksi ole osoitettu vahentivan kuolleisuutta, sil-
14 sy6pd kehittyy nopeasti levinneeksi eiki silla
ole seulonnassa todettavaa esiastetta. Mutaa-
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tion kantajien munasarjasyopdsairastavuus li-
sddntyy jyrkasti 40 ikdvuoden jilkeen, kun taas
alle 40-vuotiaiden munasarjasyopd on ollut
harvinainen. Kansainviliset hoitosuositukset
suosittelevatkin padasiallisena riskia vihentava-
né toimenpiteend munanjohtimien ja munasar-
jojen poistoa BRCAI-geenin mutaation kanta-
jille viimeistidn 40 vuoden ja BRCA2-geenin
mutaation kantajille viimeistiin 45 vuoden
idssi (3,5,6).

Lynchin oireyhtymille altistavan geenivir-
heen kantajuuteen liittyy geenisti riippuen 15—
46 %:n riski sairastua paksusuolisyopdin, 43—
57 %:n riski sairastua kohdunrunkosy6pdin ja
10-17 %:n riski sairastua munasarjasyopain
(endometrioidi tai kirkassoluinen) 75 vuoden
ikiin mennessi (7). Muutaman vuoden vilein
tehtavilla paksusuolen tihystyksilld on mahdol-
lista pienentdd paksusuolisyopikuolleisuutta
(8).

Kohdunrunkosyovian varhaiseen toteami-
seen on suositeltu vuosittaista gynekologista
tutkimusta yhdistettynd gynekologiseen kaiku-
kuvaukseen sekd kohdun limakalvoniytteen
ottamiseen 35 vuoden idstd alkaen. Naytt6 seu-
rannan hyodyllisyydestd ja kustannusvaikutta-
vuudesta kuitenkin puuttuu (9,10). Kohdun ja
munasarjojen poiston vaikutuksesta kohdun-
runkosyépakuolleisuuteen ei ole tutkimusnayt-
toa, mutta kansainviliset hoitosuositukset suo-
sittelevat poistoa yli 40-vuotiaille naisille, jotka
eivit endi toivo raskauksia (9,11).

Syopaseulontaa suunniteltaessa apuna ovat
seuraavat periaatteet: Mikili syopa kehittyy
esiasteesta, voidaan esiasteita toteamalla ja
hoitamalla estdd syovin kehittyminen. Tilloin
syOpisairastuvuus saadaan vihenemain. Mikili
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TAULUKKO. Suomalainen BRCA-geenien ja Lynchin oireyhtymd mutaationkantajien gynekologinen seurantasuositus.

BRCAT-geenin mutaation BRCA2-geenin mutaation Lynchin oireyhtyma
kantaja kantaja -mutaation kantaja

Kaynnit naisten-
tautien poli-
klinikassa

1. Neuvontakaynti kun mutaatio todettu

2. Kdynti viimeistaan 40 vuoden idssa tai kun nainen toivoo riskia vahentévaa kirurgiaa
3. 40 vuoden ian jalkeen seurantakdynnit vuosittain, kunnes riskid vahentdva kirurgia on tehty

Riskia pienentdva | Munasarjojen ja munanjohti-

Munasarjojen ja munanjohti-

Kohdun ja munasarjojen poisto

kirurgia mien poisto viimeistadn 40 mien poisto viimeistadn 45 45 vuoden idstd ldhtien
vuoden idssa vuoden idssa
Riskia pienen- Ei seurantatarvetta.
tavan kirurgian | ypyjstelmahormonihoitoon liittyy rintasyépariskin lisiantyminen. Mikali BRCA-geenin mutaation kan-
Jalkeen tajalle tehdyn riskid vihentévén kirurgian yhteydessé poistetaan myés kohtu, voidaan hormonihoito

toteuttaa pelkalla estrogeenilla.

syOpd pystytddn toteamaan varhaisessa vaihees-
sa paikallisena, saadaan syopdan liittyvd kuol-
leisuus pienenemiin. Kolmas keino vihentdi
syOpaan liittyvaa sairastuvuutta ja kuolleisuutta
on suunnitella keinoja, joilla sy6vin kehittymi-
sen riskid voidaan pienentid tai jopa kokonaan
poistaa. Tallainen keino on esimerkiksi syoville
alttiiden elinten kirurginen poisto.

Suomen Gynekologisen Onkologian Eri-
koisladkarit -pienryhmd on pohtinut edelld
mainittujen alttiusgeenien mutaation kantajien
seurantasuosituksia, jotka koskevat gynekologi-
siin syOpiin sairastumista. Seurantasuosituksis-
sa on pyritty huomioimaan sekd edella esitetyt
periaatteet ettd kansainviliset hoitosuositukset
(TAULUKKO). Naisille, joilla todetaan ituradan
BRCA1I-, BRCA2-geenien tai Lynchin oireyhty-
man mutaatio, pienryhmai suosittelee perinngl-
lisyysladkarikdynnin jilkeen neuvontakiyn-
tid asiaan perehtyneelli gynekologilla oman
alueen erikoissairaanhoidon poliklinikassa.
Neuvontakéynnin tarkoituksena on informoida
naista sairastumisriskid vihentavistd tekijoistd,
perhesuunnitteluun liittyvistd asioista seka ris-
kid vihentdvistd kirurgiasta ja sen suositellusta
ajankohdasta.

Munasarjojen ja munajohtimien poistoa suo-
sitellaan BRCAI-mutaationkantajille 40 vuo-
den ja BRCA2-mutaationkantajille 45 vuoden
idssd. Munasarjojen poiston on todettu pie-
nentdvin merkitsevisti, jopa puolittavan, my0s
rintasyovin riskin (9). Toimenpiteen jilkeen
mutaation kantajilla on vihdinen, alle S %:n
riski sairastua vatsakalvolihtoiseen syOpiin,
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joka ei kuitenkaan ole estettivissd kirurgialla tai
seurannalla (3). Hormonihoito on mahdollista
riskid pienentivin kirurgian jilkeen (12,13).
Vaikka kohtu sinillddn ei ole BRCA-geenien
mutaatioiden kantajuuden yhteydessd riski-
elin, helpottaa kohdunpoisto hormonihoidon
toteuttamista munasarjojen kirurgisen poiston
jilkeen, silld rintasyOpariskid lisddvad keltarau-
hashormonia ei tarvitse liittad hormonihoitoon
(13).

Lynchin oireyhtyma -mutaation kantajia in-
formoidaan kohdun ja munasarjojen poistosta
sairastumisriskid pienentdvini toimenpiteen,
jota suositellaan 45-50-vuotiaille.

Neuvontakiynnilld on tirkedd tukea henki-
sesti mutaation kantajaksi osoittautunutta
naista ja pyrkia vihentimain hinen huolestu-
mistaan. Neuvontakdynnin suositukset kirja-
taan sairaskertomukseen, josta ne ovat helposti
asianomaisen katsottavissa. Ennen 40 vuoden
ikdd ei suositella erikoissairaanhoidossa tapah-
tuvia, rutiinimaisia seurantakaynteja.

Seuraavaa kiyntid erikoissairaanhoidossa
suositellaan viimeistdin 40 vuoden idssd tai
kun nainen on halukas riskid vihentivain
kirurgiaan. Niille naisille, jotka 40-vuotiaina
eivit vield toivo riskid pienentdvdi kirurgiaa,
tulee tehda yksil6llinen seurantasuunnitelma,
ja heiddn osaltaan vuosittainen seurantakiyn-
ti erikoissairaanhoidossa on todennikdisesti
perusteltua. Lynchin oireyhtymd -mutaation
kantajien osalta tilanne on yksinkertaisempi,
silld kohdun limakalvon tilaa pystytddn seuraa-
maan polikliinisesti otettavan limakalvoniyt-
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teen avulla, ja kehittyvd kohdunrunkosy6pa oi-
reilee yleensi vuotohiiridin jo taudin varhais-

vaiheessa.

BRCA-geenien mutaatioiden kantajien ti-
healldkadn seurannalla ei toistaiseksi ole pystyt-
ty vihentimain heidan kuolleisuuttaan muna-

osastonylilaakari

vastuualue
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