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Γενετικοί παράγοντες

Περίπου 5% με 10% των περιστατικών καρκίνου μα-
στού θεωρείται ότι είναι κληρονομικά, που σημαίνει ότι 
προκύπτουν απευθείας από διαταραχές γονιδίων (ονο-
μάζονται μεταλλάξεις) κληρονομούμενες από ένα γονέα.

Παρότι σε κάποιες οικο-
γένειες με BRCA1 μεταλ-
λάξεις, ο κίνδυνος ανά-
πτυξης κατά τη διάρκεια 
της ζωής καρκίνου του 
μαστού φθάνει το 80%, 
ο μέσος όρος αυτού του 
κινδύνου φαίνεται να βρί-
σκεται μεταξύ 55% και 
60%. Για BRCA2 μεταλλά-
ξεις, ο κίνδυνος είναι μι-
κρότερος, περίπου 45%.
Καρκίνοι του μαστού που 
συνδέονται με αυτές τις 
μεταλλάξεις, αναπτύσσο-
νται πιο συχνά σε νεότε-
ρες γυναίκες και πιο συχνά 

προσβάλλουν και τους 
δύο μαστούς απ’ ότι καρ-
κίνοι που δεν συνδέονται 
με αυτές τις μεταλλάξεις. 
Γυναίκες με αυτές τις κλη-
ρονομικές μεταλλάξει, επί-
σης, έχουν αυξημένο κίνδυ-
νο για ανάπτυξη και άλλων 
καρκίνων, ειδικότερα καρκί-
νου ωοθηκών.
Στις Ηνωμένες Πολιτείες 
Αμερικής, οι μεταλλάξεις 
BRCA  είναι πιο συχνές 
στην Εβραϊκή φυλή των 
Ασκενάζι (Ανατολική Ευ-
ρώπη), σε σχέση με  άλ-
λες φυλές και εθνότητες, 

αλλά μπορεί να υπάρχουν και σε 
οποιονδήποτε άνθρωπο.
Μεταβολές σε άλλα γονίδια: 
Άλλες γονιδιακές μεταβολές και 
μεταλλάξεις μπορούν, επίσης, να 
οδηγήσουν σε κληρονομικούς 
καρκίνους μαστού. Αυτές οι μεταλ-
λάξεις είναι περισσότερο σπάνιες 
και συχνά δεν αυξάνουν τον κίν-
δυνο για καρκίνο του μαστού, όσο 
αυτές των BRCA γονιδίων. Δεν είναι 
συχνά αίτια πρόκλησης καρκίνου 
του μαστού.

ATM: το ATM γονίδιο, φυσιολογι-
κά, συμβάλλει στην επιδιόρθω-
ση του κατεστραμμένου DNA. 
Κληρονομώντας δύο ανώμαλα 
αντίγραφα από αυτό το γονίδιο 
προκαλείται η νόσος «αταξία-τη-
λεαγγειεκτασία». Η κληρονομική 
απόκτηση ενός μεταλλαγμένου 
αντίγραφου αυτού του γονιδίου 
έχει συνδεθεί με υψηλό ποσο-
στό καρκίνου του μαστού σε κά-
ποιες οικογένειες.
TP53: Το γονίδιο TP53 συμβάλλει 
στη σύνθεση μιας πρωτεΐνης που 
λέγεται P53 και έχει ογκοκατα-
σταλτική δράση. Κληρονομικές 
μεταλλάξεις αυτού του γονιδί-
ου προκαλούν το σύνδρομο Li-
Fraumeni (ονομάσθηκε έτσι από 
τα ονόματα των 2 ερευνητών 
που το περιέγραψαν πρώτοι). 
Άνθρωποι με αυτό το σύνδρομο 
παρουσιάζουν αυξημένο κίνδυ-
νο για καρκίνο του μαστού, όπως 
επίσης και άλλες κακοήθειες, 
όπως λευχαιμία, καρκίνοι εγκε-
φάλου και σαρκώματα (καρκίνοι 
δηλαδή των οστών και του συν-
δετικού ιστού). Είναι σπάνιο αίτιο 
καρκίνου του μαστού.
CHEK2: Το σύνδρομο Li-
Fraumeni μπορεί, επίσης, να 
προκληθεί από κληρονομι-
κές μεταλλάξεις του γονιδίου 
CHEK2. Ακόμη και αν δεν προκα-
λεί αυτό το σύνδρομο, μπορεί να 
αυξήσει τον κίνδυνο για καρκίνο 
του μαστού κατά δύο φορές, 
όταν κληρονομείται.
PTEN: Το γονίδιο PTEN φυσιο-

λογικά βοηθά στη ρύθμιση της 
κυτταρικής ανάπτυξης. Κληρο-
νομικές μεταλλάξεις αυτού του 
γονιδίου μπορούν να προκα-
λέσουν το σύνδρομο Cowden, 
μία σπάνια διαταραχή, στην 
οποία οι άνθρωποι παρουσιά-
ζουν αυξημένο κίνδυνο τόσο 
για καλοήθεις, όσο και για κα-
κοήθεις όγκους του μαστού, 
όπως επίσης και κακοήθειες του 
γαστρεντερικού συστήματος, 
του θυρεοειδούς, της μήτρας 
και των ωοθηκών. Μεταλλαγές 
αυτού του γονιδίου μπορούν, 
επίσης, να προκαλέσουν ένα 
διαφορετικό σύνδρομο που λέ-
γεται Bannayan-Riley-Ruvalcaba 
και δε φαίνεται να συνδέεται με 
κίνδυνο καρκίνου του μαστού. 
Πρόσφατα, τα σύνδρομα που 
προκαλούνται από το PTEN 
έχουν συγκεντρωθεί σε μία 
ολότητα που ονομάζεται PTEN 
Tumor Hamartoma Syndrome.
CDH1: Κληρονομικές μεταλλά-
ξεις αυτού του γονιδίου προ-
καλούν κληρονομικό γαστρικό 
καρκίνο διάχυτου τύπου, ένα 
σύνδρομο, κατά το οποίο, οι 
ασθενείς αναπτύσσουν αυτόν το 
σπάνιο τύπο καρκίνου σε νεαρή 
ηλικία. Οι γυναίκες που φέρουν 
αυτές τις μεταλλάξεις, έχουν αυ-
ξημένο κίνδυνο για διηθητικό 
λοβιακό καρκίνο του μαστού.
STK11: Διαταραχές αυτού του 
γονιδίου προκαλούν το σύνδρο-
μο peutz-jeghers. Ασθενείς με 
αυτήν τη διαταραχή παρουσιά-
ζουν μελαγχρωτικές κηλίδες στα 
χείλη και στη στοματική κοιλό-
τητα, πολύποδες του ουροποι-
ητικού και γαστρεντερικού συ-
στήματος, και έχουν αυξημένο 
κίνδυνο για διαφόρους τύπους 
καρκίνου, συμπεριλαμβανόμε-
νου και του καρκίνου του μα-
στού.
PALB2: Το γονίδιο PALB2 συμ-
βάλλει στη σύνθεση μιας πρω-
τεΐνης που αλληλεπιδρά με την 
πρωτεΐνη που παράγεται από 

το γονίδιο BRCA2. Μεταλλάξεις 
αυτού του γονιδίου μπορούν να 
οδηγήσουν σε αυξημένο κίνδυ-
νο για καρκίνο του μαστού. Δεν 
είναι ακόμη ξεκάθαρο εάν οι με-
ταλλάξεις του γονιδίου PALB2, 
επίσης, αυξάνουν τον κίνδυνο 
για καρκίνο ωοθηκών και ανδρι-
κό καρκίνο του μαστού.

     του
για τον

Γενετικός έλεγχος: Γενετικοί 
έλεγχοι μπορούν, πλέον, να  
πραγματοποιηθούν για ανί-
χνευση των μεταλλάξεων 
στα BRCA1 και BRCA2 γο-
νίδια (ή και σε κάποια άλλα 
γονίδια που συνδέονται με 
αυξημένο κίνδυνο για καρ-
κίνο του μαστού). Παρότι 
αυτοί οι έλεγχοι (testing) 
μπορεί να είναι βοηθητικοί 
σε κάποιες περιπτώσεις, τα 
υπέρ και τα κατά αυτής της 
διαδικασίας πρέπει να λαμ-
βάνονται σοβαρά υπόψη.

 
καρκίνο    μαστού BRCA1 και BRCA2: Το πιο συχνό 

αίτιο κληρονομικού καρκίνου μα-
στού είναι μία κληρονομούμενη 
μετάλλαξη στα γονίδια BRCA1 και 
BRCA2 . Στα φυσιολογικά κύτταρα, 
αυτά τα γονίδια προλαμβάνουν τον 
καρκίνο σχηματίζοντας πρωτεΐνες 
που προφυλάσσουν τα κύτταρα 
από ανώμαλη αύξηση. Εάν έχεις 
κληρονομήσει ένα μεταλλαγμένο 
αντίγραφο από κάθε γονίδιο από 
ένα γονέα, έχεις 
μεγάλο κίνδυνο 
για καρκίνο 
του μαστού 
κατά τη 
διάρκεια 
της ζωής 
σου.
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