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BRCA-geenivirhe loytyy kymmenesosasta rinta- ja
munasarjasyopasuvuista Tyksin erva-alueella

Lahtokohdat Perinndllisyysselvittelyissa rinta- ja munasarjasyopaalttiuden vuoksi kdyneiden sukujen maara on Tyksin erva-alueella
nelinkertaistunut 10 vuodessa. Tutkimuksessa selvitettiin BRCA-geenivirhetta kantavien sukujen osuus.

Menetelmat Retrospektiivisessa kohorttitutkimuksessa tarkastellaan Tyksin kliinisen genetiikan tutkimuksissa rinta- ja
munasarjasyopaalttiusepailyn vuoksi kayneita sukuja vuodesta 1996 alkaen. Geenitutkimuksia tehtiin 904, ja tutkimustuloksen tai
sukupuun perusteella suuren riskin sukuja l6ydettiin 852. Munasarjasyopanaytteiden BRCA-tulokset analysoitiin vuosilta
2017-2020.

Tulokset Uusien BRCA-sukujen osuus suuren riskin suvuista oli 9,6 % (82/852). Sukukohtaisia patogeenisia variantteja oli BRCA1-
geenissa 9/38 (24 %) ja BRCA2-geenissa 8/44 (18 %), loput olivat valtamutaatioita. Kliiniselta merkitykseltadn epaselvia BRCA2-
VUS-variantteja oli BRCA2-geenivirheista noin kolmasosa (13/44). Munasarjasyopanaytteista 6/144 (4,2 %) oli germinaalisia.

Paatelmat BRCA-sukujen osuus on pienentynyt 20 %:sta 10 %:iin, kun testaus on laajentunut suurempaan potilasryhmaan. Suuri
BRCA2-VUS-16yddsten maara voi heijastaa runsasta sukukohtaisten geenivirheiden osuutta Lounais-Suomessa.
Munasarjakasvaimesta todettujen germinaalisten BRCA-muutosten maara on pieni. Alueellisen varianttiprofiilin tunteminen
parantaa geenitulosten tulkintaa.
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Rintasy6péain sairastuu Suomessa naisista joka kahdeksas (1). Arviolta 5-10 % rintasy6visti johtuu
yksittiisestd suuren riskin perinnéllisesté (germinaalisesta) geenivirheesté (2,3). Parhaiten tunnetut
alttiusgeenit ovat BRCA1 ja BRCA2: aikaisempien tutkimusten perusteella ne selittdvéit perinnéllisen
rintasydpéalttiuden noin 20 %:ssa suvuista (4,5). Tyksin erityisvastuualueella (erva) saadut uudet havainnot
poikkeavat tésté.

BRCA1-geenivirhetti kantavilla naisilla elinikdinen rintasydpériski on 60-70 % ja BRCA2-kantajilla 50-70 %.
Munasarjasyovan riski on BRCA1-kantajilla noin 40 % ja BRCA2-kantajilla noin 20 % (6,7). Miehilla erityisesti
BRCA2-kantajuuteen liittyy eturauhassyopaériski (8).
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Seké BRCA1- ettd BRCA2-geenisti tunnetaan yli 1 800 patogeenisti varianttia eli geenivirhetta (9). BRCA-
geenivirheet ovat ldhes aina perittyji, vain noin 0,3 %:ssa tapauksia patogeeninen variantti on de novo eli sité
ei ole aikaisemmin esiintynyt suvussa (10).

Aikaisemmin on raportoitu, ettd Suomessa noin 80 % BRCA-geenivirheistd on valtamutaatioita (11). Suuri
osuus johtuu perustajavaikutuksesta. Suomenniemeen tuli aikoinaan pieni joukko ihmisié, ja heidian
mutaationsa ovat rikastuneet maantieteellisesti ja kulttuurisesti eristiytyneessi maassa. Tutkimuksessamme
selvitimme Tyksin erva-alueen varianttiprofiilia.

BRCA-suvut on tirkeda 10ytaa, silld niissi ennustetta voidaan parantaa syopariskii pienentivén kirurgian
avulla (12), kuten poistamalla munanjohtimet ja munasarjat. Tehostettu seuranta mahdollistaa rintasy6van
varhaistoteamisen (13).

Geenitutkimusta ei tehda kaikille rintasyopéapotilaille, vaan se jarjestetddn sukupuun tai potilaan sairauden
perusteella. Tim4& on kustannusvaikuttava menetelma BRCA-sukujen 10ytdmiseksi (14). Tyksisséd kiaytossa oleva
geenipaneelitutkimus kattaa kaikki nykyain tunnetut rinta- ja munasarjasyopdaalttiuteen liittyvit geenit.

Aineisto ja menetelmat

Retrospektiivinen kohorttitutkimus kattaa kaikki Tyksin perinnéllisyyslddketieteen poliklinikalla
rintasyopdalttiusepdilyn vuoksi neuvonnassa kiyneet suvut 1/1996-6/2021 (kuvio 1). Tyksin erva-alue kattaa
Varsinais-Suomen, Satakunnan ja vuodesta 2013 ldhtien Vaasan sairaanhoitopiirin. Myds ahvenanmaalaisia
sukuja on kdiynyt neuvonnassa.
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KUVIO 1.

Perinnéllisen rinta- ja/tai munasarjasyopaepailyn vuoksi neuvonnassa kayneet
suvut Tyksin erva-alueella 1996-2021
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@ Kajkki suvut yhteensd e Muut neuvotut suvut == BRCA-positiiviset suvut

@= Suuren riskin suvut, joissa geenivirhetta ei ole l6ytynyt
@ S\ uren riskin suvut, joissa muu kuin BRCA-geenivirhe

Vuoden 2021 maara on estimoitu alkuvuoden 6 kk:n perusteella. Vuoden 2013 jalkeen todettiin Vaasan sairaanhoitopiirissa 13,
Satakunnan shp:ssa 8, Ahvenanmaan shp:ssa 2 ja Varsinais-Suomen shp:ssa 39 uutta BRCA-sukua. Neuvottujen sukujen maara on
nelinkertaistunut 10 vuodessa.

Tutkimuksessamme selvitetddn BRCA-varianttiprofiilia sukuperusteisesti. Analyysi ei raportoi BRCA-suvuissa
sukulaisille tehtyja geenitutkimuksia. Suvut on luokiteltu suuren rintasyopéariskin suvuiksi tai muiksi suvuiksi
(kuvio 1) (taulukko 1).

Rintasyopéaalttiussukujen l6ytdmiseksi
ldhetekriteerit perinnéllisyyslddketieteelliseen
selvittelyyn (15) ovat I6ysemmaét kuin Lundin
modifioidut kriteerit (taulukko 1), joita
perinnollisyysladkarit kayttavét (16).
Perinnollisyysladkéri on arvioinut sukuhistorian ja
potilaan sairaustietojen perusteella germinaalisen
geenivirheen todennéikoisyytta. Lahetekriteerit ja
geenitestauskriteerit on mainittu Ladkarilehdessa
aikaisemmin (17).
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Perinnéllisyyslddkiri on arvioinut sukuhistorian ja
potilaan sairaustietojen perusteella germinaalisen
geenivirheen todennédkoéisyyttd. Suvun geenivirheen
etsiminen aloitetaan sairaasta henkilostd. DNA
eristetddn laskimoverindytteen valkosoluista.
Menehtyneen henkilén tutkimus voidaan tehda
kudosniytteen DNA:sta.

Tutkimusmahdollisuudet ovat parantuneet ajan
kuluessa. 1990-luvun lopulla tutkittiin pelkdstdan
valtamutaatiot eli Suomessa yleiset BRCA-
geenivirheet (3). Pian tuli mahdolliseksi BRCA-
geenien tutkiminen kokonaisuudessaan Sanger-
sekvensoinnilla, mutta varhaiset menetelmét eivit
havainneet geenivirheita yhta hyvin kuin nykyiset.

Vuodesta 2011 l&dhtien on kiytetty BRCA-geenien
Sanger-sekvensoinnin liséksi (14) geenin sisiisié
hividmii ja kahdentumia tunnistavaa menetelmé&a
(MLPA). Vuodesta 2017 alkaen on laajemmin
kéytetty uuden sukupolven sekvensointia (NGS),
joka mahdollistaa usean geenin
paneelitutkimuksen (17). Vuonna 2017
geenipaneeleja kiytettiin 17 %:ssa diagnostisista
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TAULUKKO 1.

Suureen rintasyopariskiin viittaavat
sukupuuperusteiset tekijat

Suuren riskin kriteerit ovat tiukemmat kuin lahetekriteerit.

I Modifioidut Lundin kriteerit

Yksi rinta- tai munasarjasyopa alle 30-vuotiaana

Kaksi rinta- tai munasarjasyopaa, joista ainakin toinen alle
40-vuotiaana keskenaan 1. asteen sukulaisilla®

Kolme rinta- tai munasarjasy6paa, joista ainakin yksi alle
50-vuotiaana keskenaan 1. asteen sukulaisilla®

Nelja rinta- tai munasarjasyopaa missa idssa tahansa keskenaan
1. asteen sukulaisilla*

Samalla henkil6lla on ollut seka rinta- ettd munasarjasyopa
Miehelld on rintasyépa

IT Muut suureen rinta- ja/tai munasarjasyoépariskiin
viittaavat tekijat

Suvussa kahdella ensimmaisen asteen sukulaisella on
munasarjasyopa, vaikkei rintasydpad suvussa olisikaan

Viiden tai useamman rintasyopatapauksen esiintyminen suvussa
keskenaan 1.-3. asteen sukulaisilla

1Sukulaisuusarviossa miehet jatetaan huomiotta, jos miehella ei
ole ollut rintasy6paa.

tutkimuksista ja vuonna 2019 kaikissa seulontatutkimuksissa suvun diagnoosin saamiseksi.

Nykyaidn paneeli kattaa geenit, jotka on yhdistetty lisddntyneeseen rintasyopéalttiuteen (BRCA1, BRCA2, TP53,
PTEN, STK11, CDH1, PALB2, CHEK2, ATM, FANCM), munasarjasyopéaalttiuteen (BRIP1, RAD51C, RAD51D) seké
Lynchin oireyhtymaié&n, johon liittyy hieman suurentunut munasarjasyovan riski (EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6,
PMS2) (17,18,19,20,21). Todetut variantit on kuvattu Human Genome Variation Societyn (HGVS)
nomenklatuurin mukaisesti ja varianttien luokitteluun on kaytetty American College of Medical Genetics and
Genomicsin (ACMG) ohjeistuksia: benigni, todennékoisesti benigni, kliiniseltd merkitykseltdin episelvé

(variant of unknown significance ,VUS), todennékoisesti patogeeninen tai patogeeninen) (22,23).

Vuodesta 2015 ldhtien on BRCA-tutkimuksia tehty my0s munasarjasyopépotilaiden kasvainnéytteisti

sukuanamneesista riippumatta. Jos epdillidn germinaalista geenivirhettd, tehddin tutkimus vield veren

valkosolujen DNA:sta. Analyysimme kattaa Tyksin genomiikan laboratoriossa 1/2017-6/2020 tutkitut

kasvainnéytteet.

Tulokset

Tyksin erva-alueella todettiin 82 uutta BRCA-sukua (kuvio 1), joissa kaikissa oli patogeeniseksi luokiteltava
variantti. Todennékoisesti patogeenisia variantteja ei ollut. Uudeksi suvuksi luokiteltiin suku, jonka BRCA-
geenivirhe ei ollut aiemmin tiedossa, vaan se todettiin alueella tehdysséa seulontatutkimuksessa.

Uusien BRCA-sukujen maira suhteessa kaikkiin geenitutkimuksella tai sukupuun perusteella todettuihin
suuren sukuihin oli 9,6 % (82/852) (kuvio 2). BRCA-sukujen osuus suvuista, joissa oli sukupuun perusteella
perinnéllinen rinta- ja munasarjasyopaalttius, oli 10,7 % (82/769). Uusien sukujen mééira verrattuna kaikkiin
diagnostisiin seulontatutkimuksiin oli 9,1 % (82/904).
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KUVIO 2.

Uusien BRCA-sukujen osuus suhteessa todettujen suuren rinta- ja
munasarjasyopariskin sukujen kokonaismaaraan Tyksin erva-alueella

heinakuuhun 2021 asti
RAD51C, BRIP1: 2 (0,2 %)
PTEN, TP53: 4 (0,5 %)

ATM, CHEK2, PALB2: 21 (2,5 %)

BRCA: 82 (9,6 %)

Muu: 44 (5 %)

Suuri riski (geenivirhetta ei tunneta): 726 (85,2 %)

BRCA-VUS: 17 (2,0 %)

Kliiniselta merkitykseltdan epaselva BRCA-VUS-muutos todettiin 2,0 %:ssa (17/852) suuren riskin suvuista. Tassa kuvassa ovat
mukana ainoastaan suuren riskin suvuissa esiintyvat ATM- ja CHEK2-geenivirheet; yleensa nama geenit on liitetty keskisuureen
rintasydpariskiin.

Uusista suvuista 38 oli BRCAI-sukuja ja 44 BRCA2-sukuja, ja niissé todettiin yhteensé 38 erilaista geenivirhetta.
Sukukohtaisia omia geenivirheiti oli BRCA1-geenissi 9 (24 %) ja BRCA2-geenissi 8 (18 %). Loput olivat
valtamutaatioita.

Lisdksi loydettiin 17 uutta sukua, joissa todettiin BRCA-geenissi kliiniseltd merkitykseltdin epéselva eli VUS-
muutos. Tallaista muutosta ei voida luokitella ACMG-kriteerein (22) harmittomaksi (benigniksi) muutokseksi
tai patogeeniseksi variantiksi. Neljidssa suvussa oli BRCA1-VUS ja 13:ssa BRCA2-VUS.

Lisdksi perinndéllisyysneuvonnassa kavi sukulaisia 129 suvusta, joissa BRCA-geenivirhe oli 16ydetty muussa
kuin Tyksin erva-alueen yksikossi. Kuviossa 3 esitetddn alueellinen rintasyévén ja sen esiasteen yhteinen
ilmaantuvuuskayra seki todettujen BRCA-muutokseen liittyvien rintasyopéatapauksien kdyra vuodesta 2011
lahtien. Vastaavat tiedot munasarjasyovasti ovat kuviossa 4.
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KUVIO 3.

Tyksin erva-alueella todettujen rintasyopien ja niiden esiasteiden maara ja
todetut BRCA-muutokseen liittyvat rintasyopatapaukset vuodesta 2011 lahtien

- 18
- 16
- 14

- 12

Rintasydpien ja niiden esiasteiden maara
BRCA-alkuiset rintasyopatapaukset

2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018

e RintasyOpien ja niiden esiasteiden maara === BRCA-alkuiset rintasyopatapaukset
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KUVIO 4.

Tyksin erva-alueella todettujen munasarjasyopien maara ja todetut BRCA-
muutokseen liittyvat munasarjasyopatapaukset vuodesta 2011 lahtien

Munasarjasydpien maara
BRCA-alkuiset munasarjasyovat

2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018

e Munasarjasyopien maara @ BRCA-alkuiset munasarjasyovat

MunasarjasyOpédnédytteita tutkittiin 144, ja niistd 13:ssa (9 %) todettiin BRCA-geenivirhe. Niista kuusi todettiin
myos verindytteessd, joten ne olivat ituradassa olevia muutoksia, ja muut seitsemén olivat somaattisia,
todennékoisesti tuumorigeneesin aikana syntyneitd muutoksia.

Pohdinta

Olemme tutkineet Lounais-Suomen BRCA-varianttiprofiilia. Tutkimuksessa varmistui, ettd BRCA-sukuja oli 9,6
% kaikista suuren riskin rinta- ja munasarjasyopdaalttiussuvuista (kuvio 2).

Kaksi vuosikymmenté sitten todettiin, ettd BRCA-geenivirhe esiintyy noin 20 %:ssa suomalaisista
rintasydpasuvuista (4). Tutkimuksemme havainto vastaa kansainvalisessa kirjallisuudessa viime vuosina
esitettya havaintoa, jonka mukaan BRCA-geenivirheiden osuus on pienempi kuin kaksikymmentéa vuotta sitten
(24). Tata selittidd testauskriteerien muutos: testaus on yleistynyt isompaan potilasryhmééan.

Tutkimuksessamme ilmeni, etti 16ytyneiden BRCA-sukujen méiard on suurempi vuoden 2011 jidlkeen kuin
ennen sitd (kuvio 1). Vaasan liittyminen mukaan erva-alueeseen ei selitéd tapauksien lisddntymista. Se selittyy
geeniteknologisten menetelmien parantumisella, geenitestauskriteerien muutoksella seki ldhetekriteerien
tarkentumisella ja niiden helpolla 16ydettivyydelld verkosta (15).
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Geenipaneelien kayton lisddnnyttyd vuodesta 2017 1ahtien muista alttiusgeeneisti on alkanut 16ytya yhé
useammin geenivirheiti. Nayttdd myos siltd, ettd todettujen BRCA-muutokseen liittyvien rintasydpien maara
on hieman suuremmassa kasvussa kuin rintasydvin ilmaantuvuus alueella (kuvio 3). BRCA-muutokseen
liittyvien munasarjasy0pien méiara on pysynyt tasaisena (kuvio 4). Tarvitaan kuitenkin pidempi seuranta-aika,
jotta ndhdaéan, pysyyko trendi samanlaisena.

Munasarjasyovin esiintyminen lisdd BRCA-geenivirheen todennikoisyyttd suvun mutaatiota selittivina
tekijana (4), ja timé on havaittu myo6s alueellamme. Suomen sisélli olevia varianttiprofiilin eroja on jonkin
verran tutkittu (25), muttei vield kattavasti. Tutkimuksemme mukaan Lounais-Suomessa BRCA-geenivirhe
niyttaa selittdvan perinndllisen rintasyopéalttiuden harvemmin (9,6 %:ssa suuren riskin suvuista) kuin
eteldsuomalaisessa viestossi (14 %:ssa seulotuista neuvonnan saaneista rintasyopéaalttiussuvuista) (26).

Aikaisemmin on arvioitu, ettd Suomessa noin 20 %:ssa BRCA-suvuista on valtamutaation sijasta jokin
sukukohtainen geenivirhe (11). Lounais-Suomessa niiti esiintyy 21 %:ssa uusista suvuista. Myos VUS-
muutoksia 16ydetddn enemmaén (24,27). Kirjallisuuden mukaan eurooppalaisissa laboratorioissa BRCA-VUS-
muutoksien osuus BRCA-geenivirheistd on ollut jopa 15 % (28,29,30). Alueellamme vastaava osuus BRCA2-
geenildydoksistd on 30 % (13/44).

Alueellamme erilaisia BRCA-VUS-muutoksia on todettu paljon suhteessa muiden geenien VUS-muutoksiin.
T4mé voisi heijastaa sitd, ettd alueellamme olisi tavallista enemman sukukohtaisia BRCA-geenivirheiti, joita ei
vield tunnisteta patogeenisiksi. Erityisesti BRCA2-geenien sukukohtaisia geenivirheiti taytyisi oppia tuntemaan
paremmin.

Sukulaisten tutkiminen tuo joskus lisidtietoa VUS-muutoksen merkityksestd, kuten myos RNA-tason
analyysimenetelmat ldhitulevaisuudessa (30). Mitd enemmaén syopigenetiikan geenipaneeleja kiytetdan, sitd
enemman karttuu tietoa varianttien merkityksestd, ja ajan mittaan nykyiset VUS-muutokset voidaan luokitella
patogeeniseksi tai hyvinlaatuiseksi variantiksi. VUS-suvuissa variantin merkitysté tarkastellaan muutaman
vuoden kuluttua uudelleen, ja tarkentunutta tietoa voidaan tietoa kdyttid suvun neuvonnassa.

VUS-muutostietoa ei voi kiyttdd tunnistamaan henkil6itd, jotka hyotyisivit seurannasta tai syopariskia
vahentivésta kirurgiasta. National Comprehensive Cancer Networkin (NCCN) suosituksen mukaisesti
patogeeniset ja todennékoisesti patogeeniset variantit huomioidaan samalla tavoin hoidon ja seurannan
suunnittelussa (31).

BRCA-geenin virhettd kantavalle naiselle jarjestetdin rintojen kuvantamisseuranta, jotta mahdollinen
rintasyopa havaittaisiin varhain. Lisdksi voidaan tehda syopariskia vihentivii toimenpiteitd. Kun lapsiluku on
tdynnd, munasarjojen ja munanjohtimien poisto pienentdd merkittdvasti munasarjasyovéan riskia ja voi
vihentda myo6s rintasyopériskii. (32,33). Mikali potilas ei halua munasarjojen poistoa noin 40-vuotiaana,
gynekologi keskustelee potilaan kanssa seurantakdynnin ajankohdasta (34). Rintojen ihoa sidéstédvé poisto ja
samanaikainen rintarekonstruktio pienentdvit merkittivisti rintasyovin riskii (35).

BRCA-geenitietoa voidaan kayttdd munasarjasyovéin ja rintasydvin hoidossa lddkehoitoa suunniteltaessa
(36,37) jarintasytpépotilailla erityisesti leikkaushoidon suunnittelussa (12).

Munasarjakasvaimesta todettujen BRCA-geenin patogeenisten varianttien méaara 4 % (6/144) oli pienempi kuin
alun perin odotettiin (38), ja niitd on todettu Suomessa vihemman kuin esimerkiksi Keski-Euroopassa (39).
Tamaé sopisi kuvastamaan maantieteellisii eroja BRCA-geenivirheiden esiintyvyydessa. Loydosta selittda se,
ettd Suomessa BRCA2-geenin patogeenisten varianttien osuus kaikista BRCA-muutoksista on
perustajamutaatioiden vuoksi varsin suuri (noin 50 %) verrattuna muuhun maailmaan (noin 30 %) (16).
BRCA2-geenin patogeenisiin variantteihin liittyy pienempi munasarjasyopéariski kuin BRCA1-geenin (6).
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Nykyain tutkitaan kaikki alle 40-vuotiaat rintasydpépotilaat, jotka haluavat osallistua geenitutkimukseen. Kun
suvun geenivirhe on tiedossa, terveiden sukulaisten geenisté tutkitaan ainoastaan muutoskohta. Paneeleja
kéytetddn vain suvun geenivirhetta selvittdvissi seulontatutkimuksessa.

Alueellamme rintasyopasukujen geenitestaus toimii moniammatillisesti: onkologit, gynekologionkologit ja
kirurgit testaavat potilaskohtaisilla kriteereilld rinta- ja munasarjasyopépotilaita ja perinnéllisyyslaakarit
sukuperusteisilla kriteereilld rintasy0pa- ja munasarjasyopdaalttiussukuja. Yli 20 vuotta sitten tunnistettiin
sellaiset perinnolliset suvut, joissa oli raskas rinta- ja/tai munasarjasyovéan tautitaakka. Nykyédan epdily herda
jo lievemmilla kriteereilla.

Kaikissa sukupuun perusteella ilmeisissi perinnollisissi tapauksissa ei vield pystytad tdsmalliseen
geenidiagnostiikkaan. Suuren riskin suvuissa, joissa altistavaa geenivirhetti ei tunnisteta, pysyva
asianmukainen rintojen seuranta jirjestetian kaikille rinta- ja munasarjasyovan sairastaneiden ensimmaisen
asteen sukulaisnaisille seki potilaille itselleen.

Paikallisen varianttiprofiilin selvittiminen tieteellisen tutkimustyon puitteissa jatkuu (40). Kun varianttien
tulkinta tarkentuu, VUS-vastauksien maéira vihenee. Tyoryhmén jatkotutkimuksessa analysoidaan alueen
BRCA-profiilia munasarjasydpisuvuissa, BRCA-geenin patogeenisten varianttien genotyyppi-
fenotyyppikorrelaatiota ja geenipaneeleissa todettujen muiden alttiusgeenien variantteihin liittyvia
syOpéariskeja.

Kiitos Tyksin kliinisen genetiikan yksikossd vuosina 2009-2019 ylilddkdrind toimineelle professori Jaakko Ignatiukselle,
Jjonka kanssa tdmdn tutkimuksen alkuasetelma on suunniteltu. Kiitos tutkimusapulainen Juho Jéirviselle tilaston keruusta
Jja kasittelystd yhdessd tyoryhmdn kanssa. Tyks kuuluu ERN GENTURIS -verkostoon.
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Tama tiedettiin

« Perinndéllisen rintasyopéalttiuden geenitutkimuksia tehddin seki potilaskohtaisten kriteerien etté
sukukriteerien perusteella.

« BRCA-geenit tulee tutkia kokonaisuudessaan, koska valtamutaatioiden liséksi esiintyy myo6s sukukohtaisia
geenivirheité.

» Merkittdvassa osassa suuren rintasyopéariskin suvuista ei 10ydeté lisddntyneeseen rintasyopériskiin liittyvaa
geenivirhettd, koska kaikkia rintasyopdaalttiusgeeneji ei vield tunneta.

Tutkimus opetti

« Suvun syopéalttiuden syyn selvittdmiseksi tehtyjen geenitutkimuksien mééira on nelinkertaistanut 10
vuodessa, ja geeniteknologian kehittymisen takia 16ydetdin suvussa kulkeva geenivirhe aikaisempaa
useammin.

« Tyksin erva-alueella BRCA-geenivirhettd kantavia sukuja on noin 10 % kaikista suuren rinta- ja/tai
munasarjasyopariskin suvuista.

» Kliiniseltd merkitykseltdin epéselvid muutoksia (variant of uncertain significance, VUS) muutoksia on todettu
BRCA2-geenissd useammin kuin BRCA1-geenissa.
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