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. 1מהמקרי�  ישנו  סיפור  משפחתי  המעלה  חשד  לקיו�  גור�  סיכו�  תורשתי
  באותה או  שחלה/  וריבוי  מקרי  סרט�  שד:  המאפייני�  של  סיפור  משפחתי  חשוד  ה�
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חקר  במשפחות  ע�  מקרי� י  מ"עשל  המאה  העשרי�    90  �  באמצע  שנות  הזוהואלו  
ה�  ממלאי�  תפקידי�  שוני�  בתא  וחשובי� .  3,4,5מרובי�  של  סרט�  שד  ושחלה

כיו�  ידועות  בשני  הגני�  הללו  מאות .  6,7א"הדנ,  לחומר  התורשתיבתיקו�  נזקי�  
 המעלות את הסיכו� להתפתחות סרט� שד ושחלה באופ� ,)מוטציות(שינויי� גנטיי� 

  נית�  לזהות שבה�  ידוע  על  סרט�  שד  תורשתימהמשפחות  בכמחצית  .  משמעותי
כ�  שקרוב  לודאי  ישנ�  גני�  נוספי�  הגורמי� ,  BRCA2  או   �BRCA1מוטציות  ב

מניחי�  שישנ�  גני�  נוספי�  המעלי�  את ,  כמו  כ�.  לסרט�  שד  תורשתי  ושטר�  זוהו
ישנ�  ג� .  8)גני�  בעלי  חדירות  נמוכה  (הסיכוי  לחלות  בסרט�  שד  במידה  קלה

  שילוב  של  סוגי  גידולי�  אחרי�  או  תופעות  נלוות  שונות ה�משפחות  שיש  ב
אול� ,    הכוללות  סיכו�  יתר  לסרט�  השדמחשידי�  לתסמונות  תורשתיות  אחרות

 . יותרב ות נדירתסמונות אלה

למרות  שה�  מסבירי�  מיעוט  מס� ,  זיהוי  הגני�  הגורמי�  לסרט�  שד  תורשתי
, מבחינה  מחקרית.  קלינית�יתחשוב  ה�  מבחינה  מחקרית  וה�  מבחינה  רפוא,  המקרי�

. היווצרות  הסרט�  התאיי�  העומדי�  בבסיסזיהוי  הגני�  חשוב  להבנת  התהליכי�  
זיהוי זיהוי זיהוי זיהוי ,  ,  ,  ,  מבחינה  רפואיתמבחינה  רפואיתמבחינה  רפואיתמבחינה  רפואית.  הבנה  זו  מובילה  לפיתוח  תרופות  ושיטות  טיפול  ממוקדות

  לחלות  בסרט�  השד   לחלות  בסרט�  השד   לחלות  בסרט�  השד   לחלות  בסרט�  השד נשי�  המצויות  בסיכו�  גבוה  במיוחדנשי�  המצויות  בסיכו�  גבוה  במיוחדנשי�  המצויות  בסיכו�  גבוה  במיוחדנשי�  המצויות  בסיכו�  גבוה  במיוחדהגני�  מאפשר  לאתר  הגני�  מאפשר  לאתר  הגני�  מאפשר  לאתר  הגני�  מאפשר  לאתר  
למנוע סרט� שד ושחלה או לזהותו בשלב מוקד� הנית� למנוע סרט� שד ושחלה או לזהותו בשלב מוקד� הנית� למנוע סרט� שד ושחלה או לזהותו בשלב מוקד� הנית� למנוע סרט� שד ושחלה או לזהותו בשלב מוקד� הנית� נית� נית� נית� נית� , , , , בנשי� אלהבנשי� אלהבנשי� אלהבנשי� אלה    ....והשחלהוהשחלהוהשחלהוהשחלה
  ....במיוחד א� מזהי� אות� לפני התפתחות של ממאירות כלשהיבמיוחד א� מזהי� אות� לפני התפתחות של ממאירות כלשהיבמיוחד א� מזהי� אות� לפני התפתחות של ממאירות כלשהיבמיוחד א� מזהי� אות� לפני התפתחות של ממאירות כלשהי, , , , לטיפוללטיפוללטיפוללטיפול

     צורת ההורשהצורת ההורשהצורת ההורשהצורת ההורשה ....בבבב

  לסרט�  השד  ולסרט�  השחלה בכל  הגני�  המוכרי�צורת  ההורשה  של  מוטציות  
י קטע  של  החומר  הגנט(כל  ג�  .    אוטוזומלית  דומיננטיתנקראת  הורשה  התורשתי

אחד  שהורש  מהאב  ואחד .  מצוי  בכל  תא  בגו,  בשני  עותקי�)  שמקודד  לחלבו�
. נשאנשאנשאנשאנקרא  ,  באחד  העותקי�)  מוטציה(אד�  שיש  לו  שינוי  גנטי  .  שהורש  מהא�

הסיכו� שכדי , אחד משני העותקי�ישנה מוטציה רק בדי בכ� ש, בהורשה  דומיננטית
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,   של  הג�  הוא  תקי�  זאת  ג�  א�  העותק  השני.  יעלה  באופ�  משמעותילפתח  סרט�
, ההורשה  נקראת  אוטוזומלית  .כלומר  שהעותק  הפגו�  דומיננטי  על  העותק  התקי�

. והיא יכולה להיות מורשת ה� מהאב וה� מהא�, משו� שהמוטציה אינה תלויית מי�
המוטציה  קיימת  בכל ,  BRCA2  �ו BRCA1 כמו  במקרה  של,  כשמוטציה  היא  מורשת

ה�  מעבירי� ,  א  או  נשאית  מביאי�  ילד  לעול�כשנש.  כולל  בתאי  המי�,  תאי  הגו,
א�  אד�  הוא .  והעותק  השני  מקורו  בב�  הזוג,  עותק  אחד  של  הג�  לצאצא  העתידי
  שיעביר  את 50%בכל  הריו�  ישנו  סיכוי  של  ,  נשא  יש  לו  עותק  תקי�  ועותק  פגו�

קרוב  משפחה לכ�  לכל  .    שיעביר  את  העותק  הפגו�50%העותק  התקי�  וסיכוי  של  
  לכל  להיות  ג� 50%קיי�  סיכו�  של  ,  )ות/  ואחההור,  צאצא(ונה  של  נשא  מדרגה  ראש

חשוב  להדגיש  כי  נשאות  קיימת  ג�  אצל  גברי�  וג�  אצל .  הוא  נשא  של  המוטציה
.   וג�  גברי�  יכולי�  להעביר  את  המוטציה  לבנותיה�  שתהיינה  אז  בסיכו�.נשי�

מצוי�  בסיכו� ב�  אינ�  /הבת,  באות�  מקרי�  שבה�  לא  הועברה  המוטציה,  במקביל
 .וג� אינ� יכולי� להעביר את המוטציה לילדיה�, יתר לסרט�

 ? ? ? ? אי� מתפתח סרט� בנשאיתאי� מתפתח סרט� בנשאיתאי� מתפתח סרט� בנשאיתאי� מתפתח סרט� בנשאית ....גגגג

מתרחשת ,  של  אותו  ג�)  התקי�(ית  מפתח  ממאירות  כאשר  בעותק  השני  /נשא
אי�  בו  עותק )  מוטציה  סומאטית(תא  שקרתה  בו  מוטציה  נרכשת  .  מוטציה  נרכשת

מכיוו� שבכל . וממנו יפתח גידול סרטני, ממאיר  לדבר  ההופ�  את  התא,  תקי�  של  הג�
הנשא ,  ישנ�  מיליוני  תאי�  בסיכו�)  שיש  לו  מוטציה  מולדת(איבר  בגופו  של  הנשא  

אי�  וודאות  שתתרחש ,  ע�  זאת.  נמצא  בסיכו�  גבוה  לפתח  ממאירות  במהל�  חייו
לנשאיות  של .  מוטציה  נרכשת  בעותק  השני  של  הג�  ולכ�  לא  כל  נשא  יפתח  סרט�

גברי�  נשאי� ל.    יש  סיכו�  מוגבר  לסרט�  שד  ושחלה BRCA2  או�BRCA1ה  במוטצי
 �6%כ(ולסרט�  השד  ,  50ייתכנו  סיכוני�  גבוהי�  יותר  לסרט�  הערמונית  מעל  גיל  

אול�  עיקר  ההשלכה  עבור�  היא  הסיכוני�  הקיימי� ,  )BRCA2בנשאי�  של  
 .לקרובות משפחת�

  מידה  שבה  אישה  יכולה שגבר  יכול  להעביר  את  המוטציה  באותהלהבי�    חשוב
הסיפור  המשפחתי  מצד  האב ולכ�  בהערכת  הסיכו�  לסרט�  שד  ושחלה  ,  להעבירה

 .זהה בחשיבותו לסיפור המשפחתי מצד הא�

 : : : : באוכלוסיה באר�באוכלוסיה באר�באוכלוסיה באר�באוכלוסיה באר�    ����BRCA2 ו ו ו וBRCA1מוטציות מוטציות מוטציות מוטציות  ....דדדד

  שכיחות  ברמת �BRCA2  ו�BRCA1באר�  קיי�  מצב  ייחודי  בכ�  שמוטציות  ב
  איש �1/300רק  כ,  על  פי  הערכות  אפידמיולוגיות,  תבאוכלוסיות  אחרו.  האוכלוסייה

בקרב ,    לעומת  זאת.  את  הסיכו�  לסרט�  שדות  המעלה�  נשאי�  למוטציות
 BRCA1/BRCA2  היהודית  האשכנזית  השכיחות  הכוללת  של  מוטציות  ההאוכלוסיי

 או  או  או  או ����BRCA1נושאי� מוטציה בנושאי� מוטציה בנושאי� מוטציה בנושאי� מוטציה ב, , , , נשי� כגברי�נשי� כגברי�נשי� כגברי�נשי� כגברי�, , , , מהאשכנזי�מהאשכנזי�מהאשכנזי�מהאשכנזי�    2.5%כלומר כלומר כלומר כלומר  ,1/40היא 
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BRCA2.9  המוטציות :    באשכנזי�מוטציות  שכיחותשלוש  נובע  מקיו�    הדבר
185delAG (1.0%)�5382  וinsC (0.1%)ב  �BRCA1  ,6174 (1.4%)  והמוטציהdelTב  �

BRCA2  .  185המוטציהdelAG  ג�  ביהודי�  יוצאי (1.0%)  מופיעה  בשכיחות  דומה  
 ). אפגניסט�, תימ�(וישנ� ג� מוטציות אופייניות בעדות אחרות , עיראק

  :::: בקרב חולות סרט� שד ושחלה אשכנזיות בקרב חולות סרט� שד ושחלה אשכנזיות בקרב חולות סרט� שד ושחלה אשכנזיות בקרב חולות סרט� שד ושחלה אשכנזיותBRCA1/BRCA2חות מוטציות חות מוטציות חות מוטציות חות מוטציות שכישכישכישכי

  בסדרת BRCA1/2ב  בו  נבדקה  שכיחות  מוטציות  בגני�  "במחקר  שנער�  בארה
כלומר  שלא  נבחרו  על  סמ�  גיל  אבחנה  או  סיפור (חולות  סרט�  שד  עוקבות  

ה�  נשאיות  של  אחת ה�  נשאיות  של  אחת ה�  נשאיות  של  אחת ה�  נשאיות  של  אחת מחולות  סרט�  השד  האשכנזיות  מחולות  סרט�  השד  האשכנזיות  מחולות  סרט�  השד  האשכנזיות  מחולות  סרט�  השד  האשכנזיות          ����10101010%%%%שכשכשכשכנמצא  )  משפחתי
  גבוהה  יותר  ככל  שגיל ההייתשכיחות  המוטציות  .  10  המוטציות  השכיחות  המוטציות  השכיחות  המוטציות  השכיחות  המוטציות  השכיחותמשלושתמשלושתמשלושתמשלושת

  בקרב  חולות  סרט�  השד  שאובחנו 17%  �כ(האבחנה  של  סרט�  השד  היה  צעיר  יותר  
 נצפי�  ג�נתוני�  דומי�  ).  50  בקרב  המאובחנות  מעל  גיל  �5%  לעומת  כ50לפני  גיל  

�ולכ� ,  לאי�  מבוגרי�יש  לציי�  כי  רוב  חולות  סרט�  השד  מאובחנות  בגי.  11,12באר
לכ� לכ� לכ� לכ� .    גבוה  יותר  בקבוצות  הגילאי�  המבוגרי�אדווקמספר  הנשאיות  המוחלט  הינו  

ללא תלות ללא תלות ללא תלות ללא תלות , , , ,  שחלתה בסרט� שד שחלתה בסרט� שד שחלתה בסרט� שד שחלתה בסרט� שד ממוצא אשכנזי ממוצא אשכנזי ממוצא אשכנזי ממוצא אשכנזייש חשיבות לבירור גנטי לכל אישהיש חשיבות לבירור גנטי לכל אישהיש חשיבות לבירור גנטי לכל אישהיש חשיבות לבירור גנטי לכל אישה
בנשי�  ממוצאי�  אחרי�  מומל� בנשי�  ממוצאי�  אחרי�  מומל� בנשי�  ממוצאי�  אחרי�  מומל� בנשי�  ממוצאי�  אחרי�  מומל� .  .  .  .  בהיסטוריה  המשפחתית  או  בגיל  האבחנה  אצלהבהיסטוריה  המשפחתית  או  בגיל  האבחנה  אצלהבהיסטוריה  המשפחתית  או  בגיל  האבחנה  אצלהבהיסטוריה  המשפחתית  או  בגיל  האבחנה  אצלה

 . בדיקהבדיקהבדיקהבדיקהלקבל ייעו� גנטי לגבי אפשרויות הלקבל ייעו� גנטי לגבי אפשרויות הלקבל ייעו� גנטי לגבי אפשרויות הלקבל ייעו� גנטי לגבי אפשרויות ה

  ה�  נשאיות  של  אחת   ה�  נשאיות  של  אחת   ה�  נשאיות  של  אחת   ה�  נשאיות  של  אחת ����40404040%%%%בקרב  חולות  סרט�  השחלה  ממוצא  אשכנזי  כבקרב  חולות  סרט�  השחלה  ממוצא  אשכנזי  כבקרב  חולות  סרט�  השחלה  ממוצא  אשכנזי  כבקרב  חולות  סרט�  השחלה  ממוצא  אשכנזי  כ
או /זיהוי  מוקד�  של  נשאיות  עשוי  לאפשר  איתור  מוקד�  ו.  13המוטציות  השכיחותהמוטציות  השכיחותהמוטציות  השכיחותהמוטציות  השכיחות

� . מניעה של חלק מסרט� השד ושל חלק משמעותי ביותר מסרט� השחלה באר

 ? ? ? ?  BRCA2 או  או  או  או  BRCA1    ����אי� מזהי� מוטציה באי� מזהי� מוטציה באי� מזהי� מוטציה באי� מזהי� מוטציה ב ....הההה

באופ�  שגרתי  נבדקות  המוטציות .  נדרשת  דגימת  ד�  רגילהלבדיקת  מוטציות  
�של  כל  אחד ,  אול�  נית�  לבצע  ג�  בדיקה  מקיפה  יותר,  השכיחות  באוכלוסיה  באר

ג�  בדיקה  זו  מבוצעת  על  דגימת  ד� ).  בדיקה  הנקראת  בדיקת  רצ,(משני  הגני�  
והיא  רלוונטית  בעיקר  שמדובר  באישה  שמוצאה  אינו  אשכנזי  ושיש  לה ,  רגילה

 .או שחלה/יפור משפחתי משמעותי של סרט� שד וס
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 : : : :  לסרט� שד ושחלה בנשאיות לסרט� שד ושחלה בנשאיות לסרט� שד ושחלה בנשאיות לסרט� שד ושחלה בנשאיות����הסיכוהסיכוהסיכוהסיכו ....וווו

לחלות לחלות לחלות לחלות ביותר ביותר ביותר ביותר  מצויות בסיכו� גבוה  מצויות בסיכו� גבוה  מצויות בסיכו� גבוה  מצויות בסיכו� גבוה ����BRCA2 ו ו ו ו����BRCA1נשאיות של מוטציות בנשאיות של מוטציות בנשאיות של מוטציות בנשאיות של מוטציות ב
כולל ,  תלויה  בגורמי�  רבי�רמת  הסיכו�  המדויקת  .  בסרט�  שד  ובסרט�  שחלהבסרט�  שד  ובסרט�  שחלהבסרט�  שד  ובסרט�  שחלהבסרט�  שד  ובסרט�  שחלה

דר� ,  דר�  משפחות(ת    ובמחקרי�  השוני�  נשאי�  זוהו  בשיטות  שונו,סביבתיי�
מורכבות�  של  הגורמי�  המשפיעי�  על  הסיכו�  בשילוב  ע� ).  'חולות  עוקבות  וכו

. הערכות  רחב  ביותרטווח  הוביל  ל,  הבדלי�  בשיטות  המחקר  במחקרי�  השוני�
לנשאיות   67�87%  �  מוער�  ב80עד  גיל  הסיכו�  לסרט�  שד  ,  במחקרי�  מרחבי  העול�

BRCA1  )5,13,14(35�84%  �  וב  )14,15,16(    לנשאיותBRCA2)    באכלוסיה 12%לעומת  
  BRCA1  בנשאיות  22�44%הסיכו�  לסרט�  שחלה  במהל�  החיי�  הוא  ).  הכללית

)5,13,14( 
BRCA2בנשאיות  10�20% �ו

חשוב להדגיש חשוב להדגיש חשוב להדגיש חשוב להדגיש ). ). ). ).  באוכלוסיה הכללית1.5%לעומת ()  14,17(
ולפחות פי ולפחות פי ולפחות פי ולפחות פי לפחות פי ארבעה לסרט� שד לפחות פי ארבעה לסרט� שד לפחות פי ארבעה לסרט� שד לפחות פי ארבעה לסרט� שד , , , , רמת הסיכו� היא גבוההרמת הסיכו� היא גבוההרמת הסיכו� היא גבוההרמת הסיכו� היא גבוהה, , , , שבכל ההערכותשבכל ההערכותשבכל ההערכותשבכל ההערכות

 .... לסרט� שחלה לסרט� שחלה לסרט� שחלה לסרט� שחלה15151515

 : הסיכו� לנשאיות בישראלהסיכו� לנשאיות בישראלהסיכו� לנשאיות בישראלהסיכו� לנשאיות בישראל

  � )הקונסורציו�  הישראלי(במחקר  משות,  של  מספר  מרכזי�  רפואיי�  באר
נשאיות  של  נשי� נבדקו  שיעורי  התחלואה  בסרט�  שד  ושחלה  בקרובות  משפחה  

נתוני  מחקר  זה  הראו  כי .    במרפאות  הגנטיות BRCA1/2אשר  זוהו  כנשאיות  של  
  בנשאיות 79%  בקרובות  המשפחה  הנשאיות  היה  75סרט�  שד  עד  גיל  הסיכו�  לפתח  

BRCA1בנשאיות  של�34%  ו    BRCA2  ,  היה 75ואילו  סיכו�  לסרט�  שחלות  עד  גיל  
נצפה  אפקט  של  שנת .  BRCA2  בנשאיות  של  �59%  וBRCA1  בנשאיות  של  54%

   היה  גבוה  מהסיכו�  בנשאיות1955הסיכוני�  בנשאיות  שנולדו  לאחר  שנת  :  הלידה
הסיכו�  היה  גבוה ,    וככל  ששנת  הלידה  היתה  מאוחרת  יותר1955שנולדו  לפני  שנת  

ומעיד  על  כ�  שהסיכו� ומעיד  על  כ�  שהסיכו� ומעיד  על  כ�  שהסיכו� ומעיד  על  כ�  שהסיכו� ,  מרמז  על  השפעת�  של  גורמי�  סביבתיי�אפקט  זה  .  יותר
נצפתה  נטייה  משפחתית  לסוג ,  בנוס,.  לסרט�  שד  ושחלה  בנשאיות  הול�  ועולהלסרט�  שד  ושחלה  בנשאיות  הול�  ועולהלסרט�  שד  ושחלה  בנשאיות  הול�  ועולהלסרט�  שד  ושחלה  בנשאיות  הול�  ועולה

היו  בסיכו�  גבוה  יותר קרובות  משפחה  נשאיות  של  נשי�  ע�  סרט�  שחלה  :  הסרט�
לסרט�  שחלה  ואילו  קרובות  נשאיות  של  נשי�  ע�  סרט�  שד  היו  בסיכו�  גבוה  יותר 
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studies of ovarian cancer. Am J Hum Genet. 60: 496-504, 1997. 

15.  Warner E, Foulkes W, Goodwin P et al:  Prevalence and penetrance of BRCA1 and 

BRCA2 gene mutations in unselected Ashkenazi Jewish women with breast cancer. J Natl 
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 נטייה  זו  מרמזת  על  השפעת�  של  גורמי�  גנטיי�  אחרי�  על  הסיכו�.  לסרט�  השד
 .18לסוג סרט� מסויי�

 : : : : BRCA1/BRCA2    ����אמצעי המעקב והמניעה לנשאיות של מוטציות באמצעי המעקב והמניעה לנשאיות של מוטציות באמצעי המעקב והמניעה לנשאיות של מוטציות באמצעי המעקב והמניעה לנשאיות של מוטציות ב ....זזזז

כחה יעילות אמצעי המעקב והמניעה בהקטנת התחלואה כחה יעילות אמצעי המעקב והמניעה בהקטנת התחלואה כחה יעילות אמצעי המעקב והמניעה בהקטנת התחלואה כחה יעילות אמצעי המעקב והמניעה בהקטנת התחלואה הוהוהוהובשני� האחרונות בשני� האחרונות בשני� האחרונות בשני� האחרונות 
 ....והתמותה בנשאיותוהתמותה בנשאיותוהתמותה בנשאיותוהתמותה בנשאיות

     ::::סרט� השדסרט� השדסרט� השדסרט� השדמעקב ומניעה למעקב ומניעה למעקב ומניעה למעקב ומניעה ל ....1111

בעוד שלכלל , 25נשאיות מומל� להתחיל במעקב לסרט� השד בגיל ל: : : : מעקבמעקבמעקבמעקב. . . . אאאא
: כוללבנשאיות  המעקב  לסרט�  השד  .  50הנשי�  באוכלוסיה  מומל�  מעקב  זה  מגיל  

פא  פעמיי�  בשנה  והדמיה  באמצעות בדיקת  רו,  בדיקה  עצמית  פע�  בחודש
  טובה הדמיהא�  אי�  .    של  השד  פע�  בשנהMRI  �  וממוגרפיה  פע�  בשנה

הדבר  רלוונטי  בעיקר  לנשי� (  ידי  אולטרסאונד  נית�  ג�  לבצע  מעקבבממוגרפיה  
ל  של  משרד "פורסמה  בחוזר  מנכ  בנשאיות  MRIההמלצה  למעקב  ).  צעירות

  של  השד  רגישה  יותר MRIדיקת  מבוססת  על  מחקרי�  המראי�  שבו,  הבריאות
 . 19,20מאמצעי ההדמיה האחרי� בגילוי מוקד� של סרט� שד

 .21,22,23 באופ� כללי אמצעי המניעה ה� ניתוחיי� ותרופתיי�::::מניעהמניעהמניעהמניעה. . . . בבבב

ישנ�  שני  ניתוחי�  מניעתיי�  המקטיני�  את  הסיכו�  לסרט�  השד :  :  :  :  ניתוחיתניתוחיתניתוחיתניתוחית.  .  .  .  1111
 . כריתת שד וכריתת שחלות: �BRCA2ו BRCA1בנשאיות 

קטינה את מ ,צדדית שנית� ללוותה בשחזור השד�דו, מניעתיתמניעתיתמניעתיתמניעתית    כריתת שדכריתת שדכריתת שדכריתת שד. . . . '''' א א א א1111
. 24,25  80%ואת  התמותה  מסרט�  שד  בלפחות  ,  �90�100%התחלואה  בסרט�  שד  ב
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based in imaging techniques in carrier of BRCA1/2 gene mutations: a systematic review. 

Br J Radiol 81, 172-9,2008 

20.  Robson M and Offit K. Clinical practice. Management of an inherited predisposition to 

breast cancer. N Engl J Med 357, 154-62, 2007. 
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זהו . היחס  לכריתת  שד מניעתית הוא אמביוולנטיבישראל  ,  למרות  היעילות  הגבוהה
ול שייתכ� שכלל לא שמטרתו למנוע גיד, ניתוח בעל השלכות גופניות ונפשיות רבות

. נית�  לאתרו  בשלב  מוקד�  שבו  הטיפול  יעיל  ביותרסביר  ש,  וג�  א�  יופיע,  יתפתח
שבה  המגמה ,  קיימת  לכאורה  סתירה  בי�  הגישה  לטיפול  בסרט�  השד,  בנוס,  לכ�

לעומת  הגישה  המניעתית  שבה  מוצעת  כריתת ,  היא  להקטנת  הפרוצדורה  הכירורגית
  בכריתת  שד  מניעתית  תלויה  בנסיבות  החיי�   מלמד  שהבחירה�הניסיו.  שד  מלאה

לדוגמה בהולנד  .  ה�  של  המטופלת  וה�  של  המטפלי�,  האישיות  וכ�  ברקע  התרבותי
ובישראל  הניתוח  היה  נדיר  בעבר ,  26  מהנשאיות  עוברות  כריתת  שד  מניעתית�50%כ

חובה  ליידע נשאיות על קיומה למותר  לציי�  כי  חלה  .  אול�  שכיחותו  עולה  בהתמדה
 . שרות מניעה זושל אפ

בנוס, להיותה אמצעי המניעה היעיל ,  בנשאיותכריתת שחלות מניעתיתכריתת שחלות מניעתיתכריתת שחלות מניעתיתכריתת שחלות מניעתית. . . . ''''בבבב. . . . 1111
מקטינה ג� את הסיכו� לסרט� כריתת שחלות , )ראה בהמש�(ביותר לסרט� השחלות 

יעילות .  27שלפני  הפסקת  המחזור  החודשי  א�  היא  נעשית  בתקופה  50%  �כבשד  
 .28וצע בגיל צעיר יותרהמניעה לסרט� השד עולה ככל שהניתוח מב

ישנ�  תרופות  שונות  העשויות  להיות  יעילות  במניעת  סרט�  שד         ::::תרופתיתתרופתיתתרופתיתתרופתית.  .  .  .  2222
כלומר  הנוגדות  את  פעילות  ההורמו� (אסטרוגניות  �בעיקר  תרופות  אנטי,  בנשאיות

)הנשי  אסטרוג�
   אול�  נושא  המניעה  התרופתית  לסרט�  שד  בנשאיות29,30,31

BRCA1/2  טיפול מניעתי מקובל לחלוטי�עודנו שנוי במחלוקת ואי� כיו �. 
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27.  Rebbeck TR, Lynch HT, Neuhausen SL et al. Prophylactic oophorectomy in carriers of 
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 ::::סרט� השחלהסרט� השחלהסרט� השחלהסרט� השחלהמעקב ומניעה למעקב ומניעה למעקב ומניעה למעקב ומניעה ל. . . . 2222

ולכ�  עד  גיל  זה ,    הסיכו�  לסרט�  השחלה  בנשאיות  הוא  נמו�40עד  גיל   ::::מעקבמעקבמעקבמעקב
בדיקה :  מומל�  מעקב  לסרט�  השחלות  הכולל)  או  עד  להשלמת  המשפחה(

יש .    בד�  אחת  לחצי  שנהCA125    ובדיקת  הסמ�יוגינאלאולטרסאונד  ,  גניקולוגית
 .ציי� שיעילותו של מעקב זה מוגבלתל

 ::::מניעהמניעהמניעהמניעה

מבחינת  המניעה  לסרט� .  כריתת  שחלות  וחצוצרות  מניעתית:  :  :  :  ניתוחיתניתוחיתניתוחיתניתוחית.  .  .  .  1111
א�  יש  לשקול  את  הקדמתו  להשגת  מניעה ,  40מומל�  ניתוח  זה  לקראת  גיל  ,  השחלה

חשובה  משו�  שה� )  רחמי�בחלק�  החו�(כריתת  החצוצרות  .  מירבית  של  סרט�  השד
 כריתת  שחלות  מניעתית  הראו  כי  שוני�מחקרי�  .  ר  לממאירותעשויות  להיות  מקו

  הקשור  לגני� חצוצרות/שחלות  את  התחלואה  מסרט�  �80�95%בכה  מוריד
BRCA1/BRCA2  )27,32,33(  .לאחרונה  פורסמו  עדויות  כי  נוס,  על  הירידה  בתחלואה ,

לאחר . 34 %75 �כריתת שחלות מניעתית מורידה ג� את התמותה הכללית בנשאיות בכ
של  קרו�   להתפתחות  סרט�  �3�5%יי�  סיכו�  שארי  של  ככריתת  שחלות  וחצוצרות  ק

כריתת .  35סרט�  השחלה  סרט�  קרו�  הב�  דומה  מאוד  ל.)הפריטוניאו�  או  הצפק(הבט�  
ומאחר ,  ההתאוששות  ממנה  מהירה,    בלפרוסקופיהבמרבית  המקרי�שחלות  נעשית  

לפני ריתת  שחלות  בנשי�  כ.  היא  קבילה  על  נשאיות  רבות,  ומדובר  בניתוח  פנימי
  מוקדמת  ואז  יש  לשקול  את  ההצדקה  לטיפול בלות  גורמת  להפסקת  המחזור  החודשי

בשחלות  או תגלה  גידול  ממהמקרי�    ��2%�12%  כי  בכיש  לציי.  בהורמוני�  נשיי�
לכ�  חשוב  לוודא  שתבוצע  בדיקה  פתולוגית   ).27,33,36,37(בעת  הניתוח  המניעתי  בחצוצרות  

 . כדי לשלול נוכחות ממאירות מיקרוסקופית והחצוצרותמדוקדקת של השחלות
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ווחי� סותרי� על יעילות הטיפול בגלולות למניעת הריו� י ישנ� ד::::תרופתיתתרופתיתתרופתיתתרופתית. . . . 2222
אי�  מניעה  לשימוש  בגלולות  למניעת ,  באופ�  מעשי  .כאמצעי  למניעת  סרט�  השחלה

  רק אול�  אי�  המלצה  לנטילת  גלולות  אלה,  הריו�  כאמצעי  למניעת  הריו�  בנשאיות
, זאת  בשל  החשש  מהעלייה  בסיכו�  לסרט�  שד.  כמניעה  תרופתית  לסרט�  השחלה

והעובדה  שממילא  מומל�  לנשאיות  לבצע ,  38,39שהוא  הגידול  השכיח  יותר  בנשאיות
 .כריתת שחלות מניעתית

 : : : :  ביניי� ביניי� ביניי� ביניי�סיכו�סיכו�סיכו�סיכו� ....חחחח

נית�  כבר  היו�  לזהות ,  אינה  שלמהלמרות  שהבנת  הבסיס  הגנטי  לסרט�  השד  
בעזרת .  בפרט  באוכלוסיה  באר�,  מקרי  סרט�  השד  התורשתיי�ממשמעותי  חלק  

ולהציע לה� , נית�  לזהות  נשי�  בסיכו�  גבוה עוד בטר� חלו,  בדיקות  גנטיות  קיימות
וכ�  בהורדת ,  התמותה  מעקב  ומניעה  שהוכחו  כיעילי�  בהורדת  כלל  אמצעי

  כריתת  שחלות  וחצוצרות .התחלואה  והתמותה  הספציפיי�  מסרט�  השד  והשחלה
.   ואיל�  היא  האמצעי  היעיל  והקביל  ביותר  להשגת  מניעה  יעילה35ניעתית  מגיל  מ

 .י  הפניית�  לייעו�  גנטי"ע,  ישנה  חשיבות  רבה  באיתור  נשי�  בסיכו�  גבוה,  לאור  זאת
  חשוב  להפנות  לייעו� יש  לציי�  כי.  1המלצות  להפניה  לייעו�  גנטי  מסוכמות  בטבלה  

  במשפחת  האב שחלה/  של  סרט�  שדמשמעותימשפחתי  סיפור  כל  אישה  ע�  גנטי  
או  שה�  ממוצא ,  במשפחות  כאלה  ממוצא  שאינו  אשכנזי.  או  במשפחת  הא�/ו

י  בדיקות "נית�  להרחיב  את  הבירור  הגנטי  ע,  מוטציהזוהתה  אצל�    לא  אשכנזי  א�
קביעת  רצ,  ובדיקת  חסרי�  והכפלות (   BRCA1/BRCA2מקיפות  יותר  של  הגני�

או  שבבדיקות  נוספות  לא  מזוהה ,  ור  גנטי  נרחבג�  א�  לא  נית�  לבצע  ביר).  בג�
להמלי�  על ו,    על  הסיפור  המשפחתיהמבוססת  הערכת  הסיכו�  נית�  לתת,  מוטציה

  .אמצעי מעקב ומניעה בהתא�

 : : : : השלכות נפשיות והעברת מידע על מוטציה בתו� המשפחההשלכות נפשיות והעברת מידע על מוטציה בתו� המשפחההשלכות נפשיות והעברת מידע על מוטציה בתו� המשפחההשלכות נפשיות והעברת מידע על מוטציה בתו� המשפחה ....טטטט

בנות  המשפחה  יכולות  להיבדק  ולדעת  א� ,  מרגע  שזוהתה  מוטציה  במשפחה
, מי  שלא  ירשה  את  המוטציה  אינה  בסיכו�,  כאמור.  א�  לאו,  את  המוטציהירשו  

והידיעה ,  היא  אינה  זקוקה  למעקב  מיוחד.  ואינה  יכולה  להעביר  אותה  לצאצאיה
מי  שירשה  מוטציה  עשויה  כמוב�  להיות .  שאינה  בסיכו�  מקטינה  את  החרדה  מסרט�
  אמצעי  מניעה אול�  עומדי�  לרשותה,  מוטרדת  מכ�  שהיא  מצויה  בסיכו�  מוגבר

 
lesions: report of 6 cases and review of the literature. Am J Surg Pathol. 30(10):1222-30, 

2006 

38. Oral contraceptives and the risk of hereditary ovarian cancer. Hereditary Ovarian Cancer 

Clinical Study Group. Narod SA, Risch H, et al: N Engl J Med 339:424-8, 1998. 

39.  Modan B, Hartge P, Hirsh-Yechezkel G, et al: Parity, oral contraceptives, and the risk of 

ovarian cancer among carriers and noncarriers of a BRCA1 or BRCA2 mutation. N Engl J 

Med 345:235-40, 2001. 
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בעבודות  רבות .  ומעקב  המקטיני�  משמעותית  את  הסיכוי  שתחלה  ותמות  מסרט�
אול� ,  התברר  כי  הזיהוי  של  מוטציה  מוביל  כמוב�  לחרדות  בטווח  הקצר,  שנעשו

 .בטווח הארו� הדבר אינו מעלה משמעותית את רמת החרדה

  חשוב הגישה  הרפואית  היא  שיש  מקו�,  מאחר  והתועלת  הרפואית  היא  ברורה
 ).1ראה טבלה (לזיהוי מוטציה א� יש חשד לקיומה 

למידע  על  זיהוי  מוטציה  יש  כמוב�  השלכות ,  מעבר  להשלכות  לאישה  עצמה
ברפואה  המודרנית  הגישה  היא  שהמידע  הרפואי  הוא ,  באופ�  כללי.  לקרובי  המשפחה

והרופא  אינו  יכול  להעביר  מידע  זה  לקרובי  משפחה  ללא ,  מידע  פרטי  של  המטופל
גישה  זו  בעייתית  כשלמידע  יש  השלכות  ג�  לקרובי .  סכמתו  המפורשת  של  המטופלה

. העלולי�  לחלות  וא,  למות  רק  משו�  שלא  קיבלו  מידע  חיוני  לבריאות�,  משפחה
גישה  אתית  מקובלת  כיו�  היא  שבמקרי�  שבה�  העברת  מידע  היא  חיונית  לבריאות� 

במשפחה  דר�  מנגנוני� נית�  להעביר  מידע  על  קיו�  מוטציה  ,  של  קרובי  משפחה
דבר  זה  בא ,  בישראל).  כגו�  ועדות  אתיות  בבתי  חולי�(רפואיי�  ואתיי�  מוסמכי�  

שבו  מצוי�  כי  במקרי�  שבה�  מדובר  במחלות ,  )2001(לידי  ביטוי  ג�  בחוק  מידע  גנטי  
) לאחר  אישור    של  ועדה  אתית(ישנה  אפשרות  ,  חמורות  הניתנות  לטיפול  או  למניעה

לא  נעשה  כמעט ,  בפועל.  הרופא  המטפל  של  קרובי  המשפחהלהעביר  מידע  לידי  
 .ונדיר ביותר שמועבר מידע לקרובי משפחה ללא הסכמת המטופל, שימוש במנגנו� זה

נתקלנו  במספר  מקרי�  טרגיי�  של ,  מנסיוננו  במרפאה  הגנטית  בשערי  צדק
וזאת ,  שהיא  מחלה  קשה  שאי�  לה  טיפול  יעיל,  נשי�  שחלו  בסרט�  שחלה  מתקד�

קרובי  המשפחה  לא .    שלקרובי  משפחה  היה  ידוע  שיש  מוטציה  במשפחהלאחר
) י  כריתת  שחלות"ע(ולכ�  אישה  שיכלה  להימנע  מסרט�  שחלה  ,  העבירו  מידע  זה

" יבינו  לבד"חשוב  לציי�  שלא  נית�  להסתמ�  על  כ�  שקרובי  משפחה  .  חלתה  במחלה
, המשו�  שלא  נדיר  שעצ�  אבחנת  הסרט�  היא  סוד  במשפח,  שעליה�  להיבדק

 .והקרובי� אפילו אינ� מודעי� לכ� שיש סיפור משפחתי של ממאירות

הגורמי� הגורמי� הגורמי� הגורמי� .  .  .  .  חשוב  להדגיש  שנית�  להעביר  מידע  מבלי  לפגוע  בפרטיות  המטופלחשוב  להדגיש  שנית�  להעביר  מידע  מבלי  לפגוע  בפרטיות  המטופלחשוב  להדגיש  שנית�  להעביר  מידע  מבלי  לפגוע  בפרטיות  המטופלחשוב  להדגיש  שנית�  להעביר  מידע  מבלי  לפגוע  בפרטיות  המטופל
המטפלי�  יכולי�  למסור  לקרובי  המשפחה  שזוהתה  מוטציה  במשפחה  מבלי  לציי� המטפלי�  יכולי�  למסור  לקרובי  המשפחה  שזוהתה  מוטציה  במשפחה  מבלי  לציי� המטפלי�  יכולי�  למסור  לקרובי  המשפחה  שזוהתה  מוטציה  במשפחה  מבלי  לציי� המטפלי�  יכולי�  למסור  לקרובי  המשפחה  שזוהתה  מוטציה  במשפחה  מבלי  לציי� 

אי אי אי אי חשוב  להבי�  שלחשוב  להבי�  שלחשוב  להבי�  שלחשוב  להבי�  של.  .  .  .  שאד�  מסויי�  חלה  או  מי  האד�  שאצלו  זוהתה  המוטציהשאד�  מסויי�  חלה  או  מי  האד�  שאצלו  זוהתה  המוטציהשאד�  מסויי�  חלה  או  מי  האד�  שאצלו  זוהתה  המוטציהשאד�  מסויי�  חלה  או  מי  האד�  שאצלו  זוהתה  המוטציה
  מוב�  שעל ....שה�  בגדר  פיקוח  נפששה�  בגדר  פיקוח  נפששה�  בגדר  פיקוח  נפששה�  בגדר  פיקוח  נפש,  ,  ,  ,  העברת  מידע  עשויות  להיות  השלכות  חמורותהעברת  מידע  עשויות  להיות  השלכות  חמורותהעברת  מידע  עשויות  להיות  השלכות  חמורותהעברת  מידע  עשויות  להיות  השלכות  חמורות

ולעסוק  בנושא ,  הגורמי�  המטפלי�  לשמור  ע�  כמה  שנית�  על  פרטיות  המטופלי�
 .ברגישות מירבית
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 ????למי מומל� ייעו� גנטי לסרט� שד ושחלה תורשתילמי מומל� ייעו� גנטי לסרט� שד ושחלה תורשתילמי מומל� ייעו� גנטי לסרט� שד ושחלה תורשתילמי מומל� ייעו� גנטי לסרט� שד ושחלה תורשתי: : : : 1111טבלה טבלה טבלה טבלה 

 אנשי� שבמשפחת� מוטציה מזוהה אנשי� שבמשפחת� מוטציה מזוהה אנשי� שבמשפחת� מוטציה מזוהה אנשי� שבמשפחת� מוטציה מזוהה . . . . אאאא

או גני� אחרי� ( BRCA1/2פחת� זוהתה מוטציה בגני� בני משפחה שבמש
 ).הקשורי� לתסמונת ממאירות תורשתית

 ::::נשי� שחלו בסרט� שדנשי� שחלו בסרט� שדנשי� שחלו בסרט� שדנשי� שחלו בסרט� שד. . . . בבבב

 כל חולת סרט� שד דו צדדי •

 40כל אישה שחלתה בסרט� שד שאובח� מתחת לגיל  •

 שחלה+כל חולת סרט� שד •

 עיראקי/ כל חולת סרט� שד ממוצא אשכנזי  •

 : יפור משפחתי שלחולת סרט� שד מכל מוצא ע� ס •

 סרט� שחלה במשפחה .א

 שתי חולות סרט� שד נוספות בכל גיל .ב

  50< קרובה נוספת שחלתה בסרט� שד בגיל  .ג

 ::::נשי� שחלו בסרט� שחלהנשי� שחלו בסרט� שחלהנשי� שחלו בסרט� שחלהנשי� שחלו בסרט� שחלה. . . . גגגג

 כל אישה שחלתה בסרט� שחלה

או או או או ////במשפחת האב ובמשפחת האב ובמשפחת האב ובמשפחת האב ו((((שחלה שחלה שחלה שחלה ////נשי� בריאות ע� סיפור משפחתי של סרט� שדנשי� בריאות ע� סיפור משפחתי של סרט� שדנשי� בריאות ע� סיפור משפחתי של סרט� שדנשי� בריאות ע� סיפור משפחתי של סרט� שד. . . . דדדד
 ):):):):במשפחת הא�במשפחת הא�במשפחת הא�במשפחת הא�

 שחלהסרט� +  קרובה ע� סרט� שד •

 קרובה מדרגה ראשונה שחלתה בסרט� שד דו צדדי  •

 קרוב משפחה גבר שחלה בסרט� שד  •

 ) קרובות בכל דרגת קרבה2או ( קרובה מדרגה ראשונה ע� סרט� שחלה  •

  קרובות ע� סרט� שד 3 •

אחת מה� קרובה מדרגה  (50 קרובות ע� סרט� שד שאובח� מתחת לגיל 2 •
 ).ראשונה

 

 

  

 


