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DIAGNOSTYKA BRCA1/2

WPROWADZENIE

Dr Jakub Skérniak

Dolnoslaskie Centrum Onkologii, Pulmonologii i Hematologii we Wroctawiu

Rak piersi jest w Polsce najczestszym nowotworem ztosliwym u kobiet i drugg po raku ptuca
przyczyng zgondw nowotworowych wsrdd kobiet!. Szacuje sie, ze ta choroba dotknie nawet
co 6sma kobiete. Przyczyna wiekszosci zachorowan na raka piersi jest nieznana. Najwazniej-
szy czynnik ryzyka stanowi pteé, starszy wiek i kolejno: nosicielstwo mutacji niektérych genow
(przede wszystkim BRCA1 i BRCA2), rodzinne wystepowanie raka piersi, zwtaszcza w mtod-
szym wieku.

Diagnostyka i leczenie raka piersi to wieloetapowy i interdyscyplinarny proces, w ktory za-
angazowani sg specjalisci z réznych dziedzin, m.in. chirurdzy, radiolodzy, onkolodzy kliniczni,
radioterapeuci, patomorfolodzy, biolodzy molekularni, genetycy kliniczni i psychoonkolodzy.

Kazda pacjentka z rozpoznaniem raka piersi powinna miec¢ doktadnie zebrany wywiad rodzinny
w kierunku nowotworéw ztosliwych, w szczegdlnosci dotyczacy raka piersi i jajnika. Szacuje
sie, ze ok. 5-10% zachorowan na raka piersi jest uwarunkowane genetycznie. U nosicielek
mutacji genu BRCA1 ryzyko zachorowania na raka piersi w ciggu catego zycia siega 50-87%,
u nosicielek mutacji genu BRCA2 43-84%, a na raka jajnika, odpowiednio: 40-60% oraz
15-27%. Prawdopodobienstwo wykrycia kolejnego niezaleznego raka piersi w ciggu 5 lat od
rozpoznania pierwszego raka piersi wynosi 13-20%?.



S,

w. TEIEEEN

AstraBreast
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OPIS PRZYPADKU ZLECENIA 1 ROZLICZENIA
DIAGNOSTYKI MUTACJI BRCA1/2 Z KRWI OBWODOWE)J
Z ODDZIALU CHIRURGII PIERSI

Dr Jakub Skoérniak

Dolnoslaskie Centrum Onkologii, Pulmonologii i Hematologii we Wroctawiu

ROZPOZNANIE

55 -letnia pacjentka, bez istotnej przeszto-
$ci chorobowej i bez obcigzen genetycznych,
zgtosita sie w styczniu 2024 roku do Poradni
Chordb Piersi z guzkiem piersi prawej, ktore-
go wyczuta w samobadaniu piersi. Wykonano
niezwtocznie badania obrazowe USG i MMG,
w ktorych wykryto zmiane BIRADS 4C piersi
prawej wymagajacg wykonania biopsji BMU.
Po ok. 3 tygodniach od pierwszej wizyty w po-
radni, w badaniu histopatologicznym rozpo-
znano raka inwazyjnego NST G2, luminalnego
B (ER 30%, PgR-ujemny, HER2-ujemny i Ki67
98%).

PRZEBIEG LECZENIA

Po przeprowadzeniu niezbednej diagnostyki
i ocenie stopnia zaawansowania —cT1cNOMO
pacjentka decyzjg konsylium zostata zakwa-
lifikowana do zabiegu oszczedzajgcego piers
oraz biopsji wezta chtonnego wartowniczego
(BCS + SLNB) wraz z uzupetniajaca radiotera-
pig i hormonoterapia.

DIAGNOSTYKA MUTACII W GENACH
BRCA1/2

Przy przyjeciu do szpitala w marcu 2024 roku,
po uzyskaniu Swiadomej zgody na wykonanie
badania, zlecono wykonanie badania gene-
tycznego w kierunku wykrycia mutacji ger-
minalnych BRCA1 i BRCA2 technikg sekwen-
cjonowania nastepnej generacji (NGS) z krwi.
Nastepnie pacjentka przeszta radykalng ope-

racje BCS + SLNB str prawa (pT1cNOMO). Ba-
danie NGS zostato rozliczone jako zaawanso-
wane badanie genetyczne w ramach umowy
na leczenie szpitalne i dosumowane do grupy
JGP. Po ok. 2 tygodniach otrzymano wynik
badania NGS potwierdzajgcy wykrycie pato-
gennej mutacji w genie BRCA1, potwierdzo-
ny w drugim niezaleznym badaniu. Pacjentka
uzyskata wyczerpujaca porade genetyczng
i zdecydowata sie na profilaktyczne usuniecie
jajnikdw, natomiast preferuje czestszg kon-
trole radiologiczng oraz zachowanie czujnosci
onkologicznej nad obustronng mastektomie,
ktora zmniejsza ryzyko zachorowania. Porad-
nictwem genetycznym zostanie objeta row-
niez rodzina pacjentki.

PODSUMOWANIE

Identyfikacja pacjentek z dziedziczng pre-
dyspozycjg do zachorowania na raka piersi
i jajnika ma wptyw na decyzje diagnostyczne
oraz terapeutyczne u chorych oraz cztonkdéw
ich rodzin. U pacjentek z mutacjami BRCA1/2
nalezy rozwazy¢ zmniejszajagcg ryzyko za-
chorowania mastektomie, ktéra redukcje
ryzyko zachorowania o nawet 90-95%?2. Za-
leca sie, zmniejszajgcy ryzyko zachorowania,
obustronng adneksektomie u nosicielek mu-
tacji genu BRCA1, najlepiej po zrealizowaniu
plandw macierzynskich (miedzy 35.a 40.r.z.).
Rozpoznanie mutacji u pacjentek z wczesnym
rakiem piersi wysokiego ryzyka, HER2 -ujem-
nym i patogennymi wariantami germinalnymi
BRCA1 lub BRCA2 daje mozliwos¢ uzupetnie-
nia leczenia inhibitorem PARP olaparybem,
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co wigze sie z dtuzszym przezyciem wolnym
od nawrotu choroby oraz przezyciem catko-
witym. Pacjentki zdrowe, lecz z rozpoznang
mutacjg w genach BRCA1/2, wymagajg czest-
szych badan obrazowych.

W Dolnoslgskim Centrum Onkologii, Pulmo-
nologii i Hematologii we Wroctawiu kazda
pacjentka z nowo rozpoznanym rakiem pier-
si kierowana jest do Poradni Genetycznej.
Z uwagi na znaczne obcigzenie Poradni Gene-
tycznej konsultacjami dla pacjentek z naszego
i innych osrodkdéw onkologicznych stworzono
algorytm ufatwiajacy pilng identyfikacje pa-
cjentek nosicielek mutacji, u ktérych wczesne
wykrycie tego uwarunkowania w znaczacy
sposéb moze wptyngé¢ na postepowanie te-
rapeutyczne. Pacjentki do 50. r.z., chore na
TNBC lub z obcigzonym wywiadem (rak piersi

S ARG

i jajnika do 2. stopnia pokrewienstwa), chore
na obustronnego raka piersi, kierowane sg do
Poradni Genetycznej w trybie pilnym celem
uzyskania specjalistycznej porady oraz wyko-
nania testow genetycznych w kierunku muta-
cji germinalnych BRCA1 i BRCA2 technikg se-
kwencjonowania nastepnej generacji (NGS).
Pozostate pacjentki o mniejszym ryzyku ge-
netycznych uwarunkowan zachorowania oraz
o potencjalnie mniejszym wptywie na decyzje
o zakresie leczenia operacyjnego majg zleca-
ne badanie NGS na oddziale (przy przyjeciu
do szpitala na zabieg operacyjny) lub inng
procedure chirurgiczng. Algorytm w duzym
stopniu umozliwia optymalne wykorzystanie
dostepnych procedur diagnostycznych w za-
kresie poradnictwa genetycznego.

Badanie NGS z krwi w trybie hospitalizacji z Oddziatu

Chirurgii Piersi4>6

» Warunki rozliczenia:

genetycznej

wzgledami medycznymi

> PRODUKT ROZLICZENIOWY: zaawansowane badania genetyczne w chorobach
nowotworowych (5.53.01.0005003) o wartosci 2434 pkt.

» Umowa w rodzaju Leczenie Szpitalne, materiat swiezy (krew) pobrany podczas hospitalizacji

= zatacznik nr 7 - Wykaz badan genetycznych w chorobach nowotworowych, ktory wskazuje
rozpoznanie, w jakim mozna wykonac badanie genetyczne, oraz technologie i zakres analizy

= zatacznik nr 1c - Katalog produktéw do sumowania, w ktérych zawarte jest zaawansowane
badanie genetyczne w chorobach nowotworowych (5.53.01.0005003)

= zatacznik nr 1a - Grupy JGP do sumowania z produktami z katalogu 1c

> Kto moze: kazda jednostka, ktéra w ramach swiadczen specjalistycznych ma 1 z 15 zakresow
z zatacznika 1c, np. chirurgia onkologiczna, ale NIE chirurgia ogdlna

» Badanie genetyczne zostato wykonane metoda wskazang w zat. nr 7 Zarzadzenia Prezesa NFZ

> Tryb realizacji swiadczenia: tryb jednodniowy lub hospitalizacja, hospitalizacja uzasadniona
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OPIS PRZYPADKU ZLECENIA 1 ROZLICZENIA
DIAGNOSTYKI MUTACJI BRCA1/2 Z KRWIW PORADNI

GENETYCZNE)J

Dr n. med. Daria Swiniuch

Uniwersytet Medyczny im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

ROZPOZNANIE

W styczniu 2023 roku 35-letnia pacjentka
zgtosita sie do Poradni Chemioterapii Kliniki
Onkologii w Poznaniu z powodu guza piersi
prawej, ktérego wyczuta miesigc wczesniej.
Podczas badania przedmiotowego w kwa-
drancie gérnym zewnetrznym, na godzinie 1,
stwierdzono zmiane w piersi prawej wielkosci
okoto 2 cm. W wykonanych badaniach obra-
zowych (mammografia, USG oraz rezonans
magnetyczny piersi) potwierdzono hipoecho-
genng zmiane w piersi prawej wielkosci
2,5 cm z obecnym unaczynieniem o podejrza-
nym charakterze — BIRADS 4C. Nie wykazano
zmian patologicznych w obrebie piersi lewej
oraz w obu dotach pachowych.

Po wykonaniu biopsji gruboigtowej guza pier-
si prawej uzyskano rozpoznanie raka inwa-
zyjnego gruczotu piersiowego NST, NHG3. Na
podstawie wyniku badania immunohistoche-
micznego w ocenianych komdrkach nowo-
tworowych stwierdzono: receptor estrogeno-
wy (ER) — 0%, receptor progesteronowy (PR)
— 0%, Ki67 —50%, HER2 (Score = 1+). Pacjent-
ka dotychczas nie chorowata, stosowata an-
tykoncepcje hormonalng przez 2 lata w prze-
sztoSci, miesigczkowata regularnie, rodzita
2 razy. Wywiad rodzinny w kierunku choréb
nowotworowych byt obcigzony: u matki roz-
poznano raka piersi w wieku 50 lat. Dotych-
czas nie przeprowadzono diagnostyki gene-
tycznej. W toku przeprowadzonej diagnostyki
rozpoznano potrdojnie ujemnego raka piersi
prawej w stopniu klinicznego zaawansowania
lIA (cT2, NO, MO).

DIAGNOSTYKA MUTACII W GENACH
BRCA1/2

W chwili otrzymania wyniku potwierdzajgce-
go charakter nowotworowy guza diagnostyke
rozszerzono o tomografie komputerowg klat-
ki piersiowej, jamy brzusznej i miednicy, a pa-
cjentke skierowano do Poradni Genetycznej,
gdzie termin przyjecia otrzymata po 2 tygo-
dniach.

W Poradni Genetycznej przeprowadzono
diagnostyke dwustopniowa, w ramach ktoé-
rej pacjentke zakwalifikowano do badania
w kierunku nosicielstwa mutacji BRCA1/2,
CHEK2 i PALB2 technikg sekwencjonowania
nastepnej generacji (NGS). Na poczatku maja
2023 roku otrzymano wynik badania gene-
tycznego, w ktdrym potwierdzono obecnosé
mutacji germinalnej w genie BRCA1 — wariant
o patogennym znaczeniu klinicznym w ekso-
nie 10 genu BRCA1 (NM_007294.4): c.1687C
>T (p.GIn563Ter).

PRZEBIEG LECZENIA

Decyzjg konsylium, z uwagi na podtyp biolo-
giczny i zaawansowanie kliniczne, pacjentka
zostata zakwalifikowana do systemowe;j tera-
pii neoadjuwantowej przed planowym zabie-
giem operacyjnym. W lutym 2023 roku cho-
ra rozpoczeta chemioterapie indukcyjng wg
schematu 4 x AC ,, dose dense” (doksorubicy-
na z cyklofosfamidem co 14 dni), a nastepnie
12 x paklitaksel w potgczeniu z karboplatyng
AUC 2 co tydzien.
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Po zakonczeniu chemioterapii neoadjuwan-
towej, majgc w posiadaniu wynik badania ge-
netycznego, u pacjentki wykonano obustron-
ng mastektomie z rekonstrukcjg z procedura
biopsji wezta wartowniczego. Uzyskano cat-
kowitg odpowied? patologiczng (pCR) na za-
stosowane leczenie —ypTO0, NO. Pacjentka po-
zostaje w kontroli onkologicznej oraz zostata
objeta opiekg w Poradni Nadzoru Genetycz-
nego. W styczniu 2024 roku pacjentka zde-
cydowata sie na zabieg profilaktycznego usu-
niecia przydatkow.

POSUMOWANIE

W przedstawionym przypadku pacjentka zo-
stata skierowana do Poradni Genetycznej juz
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na etapie prowadzonej diagnostyki pogte-
bionej. Czas oczekiwania na wynik badania
NGS wyniost ponad 3 miesigce z uwagi na
konieczno$¢ przeprowadzenia 2-stopniowej
diagnostyki (etap | — test celowany w kie-
runku wykrycia najczestszych w polskiej po-
pulacji mutacji w genach BRCA1, CHEK2,
PALB2 oraz etap Il — badanie NGS w kierunku
wykrycia mutacji w genach BRCA1, BRCA2,
CHEK2, PALB2). Rozliczenie procedur odbyto
sie w Poradni Genetycznej, w ramach katalo-
gu swiadczen zdrowotnych kontraktowanych
odrebnie (SOK). Wynik badania genetyczne-
go znaczgco wptynat na podjete decyzje do-
tyczace leczenia chirurgicznego oraz dalszg
opieke w ramach Poradni Nadzoru Genetycz-
nego.

Badanie NGS z krwi w Poradni Genetycznej’

o wartosci 1192 pkt.

badania od lekarza genetyka

» PRODUKT ROZLICZENIOWY - dwustopniowa diagnostyka:
+ (5.10.00.0000172) badanie mutacji zatozycielskich w genie BRCA1 o wartosci 260 pkt
* (5.10.00.0000174) badanie mutacji w genach BRCA1, BRCA2, PALB2, CHEK2 metoda NGS

» Umowa w rodzaju Swiadczenia Zdrowotne Kontraktowane Odrebnie (SOK), wtasna poradnia
w strukturze lub umowa na podwykonawstwo z poradnig lub pracownig genetyczna na zewnatrz,
materiat swiezy (krew) pobrany w trybie ambulatoryjnym

» Badania w ramach programu ,,Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego
ryzyka zachorowania na raka piersi lub raka jajnika”

> Skierowanie do poradni przez lekarza pierwszego kontaktu lub specjaliste, skierowanie na
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OPIS PRZYPADKU ZLECENIA 1 ROZLICZENIA
DIAGNOSTYKI MUTACJI BRCA1/2 ZTKANKI GUZA

Z ODDZIALU ONKOLOGII

Dr n. med. Joanna Kufel-Grabowska
Gdanski Uniwersytet Medyczny

ROZPOZNANIE

W pazdzierniku 2022 roku 45-letnia kobieta
zgtosita sie do Poradni Onkologicznej z powo-
du guza w prawej piersi, ktory znalazta w trak-
cie samobadania. Wykonano badanie mam-
mograficzne (MMR) oraz ultrasonograficzne
piersi (USG) — opisano zmiane w piersi prawej
na godzinie 12 wielkosci 48 mm, obustronnie
nie byfo innych zmian podejrzanych ani po-
dejrzanych weztéw chtonnych w dofach pa-
chowych (BIRADS 5). Wykonano takze bada-
nie przy uzyciu MRI (rezonans magnetyczny),
w ktérym opisano zmiane w piersi prawej
wielkosci 55 mm oraz wezet o niepewnym
znaczeniu w prawym dole pachowym. Po-
gtebiono diagnostyke o ponowne USG dotéw
pachowych i wykonano biopsje cienkoigtowa
wezta w pasze prawej oraz biopsje mammo-
tomiczng guza w piersi pod kontrolg USG z za-
tozeniem znacznika.

Wynik histopatologiczny potwierdzit obecnosc
raka inwazyjnego NST G3, ekspresja receptora
estrogenowego byfa obecna w 20% komoarek
nowotworowych, nie stwierdzono ekspresji
receptora progesteronowego ani nadekspresji
receptora HER2 (Score 0), marker proliferacji
Ki 67 wynosit 100%. Stopnien klinicznego za-
awansowania okreslono jako cT3NO (IIB). Ba-
dania tomografii komputerowej klatki piersio-
wej, jamy brzusznej i miednicy nie wykazaty
zmian o charakterze przerzutowym. Wywiad
rodzinny byt obcigzony zachorowaniem na no-
wotwor piersi u matki w wieku 48 lat, dotych-
czas nie przeprowadzono diagnostyki gene-
tycznej. Pacjentka nie chorowata, regularnie
miesigczkowata, nie stosowata antykoncepcji,
posiadata 2 nastoletnich dzieci.

DIAGNOSTYKA MUTACII W GENACH
BRCA1/2

Decyzjg konsylium pacjentke zakwalifikowano
do chemioterapii przedoperacyjnej oraz zleco-
no wykonanie badania genetycznego technika
NGS (sekwencjonowanie nastepnej genera-
cji) gendw BRCA1/2, CHEK2, PALB2, PIK3CA,
POLE, TP53 z materiatu archiwalnego (tkanki
guza). Jednoczesnie do badania pobrano krew,
ktora w przypadku identyfikacji mutacji stuzy
do potwierdzenia charakteru wariantu.

PRZEBIEG LECZENIA

Na poczatku grudnia 2022 roku pacjentka
rozpoczeta chemioterapie przedoperacyj-
ng wg schematu — 12 kurséw paklitakselu,
nastepnie 4 kursy ddAC (AC, doksorubicyna
z cyklofosfamidem co 14 dni).

W koncu marca 2023 roku otrzymano wynik
badania genetycznego, w ktérym potwier-
dzono obecno$¢ wariantu germinalnego
o patogennym znaczeniu klinicznym BRCA1:
€.3700_3704delGTAAA p. (Val1234GInfs*8)
klasy | w kontekscie terapii raka piersi.

W maju 2023 roku przeprowadzono obustron-
ng mastektomie z rekonstrukcjg za pomoca
implantéw oraz biopsje wezta wartownicze-
go po stronie prawej — uzyskano catkowitg
odpowied? patomorfologiczng — ypTONO.
W czerwcu witgczono tamoksyfen, w sierpniu
przeprowadzono uzupetniajgce napromie-
nianie, a w grudniu zabieg usuniecia przy-
datkow. W styczniu 2024 roku odstawiono
tamoksyfen, wtgczono letrozol oraz podano
kwas zoledronowy.
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PODSUMOWANIE

U przedstawionej pacjentki decyzja o wyko-
naniu badania genetycznego zostata podjeta
w trakcie konsylium, przy kwalifikacji do che-
mioterapii przedoperacyjnej. Do badania mu-
tacji w genach BRCA1/2 wykorzystano ma-
teriat archiwalny (tkanke guza) i wykonano
badanie technikg sekwencjonowania nastep-
nej generacji (NGS), ktérego rozliczenie byto
mozliwe w ramach umowy w rodzaju leczenie
szpitalne, jako zaawansowane badanie ge-
netyczne zlecone w trybie ambulatoryjnym.
Czas oczekiwania na wynik badania wynosit
4 miesigce. Nie byto to optymalne rozwigza-
nie z uwagi na koniecznos¢ weryfikacji wyni-
ku w badaniu z krwi obwodowej w celu iden-
tyfikacji mutacji germinalnych, co wydtuzyto
czas procedury i podrozyto koszt wykonania

A g Tl

badania. Dodatkowo w badaniu z tkanki guza
istnieje zagrozenie wydania wyniku fatszywie
negatywnego, poniewaz wykazano, ze uzycie
DNA wyizolowanego z utrwalonego materia-
tu tkankowego nie pozwala na wykrycie oko-
to 10% wariantéw germinalnych w genach
BRCA1/2, gtdwnie delecji i duplikacjis.

Po otrzymaniu wyniku badania genetyczne-
go pacjentka podjeta decyzje o obustronnej
mastektomii oraz o usunieciu przydatkow.
Dodatkowo zostata skierowana do Poradni
Genetycznej po zalecenia dotyczgce dal-
szych dziatan profilaktycznych oraz kwalifi-
kacji kolejnych cztonkdw rodziny do badan
genetycznych.

Badanie NGS z tkanki w trybie ambulatoryjnym z Oddziatu

Onkologii46:8

> Warunki rozliczenia:

genetycznej

0 pkt.

germinalny vs wariant somatyczny)

> PRODUKT ROZLICZENIOWY: zaawansowane badania genetyczne w chorobach
nowotworowych (5.53.01.0005003) o wartosci 2434 pkt.

» Umowa w rodzaju Leczenie Szpitalne, tryb ambulatoryjny, materiat archiwalny

= zatacznik nr 7 - Wykaz badan genetycznych w chorobach nowotworowych, ktéry wskazuje
rozpoznanie, w jakim mozna wykonac badanie genetyczne, oraz technologie i zakres analizy

= zatacznik nr 1c - Katalog produktow do sumowania, w ktorych zawarte jest zaawansowane
badanie genetyczne w chorobach nowotworowych (5.53.01.0005003)
= zatgcznik nr 1b - Badania genetyczne z materiatu archiwalnego 5.52.01.0001511 o wartosci

= pacjent byt przyjety w trybie ambulatoryjnym w sytuacji koniecznosci modyfikacji ustalonego
planu leczenia i wystawiono skierowanie na wykonanie diagnostycznego badania genetycznego
= badanie genetyczne zostato wykonane metoda wskazana w zat. nr 7 Zarzadzenia Prezesa NFZ
= badanie zostato wykonane zgodnie z zaleceniami postepowania diagnostycznego w nowotworach
ztosliwych, rekomendowanymi przez polskie towarzystwa naukowe
» Ponadto w przypadku wykrycia wariantu P/LP konieczne jest wykonanie dodatkowej analizy przy
uzyciu DNA wyizolowanego z krwi obwodowej celem okreslenia charakteru zmiany (wariant
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OPIS PRZYPADKU ZLECENIA 1 ROZLICZENIA
DIAGNOSTYKI MUTACJI BRCA1/2 Z KRWI OBWODOWE)J

Z ODDZIALU ONKOLOGII

Dr n. med. Bartosz Szymanowski

Wojskowy Instytutu Medyczny w Warszawie

ROZPOZNANIE

Pacjentka lat 51 w czerwcu 2023 roku wyczuta
zmiane w piersi lewej —wykonano USG piersi,
gdzie stwierdzono zmiane ogniskowg 38 mm,
nastepnie wykonano mammografie, w ktorej
stwierdzono odgraniczong guzowatg mase
Srednicy 35 mm. Wykonano biopsje grubo-
igtowa opisywanej zmiany, w ktérej wykaza-
no: utkanie raka naciekajgcego bez specjal-
nego typu (NOS/NST), G2, ER(+) 100% (Allred
8), PR (-), HER 2 (2+), w wykonanym badaniu
FISH nie stwierdzono amplifikacji genu HER2,
Ki67 okoto 40%. Dodatkowo wykonano biop-
sje wezta chtonnego pachy lewej, w ktorej
komorek o morfologii i fenotypie przerzutu
raka nie stwierdzono. Pacjentka ostatnig mie-
sigczke przebyta w 48. roku zycia. Wywiad ro-
dzinny onkologiczny: nieobcigzony. Ustalono
kliniczne zaawansowanie jako cT2NOMO.

PRZEBIEG LECZENIA

Na konsylium wielodyscyplinarnym podje-
to decyzje o wykonaniu operacji piersi jako
pierwszego etapu leczenia — mastektomia —
na prosbe pacjentki. W sierpniu 2023 roku
wykonano mastektomie lewostronng spo-
sobem Maddena z biopsjg wezta wartow-
niczego — juz w trakcie operacji, z uwagi na
podejrzany makroskopowo wyglad weztéw
z towarzyszagcym brakiem wychwytu ferro-
magnetyku — rozszerzono zakres operacji.
W wyniku histopatologicznym po operacji
stwierdzono: rak inwazyjny piersi NST, wiel-
kos¢ guza 85 mm, stopien ztosliwosci histo-
logicznej: G2, usunieto 8 weztéw chtonnych,
z czego stwierdzono 3 wezty z przerzutami

raka (przekraczanie torebki wezta w 1 wez-
le chtonnym). Ostateczne kliniczne zaawan-
sowanie choroby: stopien I[IIA. Omdwiono
ponownie przypadek pacjentki na wielody-
scyplinarnym konsylium i zdecydowano o za-
stosowaniu leczenia uzupetniajgcego: za-
proponowano chemioterapie uzupetniajgca
4ddAC i 12 paklitaksel. Pacjentka rozpoczeta
chemioterapie we wrzesniu 2023 roku, a po
jej zakonczeniu rozpoczeto leczenie uzupet-
niajgce — hormonoterapia — letrozol oraz za-
stosowano radioterapie radykalng (teleradio-
terapia 3D z modulacjg intensywnosci dawki
(3D — IMRT) — fotony (luty—marzec 2024)
przeprowadzono uzupetniajacy radioterapie
na obszar lewej Sciany klatki piersiowe] oraz
lokoregionalne wezty chtonne z uwzgled-
nieniem weztéw chtonnych zamostkowych.
Fotonami X — 6MV technikg IMRT — dMLC,
z codzienng kontrolg CBCT — w 20 dawkach
frakcyjnych po 2,25 Gy, podano dawke cat-
kowitg 45 Gy. Po zakonczeniu radioterapii
pacjentka otrzymata propozycje rozpoczecia
leczenia uzupetniajgcego olaparybem — po
podpisaniu zgody na leczenie w kwietniu
2024 roku rozpoczeta leczenie. Obecnie pa-
cjentka rozwaza mozliwosé profilaktycznej
mastektomii oraz owariektomii. W planach
jest takze rozpoczecie leczenia uzupetniaja-
cego kwasem zoledronowym.

DIAGNOSTYKA MUTACII W GENACH
BRCA1/2

W dniu rozpoczecia chemioterapii zapropo-
nowano pacjentce wykonanie badania ge-
netycznego w kierunku mutacji w genach
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BRCA1/2 — na co wyrazita pisemng zgode.
Pacjentka kontynuowata leczenie. Wynik ba-
dania otrzymano po 2 tygodniach — w bada-
niu znaleziono wariant patogenny w 1 allelu
(kopii) genu BRCA2 (wariant NM_000059:
c.9118 -2A > G). Wynik badania przekazano
pacjentce.

PODSUMOWANIE

U przedstawionej pacjentki decyzja o wy-
konaniu badania genetycznego w kierunku

mutacji BRCA1/2 zostata podjeta w trakcie
hospitalizacji w Oddziale Dziennym Chemio-
terapii. Pozyskanie wiedzy o obecnosci lub
braku mutacji skutkowato podjeciem decyzji
co do dalszego leczenia uzupetniajgcego. Do
badania genetycznego pobrano krew zylng
i wykonano badanie technikg sekwencjono-
wania nastepnej generacji (NGS), ktérego
rozliczenie byto mozliwe w ramach umowy
szpitala z NFZ. Czas oczekiwania na wynik ba-
dania wynosit 15 dni.

Badanie NGS z krwi w trybie hospitalizacji z Oddziatu Onkologii45:6

> PRODUKT ROZLICZENIOWY: zaawansowane badania genetyczne w chorobach
nowotworowych (5.53.01.0005003) o wartosci 2434 pkt.

> Umowa w rodzaju Leczenie Szpitalne, materiat Swiezy (krew) pobrany podczas hospitalizacji

» Warunki rozliczenia:

= zatacznik nr 7 - Wykaz badan genetycznych w chorobach nowotworowych, ktory wskazuje
rozpoznanie, w jakim mozna wykonac badanie genetyczne, oraz technologie i zakres analizy

genetycznej

= zatacznik nr 1c - Katalog produktéw do sumowania, w ktérych zawarte jest zaawansowane
badanie genetyczne w chorobach nowotworowych (5.53.01.0005003)
= zatacznik nr 1a - Grupy JGP do sumowania z produktami z katalogu 1c

> Kto moze: kazda jednostka, ktéra w ramach Swiadczen specjalistycznych ma 1 z 15 zakresow

z zatacznika 1c, np. onkologia kliniczna

» Badanie genetyczne zostato wykonane metoda wskazang w zat. nr 7 Zarzadzenia Prezesa NFZ

> Tryb realizacji swiadczenia: tryb jednodniowy lub hospitalizacja, hospitalizacja uzasadniona

wzgledami medycznymi
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KOMENTARZ EKSPERTA DO OPISU PRZYPADKOW

Dr n. o zdr. Michat Chrobot

Swietokrzyskie Centrum Onkologii w Kielcach

Od 2017 roku Narodowy Fundusz Zdrowia fi-
nansuje badania genetyczne, wykonywane na
potrzeby pacjentéow z potwierdzonym rozpo-
znaniem wybranych nowotwordw ztosliwych.
Badania genetyczne mogg zostac rozliczone
w ramach leczenia szpitalnego lub w ramach
Swiadczen zdrowotnych finansowanych od-
rebnie, z czym zwigzane sg istotne rdznice do-
tyczace kosztdw Swiadczen, metod pobrania
materiatu genetycznego oraz kryteridow wy-
maganych do przeprowadzenia diagnostyki.

W ramach leczenia szpitalnego finansowane
sg proste, ztozone lub zaawansowane badania
genetyczne, ktore wykonywane sg z materiatu
pobranego w trakcie pobytu w oddziale szpi-
talnym lub z materiatu archiwalnego (porada
w warunkach ambulatoryjnych, w sytuacji,
kiedy lekarz zleca badanie genetyczne z mate-
riatu pobranego juz wczesniej, w celu modyfi-
kacji planu leczenia).

W przypadku sSwiezego materiatu nie ma
znaczenia, czy bedzie to materiat tkankowy
z guza, czy krew obwodowa, wazne aby zle-
cenie i pobranie materiatu wykonane zostato
w trakcie hospitalizacji. W przypadku materia-
tu archiwalnego analizie poddaje sie materiat
tkankowy, wczesniej juz utrwalony.

Pismiennictwo:

W przypadku zlecenia i wykonania badania
genetycznego przez lekarza z poradni specjali-
stycznej ze Swiezo pobranego materiatu w wa-
runkach ambulatoryjnych nie ma mozliwosci
rozliczenia tego badania w ramach umowy na
leczenie szpitalne (tylko materiat archiwalny).
Zgodnie z powyzszym nalezy podkresli¢, iz kaz-
da z opisanych powyzej Sciezek zlecenia i rozli-
czenia diagnostyki mutacji w genach BRCA1/2
nie jest optymalna, poniewaz zlecenie pobra-
nia materiatu Swiezego w diagnostyce raka
piersi powinno by¢ mozliwe do wykonania
i rozliczenia z poziomu S$wiadczenia ambu-
latoryjnego, niezwtocznie po potwierdzeniu
rozpoznania nowotworu. Powyzsze jest o tyle
istotne, ze wynik badania genetycznego wi-
nien by¢ juz w posiadaniu lekarzy uczestni-
czagcych w konsylium wielospecjalistycznym,
ktére decyduje o pierwszym leczeniu pacjent-
ki z rakiem piersi. Dlatego tez zasadnym jest
wprowadzenie zmian w zasadach finanso-
wania badan genetycznych, tak aby mozliwe
byto pobranie i wykonanie badania genetycz-
nego z materiatu pobranego ambulatoryjnie
(z tkanki lub krwi pacjenta, pobranych w trak-
cie diagnostyki w poradni).
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Raport MAHTA znajdziesz tutaj:
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