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Wstep

Rak piersi — krok po kroku

Mam raka piersi — co dalej? — to jedno z pierwszych pytan,
ktére pojawia sie w gtowie wigkszosci pacjentdw, ktorzy do-
wiadujg sig, ze chorujg na nowotwor. W Slad za nimi rodzg
sig kolejne: o leczenie, jak to sie stato, ze zachorowatam/em,
czy mogtam/em temu zapobiec, czy bede jeszcze mamg
lub tatq, a co z moimi bliskimi, czy oni tez mogqg zachorowac.

Odpowiedzi na te i inne pytania znajdziesz w broszurze, kté-
ra powstata wtasnie z myslqg o takich pacjentach jak Ty. Po-
traktuj jg jako kompendium wiedzy o raku piersi, ale tez jako
przewodnik przez kolejne etapy Sciezki diagnostyczno tera-
peutycznej - od rozpoznania, przez kolejne wizyty u specja-
listy, badania, po diagnozeg i dobér optymalnego leczenia.

Z lektury broszury, dowiesz sig, co to znaczy, ze rak piersi jest
niejednorodny, czym sq stadia zaawansowania choroby
i podtypy biologiczne raka piersi, kiedy wykonuje sie biopsje,
a kiedy badanie genetyczne.

Pamiegtaj, kazdy pacjent chorujgcy na raka piersi wymaga
indywidualnego podejscia, a to co sprawdza sig u jedne-
go pacjenta, nie musi sie okazac¢ skuteczne u Ciebie. Rak
piersi to choroba niejednorodna, dlatego u kazdego z pa-
cjentdéw Sciezka diagnostyczno-terapeutyczna jest inna.
tgczy je wspdlny cel: Twoje zdrowie, fizyczne, psychiczne
oraz spoteczne.

Spis tresci
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Przyczyny zachorowania na raka piersi

Od podejrzenia do diagnozy

Ocena stopnia zaawansowania nowotworu
Od diagnozy do leczenia
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i powiedziat. jestem tu.

I syn tez powiedziat.
jestesmy tu. | byliSmy
wszyscy razem. Potem
uzywatam tych stéw

w stosunku do kobiet
chorych, z ktérymi
lezatam na chemioterapii.
Méwitam: jesteSmy w tym
razem. Taka wspélnota
to jest co$ niezwykle
potrzebnego

Krystyna Kofta,
pisarka, malarka,
chorowata na raka piersi
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PAMIETAJ! $rednia liczba
Jako pacjent masz prawo do petnej
informaciji o stanie swojego zdrowia

i etapow sciezki diagnostyczno-
terapeutycznej. Masz tez wptyw na
swoje leczenie, dlatego tez kazda
decyzja terapeutyczna musi byé
podejmowana naile to tylko mozliwe
z uwzglednieniem Twoich unikalnych

zachorowan na raka
piersi w Polsce w 2022 r.*

potrzeb.
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zachorowan u kobiet
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Rak piersi jest najczesciej diagnozowanym nowotworem
ztoSliwym wsrod kobiet nie tylko w Polsce, ale i ha catym
Swiecie — na 1,5 min nowych przypadkdw rocznie, 20 tysie-
cy to nowe zachorowania w naszym kraju.

Rak piersi stanowi okoto 23% wszystkich zachorowan z po-
wodu nowotwordw ztosliwych wsrod kobiet i okoto 14% zgo-
noéw nowotworowych z tego powodu. Na Swiecie rocznie
z powodu raka piersi umiera ok. 400 tysiecy osob. W Pol-
sce okoto 6,5 tysigca. U mezczyzn choroba ta wystepuje
stosunkowo rzadko i stanowi mniej niz 1 proc. wszystkich
przypadkow. Srednia liczba zgonéw
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zachorowan u mezczyzn

na raka piersi w Polsce
w2022 r.

W ostatnich latach w onkologii dokonat sie ogromny po-
step, znacznie wiecej wiemy o raku piersi, lepiej tez rozu-
miemy, jakie czynniki mogq sprzyjac jego rozwojowi. Dzieki
temu onkolodzy mogq go skuteczniej i efektywniej leczyc,
a wczesnie wykryta choroba moze by¢ catkowicie wyle-
czona.

zgonéow kobiet

104

zgony mezczyzn

* Dane: Krajowy Rejestr Nowotworow




Przyczyny zachorowania
na raka piersi

Medycyna wcigz nie zna odpowiedzi nha pytanie, jakie sq
przyczyny powstawania raka piersi. Istnieje jednak szereg
zidentyfikowanych czynnikéw, ktére zwigekszajq ryzyko

wystgpienia choroby.

Najwazniejszymi czynnikami ryzyka sq'?3:

Pte¢ — rak piersi przede wszystkim dotyka
kobiet. Na sto nowych zachorowan mniej niz
jedno dotyczy mezczyzny.

Wiek — okoto 80 proc. przypadkéw zacho-
rowan na raka piersi dotyczy kobiet, ktore
ukonczyty 50 lat. Chorobe znacznie rzadziej
diagnozuje sie wsrod kobiet mtodszych, ktore
mMajg mniej niz 45 lat.

Aspekty genetyczne — ok. 5-10 proc. no-
wotwordw piersi ma charakter dziedziczny,
a prawdopodobienstwo zachorowania ro-
$nie wraz z liczbq krewnych pierwszego stop-
nia dotknietych chorobgq, szczegdinie gdy
wystgpita w mtodym wieku. Warianty pato-
genne natomiast powstajg przede wszystkim
w genach BRCA.

Czynniki hormonalne:

e dtuga ekspozycja na kobiece hormony,
co ma miejsce w sytuaciji, gdy kobieta ma
we wczesnym wieku pierwszq miesigczke
i pézno ostatniq,

e pobzna ciqza, przy czym najwigkszy wzrost
ryzyka zachorowania na raka piersi wyste-
puje u kobiet, ktére urodzity pierwsze dziec-
ko po ukonczeniu 3b. roku zycia. W tej gru-
pie ryzyko wystqgpienia choroby jest nawet
wyzsze niz u kobiet, ktére nie rodzity dzieci,

e stosowanie antykoncepcji doustnej oraz
hormonalnej terapii zastepcze;j.

Niezdrowy tryb zycia, w tym*

e nadwaga lub otytos¢,

¢ niezdrowa dieta i nadmierne spozywanie
tluszczy,

e spozywanie alkoholu,

e palenie papierosow,

e brak ruchu.

Gestos¢ tkanki gruczotowej - tzw. gesta
tkanka gruczotowa zwigksza ryzyko rozwoju
nowotworu.

Inne nowotwory
w wywiadzie.




Od podejrzenia do diagnozy®

Po zbadaniu wycinka tkanki patomorfolog potwierdzi obecnos¢
komoérek nowotworowych, oceni rowniez stopien zaawansowania

choroby.

Profilaktyka —

Biopsja =

Ewentualnie
dodatkowe badanie

samobadanie piersi,

mammografia lub USG piersi

biopsja gruboigtowa
(BAG) - podstawa
diagnostyki, stuzy

do oceny podtypu
biologicznego
nowotworu

biopsja
cienkoigtowa (BAC)

—

- okresleniu typu histologicznego

- ocena ekspresji receptorow
estrogenowego iflub
progesteronowego

- ocena ekspresji receptor HER2

- ocena wskaznika Ki67

- gtdbwnie do oceny
weztdbw chtonnych

mammografia i/lub USG piersi, MR piersi,
badania okreslajgce zaawansowanie choroby:
TK klatki piersiowej, USG/TK/MR jamy brzusznej,

scyntygrafia kosci

Na czym polega biopsja gruboigtowa?®

Biopsja gruboigtowa to rodzaj badania,
w ktérym pobiera sie fragment tkanki, w tym
guza. Do tego celu wykorzystuje sie grub-
szq igte (ok. 12 mm), stqd tez nazwa biopsja
gruboigtowa. Dzigki znieczuleniu pacjentka
praktycznie nie odczuwa bdlu. Ta metoda

pozwala doktadnie oceni¢, czy obecne sq
komorki nowotworowe, ustali¢ typ histolo-
giczny oraz sprawdzi¢ ekspresje receptora
HER2 i receptorow hormonalnych, co poma-
ga dobra¢ optymalne leczenie.

PAMIETAJ!

Jesli wyniki mammogrdfii lub USG sq nieprawidtowe,
nalezy wykonaé biopsje. Dalsze kroki planowane sg po analizie wynikow.

TYPY HISTOLOGICZNE"#

Nowotwory piersi dzielimy na dwie gtowne
grupy wedtug klasyfikacji Swiatowej Organi-
zacji Zdrowiag, tj. nowotwory przedinwazyjne
(wewnaqtrzprzewodowe), ktore nie dajg prze-
rzutéw, oraz naciekajgce, ktére mogg powo-
dowac przerzuty.

Typ histologiczny dostarcza informacji, z jo-
kich tkanek powstat nowotwor. Okreslenie
typu guza utatwia lekarzowi ocene rokowania
i podjecie decyzji, co do dalszej diagnostyki
i leczenia.

e Przewodowy nowotwor przedinwazyjny
(DCIS): Jest coraz czesciej rozpoznawany
w nastgpstwie upowszechnienia przesie-
wowych badan mammograficznych. Nie
jest to rak inwazyjny, podstawe leczenia
stanowi leczenie miejscowe, czasami do-
datkowo hormonoterapia.

« Zrazikowy nowotwér przedinwazyjny (LCIS):
Ma monomorficzny (jednolity) obraz komé-
rek i wykrywa sie go przypadkowo w czasie
badan diagnostycznych innych rozrostow.
Wykrycie LCIS nie ma wptywu na decyzje
lecznicze, to nie jest nowotwor ztosliwy.

¢ Rak naciekajgcy bez specjalnego typu
(NOS, NST, dawniej przewodowy): Jest
najczestszym typem raka piersi, stanowi
65-80% wszystkich przypadkédw. Moze mu
towarzyszye obecnos¢ DCIS. Rak nacie-
kajgcy NST wykazuje duzq réznorodnosé
w zakresie komorek nowotworowych oraz
pod wzgledem obecnosci struktur cewko-
wych lub gruczotowych.

¢ Naciekajgcey rak zrazikowy: Jest drugim, co
do czestoSci wystepowania typem mikro-
skopowym i stanowi 10-20% wszystkich przy-
padkdéw raka piersi u kobiet. Raki zrazikowe
Cczasami sq rozproszone w obrebie piersi,
przez co wymagajq starannej diagnostyki
i doboru optymalnego zakresu operacji, aby
usungc¢ wszystkie ogniska nowotworu.

Inne mikroskopowe podtypy raka naciekajg-
cego piersi wystepujq znacznie rzadziej i sta-
nowiqg okoto 5% przypadkéw. Sqg to:

 rak cewkowy (tubularny),

e rak rdzeniasty,

e rak Sluzowy,

e rak metaplastyczy,

e rak ptaskonabtonkowy.




e Nowotwér Pageta: W przebiegu choroby
Pageta zmiany w obrebie brodawki sutko-
wej i w jej najblizszym otoczeniu przypomi-
najg wyprysk: brodawka jest zaczerwienio-
na, swedzqca, czasem pokryta strupem.
Znamienng cechqg mikroskopowq jest
obecnos¢ komorek Pageta. W leczeniu
stosuje sie metody miejscowe.

e Rak zapalny: to rozpoznanie kliniczne,
kiedy stwierdza sie zaczerwienienie co
najmniej 1/3 skoéry piersi. Wystepuje sto-
sunkowo rzadko (do kilku procent wszyst-

STOPIEN ZtOSLIWOSCI RAKA PIERSI®

Stopien ztosliwosci nowotworu piersi okresla
prawdopodobienstwo tego, jak moze sie roz-
wija€ choroba i ewentualnie rozprzestrzeniac
na inne tkanki. Wyrézniamy trzy podstawowe
stopnie ztosliwosci, czyli:

kich przypadkéw). Charakteryzuje sie
niekorzystnym rokowaniem, przebiega
z obrzmieniem i bolesnosciq piersi, za-
czerwienieniem skoéry. U niektorych cho-
rych w badaniu przez dotyk nie wyczuwa
sie guza w piersi. Mikroskopowo stwierdza
sie zwykle nacieki raka NST. Dynamika
choroby moze by¢ duza, nieleczony guz
szybko powieksza sie. Po leczeniu przedo-
peracyjnym wykonuje sie mastektomie
bez rekonstrukcji, z uzupetniajgcqg radio-
terapiq.

e Gl — niski stopien histopatologicznej ztosli-
wosci nowotworu;

e G2 — posredni stopien ztosliwosci nowo-
tworuy;

e G3 - wysoki stopien ztosliwosci nowotworu.

(FENO)TYPY BIOLOGICZNE RAKA PIERSI™T

W oparciu o wyniki badan immunohistoche-

micznego wyrdézniamy trzy podstawowe fe-

notypy raka piersi:

¢ hormonozalezny - z ekspresjq receptorow
hormonalnych, tj. estrogenowego i/lub
progesterenowego, ktory wystepuje o ok.
70 proc. chorych;

e HER2 dodatni — z nadekspresjq receptora
HER2;

e Potréjnie ujemny — z brakiem nadekspresji re-
ceptorow HER2 oraz ekspresji hormonalnych.

Dzieki rozwojowi medycyny i coraz precyzyj-
niejszym badaniomi nad receptorami HER2,
od niedawna zwraca sie uwage na niskg eks-
presje receptora HER2, czyli tzw HER2-low zco
wigze sie dodatkowq opcjqg terapeutyczqg dla
tej grupy pacjentek®

Jak poprawnie odczytywaé wyniki ekspresji receptorow?!314

« Receptory hormonalne (estrogenowy i/
lub progestronowy)
« Negatywny/ujemny — wynik 0
e Dodatni — 21%.

¢ Receptor HER2

e HER2 — ujemny, gdy HER2 0

e HER2-low, gdy HER2 1+ oraz HER2 2+ i ne-
gatywny wynik badania ISH®

e HER2-dodatni, gdy HER2 3+ oraz HER2 2+
i pozytywnym wynikiem badania ISH

Klasyfikacja raka piersi HER2

AKTUALNE:
Ocena HER2 (IHC/ISH) Wg ASCO 2018 2023
(EsMo/cAP[/ASCO)
0 brak odczytu HER2 ujemny HER2 0 (ujemny)
odczyt staby/niekompletny . >
S 2 20
0 <10% komorek raka naciekajgcego HER2 ujernny A )
1+ oodczyF s’rc:by/mekomplgtny HER2 ujemny HER2 low
>10% komorek raka naciekajgcego
odczyt staby/$rednionasilony;
kompletny .
2+ . ) 2 HER2 |
>10% komorek raka naciekajgcego ey il
ISH ujemny
odczyt staby/$rednionasilony;
2+ _kompletny HER2 dodatni HER2 dodatni
>10% komorek raka naciekajgcego
ISH dodatni
3+ odezytsilny, kompletny >10% HER2 dodatni HER2 dodatni
komorek raka naciekajgcego

Opracowanie na podstawie materiatow prof. dr. hab. n. med. Andrzeja Marszatka

WSKAZNIK PROLIFERACJI Ki674

Wskaznik proliferacji to miara szybkosci po-
dziatbw komorkowych w tkance, ktéra po-
maga oceni¢ agresywnos$¢ nowotworu. Im
wyzszy wskaznik, tym szybciej komorki no-
wotworowe sie dzielg, co czesto wiqze sie
z bardziej agresywnym przebiegiem choroby.
Wskaznik proliferacji ma szczegdine znacze-
nie w przypadku rakéw hormonozaleznych
czyli luminalnych.

o W raku luminalnym A (ER+/HER2-) ni-
ski Ki-67 sugeruje, ze wystarczy terapia
hormonalna.

e W raku luminalnym B (ER+/HER2+ lub
wysokie Ki-67), ktory jest bardziej agre-
sywny do terapii hormonalnej czesto
wymagane jest dodanie chemioterapii.




Ocena stopnia zaawansowania

nowotworu'®

Okreslenie stadium nowotworu jest kluczowe dla ustalenia

rokowania i wyboru terapii.

e Przy wigkszych, zwtaszcza miejscowo za-
awansowanych guzach, konieczne sqg do-
ktadniejsze badaniag, obejmujgce RTG klatki
piersiowej, USG jamy brzusznej, scyntygra-
fie kosci lub tomografie komputerowq (TK)
z uwzglednieniem miednicy.

e Przed leczeniem pacjentka przechodzi tez
badania krwi, aby oceni¢ funkcje narzqdo-
we.

e O panelu i zakresie badan decyduje lekarz.

Wyrdzniamy cztery gtéwne stadia raka piersi.

Stopien zaawansowania raka piersi

Woczesny rak piersi
stadium O

raki nienaciekajgce,
przedinwazyjne tzw.
DCIS, LCIS — mozliwe
catkowite wyleczenie
miejscowe

Woczesny rak piersi
stadium il

lokalizacja nowotworu
jest ograniczona do
gruczotu piersiowego i/
lub najblizszych weztéw
chtonnych

Miejscowo
zaawansowany
rak piersi
stadium Il

przerzuty do weztow
chtonnych i/lub nad
i podobojczykowych,
naciek skory piersi lub
Sciany klatki piersiowej,
rak zapalny

Zaawansowany
rak piersi
stadium IV

zaawansowany
miejscowo
nieoperacyjny
przerzutowy rak piersi
— obecnos¢ przerzutow
do narzqdow odlegtych

(s ﬂf
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SPRAWDZENIE NOSICIELSTWA MUTACJI W GENACH BRCA

Geny: Nasz unikalny kod zycia

Kazdy z nas nosi w sobie wyjgtkowy zestaw
gendw, ktére decydujq o tym, kim jesteSmy
i jokie cechy dziedziczymy.

To wtasnie geny nadajg nam indywidualne
cechy, takie jak kolor oczu czy wtosdw, ale tez
wptywajg na naszg grupe krwi i ryzyko zacho-
rowania na pewne choroby.

Jednym z gendw, ktore posiada kazdy z nas,
sq geny BRCA. Mamy po jednej kopii tego
genu od kazdego z rodzicow”. Tak samo
dziedziczymy tez inne geny, otrzymujqc
po jednej kopii od ojca i matki, co w sumie
sktada sie na nasz jedyny w swoim rodzaju
kod DNA®.

Za co odpowiadajqg geny BRCA?

Geny BRCA kodujg biatka naprawy DNA. Pra-
widtowe geny BRCA, to dobrze dziatajgce
biatka BRCA, ktoére petnig funkcje ,strazni-
kdw” naszego DNA — naprawiajg uszkodzenia
w kodzie genetycznym'®, co pomaga chronic
nas przed rozwojem nowotwordw?. To jeden
z kluczowych mechanizmow, dzieki ktoérym
organizm utrzymuje swoje komorki w zdrowiu.

Niestety, czasem geny BRCA zawierajq drob-
ne zmiany, zwane wariantami patogennymi
(czyli tzw.mutacjami), ktére mogq zaburzyé
prawidtowe funkocjonowanie mechanizmnow
naprawy. Takie warianty patogenne mogq
by¢ dziedziczone lub powstac¢ spontanicznie
w trakcie zycio?.




Mutacje w genach BRCAI/2 dziedziczne na-
zywamy germinalnymi, a niedziedziczne so-
matycznymi®*.

e Mutacja germinalna wystepuje w plem-
niku lub komorce jajowej i jest przekazy-
wana bezposrednio przez rodzica, dlatego
ten rodzaj mutacji moze by¢ dziedziczony,
a tym samym moze informowac¢ o ryzyku
rodzinnym. Mutacje te obecne sq w DNA
kazdej komorki ciata. Chociaz nie kazdy,
kto posiada mutacje germinalng w ge-
nach BRCAI/2 (gBRCAM), bedzie miatw ro-
dzinie historie raka piersi, istnieje ryzyko, ze
moze ona zostac przekazana potomstwu
nosiciela®. Mutacje germinalne wystepujq
u ~6% chorych na raka piersi®®.

e Mutacja somatyczna to spontaniczna
zmiana genetyczna. Ten typ mutacji moze
rozwing¢ sie w kazdej komorce organizmu
z wyjgtkiem komorek rozrodczych. Jest to
mutacja niedziedziczna®.

U pacjentek ze zidentyfikowang mutacjq
dziedziczng w genie BRCAI lub BRCAZ2 ryzyko
(zachorowania) wzrasta do okoto 50% u ko-
biet w wieku 70 lat, a ryzyko skumulowane do
okoto 85%*7.

W raku piersi poszukujemy tych pierw-
szych, czyli dziedzicznych wariantéow
patogennych w genach BRCA, zwanych
takze germinalnymi lub zarodkowymi.

W przypadku obecnosci wariantdow patogen-
nych w genach BRCA organizmn ma wigksze
trudnosci z naprawq uszkodzeh DNA. W efek-
cie komorki z uszkodzonym kodem DNA mogq
si¢ dalej rozwijac i dzieli¢, co z czasem moze
prowadzi¢ do rozwoju raka.
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CZY WIESZ, ZE...

Ostatnie badania
pokazujq, ze przed

80. rokiem zycia

na raka piersi zachoruje
72% kobiet z wariantem
patogennym w genie
BRCAI i69% z BRCA2%.
Test pozwala sprawdzi¢,

czy jestes w grupie ryzyka.

o

Sprawdz swoéj status BRCA

Im wiecej wiemy o swojej chorobie, tym sku-
teczniej i efektywniej mozemy jq leczy€. Dla-
tego jednym z badar, jokie powinno sie wy-
kona¢ u kazdej osoby z rozpoznaniem raka
piersi, jest test w kierunku nosicielstwa wao-
riantow patogennych w genach BRCA. Publi-
kacje naukowe wskazujq, ze testy identyfiku-
jace warianty patogenne w genach BRCAI/2,
powinny by¢ wykonywane na jak najwcze-
Sniejszym etapie choroby, aby ich wyniki mo-
gty by€ skutecznie wykorzystane®.

Wykonanie takiego badania jest szczegol-

nie zalecane u?:

e pacjentdw z tréjujemnym rakiem piersi?®

e kazdej mtodej pacjentki, ktéra zachorowa-
ta na raka piersi przed ukonczenie 60. r.z.

e pacjentek z obustronnym rakiem piersi

e pacjentek, ktére wczesniej chorowaty na
raka jajnika

e kazdego mezczyzny, ktory zachorowat na
raka piersi.

e pacjentdw z wysokim ryzykiem genetycz-
nym, u ktérych w rodzinie wystepowato za-
chorowanie na raka piersi, jajnika, prostaty
lub raka trzustki.

Identyfikacja mutacji w genach

BRCAI1i BRCA2 odbywa si¢ poprzez badania:

Prébka krwi
(w szczegblnych

przypadkach §liny
lub tkanka guza)

Oto podstawowe powody,

dla ktérych powinnas rozwazy¢

wykonanie testu w kierunku wariantéow
patogennych w genach BRCA:

Badanie mutacji w genach BRCAI/2 moze
dostarczy¢ waznych informacji na temat
rodzinnego ryzyka i pomdc w okresleniu

Dla kogo? Cel:
Pacjenci chorujgey na raka
lub cztonkowie rodziny
pacjenta

wykrycie germinalnych
(dziedzicznych) mutagji
w genie BRCAI i 2

potencjalnych opcji leczenia nowotwo-
réw BRCA-zaleznych'2

Obecnos¢ wariantu patogennego w genach
BRCA wptywa na zakres operaciji, ale rowniez
na decyzje o profilaktycznej mastektomii czy
usunieciu jajnikow.?

-~
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Mutacja w genach BRCA zwigksza takze ryzyko nawrotu choroby,

w tej samej lub drugiej piersi i posiadajgc te wiedze, twéj lekarz
moze ci doradzi¢, jak powinnas dba¢ o swoje zdrowie, jakie badania
profilaktyczne wykonywac¢ i na co zwracaé¢ uwage. Dodatkowo jesli
jestes pacjentkq dotknietg rakiem piersi HER2-ujemnym, informacja
o nosicielstwie wariantu parogennego w genach BRCA moze Cie
zakwalifikowaé do leczenia celowanego inhibitorami PARP.

~

Twoj status BRCA to takze cenna wiedza dla
Twoich bliskich, ktorzy, podobnie jak Ty, mogli
odziedziczy¢ ten wariant. Powinni sig oni udac¢
do poradni genetycznej, gdzie bedg mogli
wykonac test na nosicielstwo w genach BRCA.
Badania te sg refundowane przez Narodowy
Fundusz Zdrowia w ramach programu pro-
filaktyki i przeciwdziatania raka w grupach
podwyzszonego ryzyka.

Jak wyglgda wykonanie testu na
nosicielstwo wariantu patogennego

w genach BRCA?%

Mozesz poprosi¢ swojego lekarza o wykona-
nie takiego testu, nawet jesli wczesniej taka
opcja w ogdle nie byta brana pod uwage.
Wazne by wykonac test BRCA na jak naj-
wczesniejszym etapie choroby.




W przypadku zaawansowanego raka piersi
wyniki badai genetycznych sq wazne przy
podejmowaniu decycji terapeutycznych
idlatego nalezy je rozwazy¢ jak najwczesnie;j.

Rekomendowang metodg badania nosi-
cielstwa wariantu patogennego w genach
BRCAI i 2 jest badanie NGS, czyli sekwencjo-
nowania nastepnej generaciji, ktére umozli-
wid jednorazowe przeanalizowanie catej se-
kwencji genoéw?.

Wykonanie testu w kierunku wariantu pa-
togennego w genach BRCA metodq NGS?
zkrwi obwodowej jest standardem terapeu-
tycznym stosowanym na catym Swiecie.
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Badnie mutacji w genach BRCA z krwi moz-
na juz wykona¢ metodq sekwencjonowania
nowej generacji (NGS), ktéra pozwala zbadaé
szersze sekwencje genu niz w stosowanych
badaniach na tzw. warianty zatozycielskie.

Test w kierunku 5 najczestszych muta-
cji w genie BRCAI w populaciji polskiej tzw.
wariantéw zatozycielskich wykrywa zaled-
wie ok. 64 proc. nosicieli mutacji w genach
BRCAI/2%,

Testowanie  komoérek  nowotworowych
z tkanki guza - test na mutacje w genach
BRCAI/2 — mozna wykona¢ na DNA komorek
nowotworowych z guza, pobranych pod-

czas biopsji. Test ten moze zidentyfikowac
mutacje zarbwno pochodzenia somatycz-
nego, jak i germinalnego/dziedzicznego,
jednak nie jest w stanie rozrozni€ ich po-
chodzenia. Jesli test zidentyfikuje mutacje,

powinno by¢ wykonane kolejne badanie
z krwi lub Sliny w celu okreslenia, czy wy-
kryta mutacja ma charakter germinalny?°.
Mutacje somatyczne wystepujq u ~3% cho-
rych na raka piersi®.

-

PAMIETAJ!

Geny BRCA] i BRCA2 majq dtugie sekwencje, sktadajgce sie nawet

z wigcej niz 20 eksondéw, a warianty patogenne mogq sie znajdowaé

w réznych miejscach genu®'. Dlatego jedynq zalecanqg metodqg
wykonania badania u chorych z rakiem piersi jest metoda NGS
obejmujgca analize catych genéw a nie tylko wariantéw zatozycielskich.

JAK PRZEBIEGA BADANIE GENETYCZNE?32 33

ETAP 1: Skierowanie na badanie

Wykonanie badania genetycznego jest moz-

liwe na podstawie skierowania z:

¢ Oddziatu lub poradni szpitalnej — skiero-
wanie od lekarza POZ lub specjalisty np.
onkologa, chirurga onkologa, ginekologa,

¢ Poradni genetycznej - skierowanie od
specjalisty genetyka.

Pamietaij!

e Jedli otrzymasz skierowanie do poradni
genetycznej wowczas Twoja diagnostyka
bedzie dwustopniowq,

e najpierw w kierunku 5 najczestszych w pol-
skiej populacji wariantdéw patogennych, tyl-
ko w genie BRCAI;

e test NGS w kierunku wariantu patogenne-
go W BRCAI i BRCA2 zostanie u Ciebie wy-
konany tylko jesli pierwszy test nie wykryje
tego wariantu i bedziesz spetniac kryteria
okre§lone w rozporzgdzeniu.

Jesli otrzymasz skierowanie z oddziatu szpi-
talnego wowczas istnieje mozliwos¢ wykona-

nia od razu badania NGS z krwi obwodowej
w kierunku nosicielstwa wariantu patogen-
nego w genach BRCAT i BRCA2.

4 N

Test w kierunku

5 najczestszych w polskiej
populacji wariantéow
patogennych wykrywa
zaledwie ok. 64 proc.
nosicieli mutacji w genach
BRCAI[2%,

- /

ETAP 2: Swiadoma zgoda

Kazdy pacjent u ktérego wykonuje sie bada-
nie, powinien podpisac swiadomq zgode na
to badanie.

ETAP 3: Pobranie probki

Lekarz pobierze od Ciebie probke zawierajq-
cq Twoje DNA. Moze to by¢ probka krwi ob-
wodowej, §liny lub w wyjgtkowych sytuacjach
tkanka nowotworowa.




ETAP 4: Laboratorium

Po pobraniu, materiat jest przekazany do la-
boratorium genetycznego, gdzie zostanie
zbadany na obecnos¢ wariantu patogenne-
go w genach BRCAT i BRCAZ2.

ETAP 5: Sprawdz swoéj status BRCA

Wyniki testu otrzymasz po kilku tygodniach,
a przekaze Ci je Twoj lekarz. Na ich podsta-
wie dowiesz sig, czy odziedziczyta$ wariant
patogenny. Dobrg praktykg jest powtérne
wykonanie testu z nowego pobrania, kto-
re potwierdzi obecnos¢ wykrytego wariantu,
szczegollnie jesli bierzesz pod uwage zabiegi
profilaktycznego usunigcia piersi czy jajnikow.

4 N

PAMIETAJ!35:36

Jesli Twoj status genu
BRCA jest pozytywy

i wykryto u Ciebie
wariant patogenny,
badanie na nosicielstwo
powinni wykona¢ takze
cztonkowie Twojej rodziny
w ramach programu
~Opieki nad rodzinami
wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka
zachorowania na raka

piersi lub raka jajnika”.

.

Jak rozmawiaé o nosicielstwie
wariantu patogennego BRCA ze
swoimi bliskimi®’?

To od Ciebie zalezy, czy zdecydujesz sie poin-
formowac swoich bliskich o swojej diagnozie
i wyniku testu na nosicielstwo. Podejmujqc
decyzje pamieta;j, ze:
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Skierowanie na badanie

@ Swiadoma zgoda

Pobranie probki

Laboratorium

Okreslenie statusu BRCA

N N

©C

e wariant patogenny mozemy odziedziczyC
zardwno od haszych przodkow z linii zenskie;
jak i meskiej,

e wariant patogenny moze odziedziczyC po
rodzicach takze rodzenstwo, szansa jest
50/50°%,

e wariant patogenny od nas mogqg odziedzi-
czy€ nasze dzieci — szacuje sig, ze co dru-
gie z nich moze mie¢ wariant patogenny
genu BRCA®,

Wariant patogenny w genach BRCA to nie
tylko podwyzszone ryzyko zachorowania na
raka piersi, ale takze inne nowotwory BRCA-
-zalezne, takie jak rak jajnika, rak prostaty czy
rak trzustki.

Od diagnozy do leczenia

Badania przed rozpoczeciem leczenia

¢ podstawowe badania krwi,

e RTG klatki piersiowej w kazdym stopniu
zaawansowania,

¢ USG jamy brzusznej lub tomografia od |l
stopnia zaawansowania lub w przypadku
objawow,

¢ Scyntygrafia kosci, czyli specjalistyczne

badanie obrazowe, w trakcie ktérego pa-
cjentowi podaje sie dozylnie dawke izoto-
pu promieniotwérczego,

» Tomografia komputerowa (TK),

e Konsultacja ginekologiczna,

¢ Konsultacja ginekologiczna z ocenq wa-
riantu.

Tomografia komputerowa

to zaawansowane badanie,
ktore tworzy szczegotowy,
tréjwymiarowy obraz narzg-
doéw z kilku tysiecy zdje€ wy-

konanych przez aparat rent-

genowski. Podczas badania
bedziesz proszony/a o le-
zenie nieruchomo na stole,
ktéry wsuwa sie do skanera
— nie jest to jednak zamkniety
tunel, wiec bedziesz widzie¢

otoczenie. TK wykonuje sie na
Zlecenie lekarza, by wykry¢
nieprawidtowosci, ocenic
miejsce choroby lub monito-
rowac leczenie.




TK z kontrastem lub bez
kontrastu

Badanie moze by¢ z kontra-
stem lub bez niego. Kontrast
to bezpieczna substancja
podawana dozylnie, doust-
nie lub doodbytniczo, ktora

poprawia jakoSE obrazoéw,
cho¢ czasem moze wywotac
reakcje alergiczne — decyzje
O jego podaniu podejmuje
lekarz po ocenie Twojej an-
kiety. Przed TK bez kontrastu
nalezy unika¢ jedzenia przez

6 godzin, ale wode moz-
na pi¢ do 2-3 godzin przed
badaniem. W dniu badania
wez swoje leki i przynies wy-
niki kreatyniny oraz wcze-
Sniejsze zdjecia TK, jesli sq
dostepne.

monalnych. Celem leczenia jest zmniej-
szenie wptywu estrogendw na komorki
nowotworowe. Wybor terapii zalezy od wie-
lu czynnikébw oraz od stanu menopauzal-
nego pacjentki.

Immunoterapia - stosunkowo mtoda me-
toda terapeutyczna, ktéra aktywuje natu-
ralne sity obronne organizmu pobudzajgc

z dodatnimi receptorami estrogenowymi
i ujemnymi receptorami HER2. Leki te blo-
kuja szlak sygnatowy enzymu CDK 4/86, ha-
mujgc cykl komoérkowy i podziat komorki
nowotworowej.

Koniugaty — potqczenie przeciwciata mo-
noklonalnego z cytostatykiem. Te nowo-
czesne leki przytgczajq sie do konkretnych

Metody leczenia“°

« Chirurgia (amputacija radykalna piersi, le-
czenie oszczedzojqce) — 0 zakresie zabie-
gu operacyjnego decyduje zespot multi-
dyscyplinarny

» Leczenie oszczedzajgce piersi (BCT).
Wskazane jest, by decyzja o zakresie za-
biegu byta podjeta na podstawie wszyst-
kich dostepnych badan przez zespot multi-
dyscyplinarny( patolog, onkolog, radiolog,
chirurg) Jesli dany osrodek nie wykonuje
BCT, pacjentce powinna by¢ wskazana
inna placowka.

¢ Chirurgia rekonstrukcyjna — Nowoczesne
metody operacyjne pozwalajg zachowac
estetyczny wyglgd piersi, co wptywa na
komfort pacjentki i zmniejsza ryzyko bolow
kregostupa czesto wystepujgcych po ma-
stektomii.

¢ Rekonstrukcja piersi — Standardy me-
dyczne zalecajq, by kazdej pacjentce kwa-
lifikujgce] sie do mastektomii umozliwic
konsultacje i wykonanie rekonstrukciji pier-
si, jesli pozwala na to stan zdrowia.

¢ Biopsja wezta wartowniczego — Biopsja SLN
pozwala u duzej czesci chorych odstgpic
od usuwania pachowych weztdw chton-
nych, a tym samym zmniejszy¢€ ryzyko po-
wiktan i poprawi¢ jakosS¢ zycia chorych.

e Catkowita odpowiedz patomorfologicz-
na (pCR) — po leczeniu przedoperacyj-
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nym brak komorek raka w usunigtej tkance
oznacza tzw. catkowitqg odpowiedz patolo-
giczng (pCR), ktéra jest korzystnym czyn-
nikiem rokowniczym. W przypadku choroby
resztkowej, czyli obecnosci komorek raka,
rozwazane jest dodatkowe leczenie.

Radioterapia niszczy komorki nowotwo-
rowe za pomocq promieniowania i jest
elementem terapii w okreSlonych przy-
padkach: w tym po chirurgicznym usu-
nigciu guza przy zachowaniu piersi oraz
po mastektomii w wybranych sytuacjach.
Obecnie stosuje sie hipofrakcjonowanie —
krotszq terapie z wyzszq dzienng dawkg, co
skraca czas leczenia.

Metody leczenia systemowego:
e Chemioterapia — jedna z metod syste-

mowego leczenia raka piersi, ktéra polega
na podawaniu lekéw, ktére niszczg komor-
ki nowotworowe. Leki takie mogqg rowniez
uszkadza¢ zdrowe komorki, wywotujgc
wiele dziatan niepozgdanych. Chemiote-
rapia jest stosowana w leczeniu choroby
wczesnej jak i zaawansowane.

Hormonoterapia — leczenie dziatajgce
u pacjentek, ktérych komorki nowotworo-
we wykazujg obecnos¢ receptorow hor-

uktad immunologiczny do walki z howo-
tworem. Z tego powodu ta terapia wigze
si¢ z innym profilem dziatan niepozgda-
nych charakterystycznych dla klasycznej
chemioterapii.

e Leczenie antyHER2 — terapia celowana na
komorki nowotworowe, ktore majq ekspre-
sjq receptora HER2.

« Inhibitory CDK 4/6 - grupa lekéw celowa-
nych molekularnie stosowanych w tero-
pii zaawansowanych nowotwordw piersi

Rozmawiajgc z lekarzem na temat tera-
pii systemowej raka piersi, warto doktadnie
omowiC sposdéb dziatania proponowanej
terapii oraz mozliwe skutki uboczne. Wazne
jest, aby zapytac€ réwniez o to, czy w przy-
padku danego leczenia, istniejq alternatyw-
ne formy podania tej samej terapii, takie jak
forma dozylna, podskérna czy tabletki. Kazda

receptorow obecnych na komorkach no-
wotworowych, a czgstki chemioterapii
przenikajg do ich wnetrza i niszczqg komorki
raka.

* Leki z grupy inhibatoréw PARP stosowane
u pacjentek, ktére sg nosicielkami mutacji
BRCA. Inhibitory PARP blokujg mechani-
zmy naprawcze komoérek nowotworowych
uszkodzonych przez chemioterapig, co
prowadzi do nagromadzenia uszkodzeh
i uniemozliwia ich regeneracije.

z tych opcji moze miec rézne korzysci i wady,
ktére mogq wptynq¢ na komfort i codzienne
funkcjonowanie pacjenta. Dzieki petnemu
zrozumieniu dostepnych metod leczenig,
pacjent moze wspodlnie z lekarzem podjgc
najbardziej Swiadomaq i odpowiedniq decy-
zZje terapeutycznaq.
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