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o projekcie programu polityki zdrowotnej pn. ,,Populacyjno-
przesiewowe wykrywanie rodzin z wysoka dziedziczng
predyspozycjg do rozwoju nowotworu w Gminie Wielun
na lata 2020-2023”

Po zapoznaniu sie z opiniag Rady Przejrzystosci negatywnie opiniuje projekt programu polityki
zdrowotnej ,Populacyjno-przesiewowe wykrywanie rodzin z wysokg dziedziczng predyspozycjg do
rozwoju nowotworu w Gminie Wielun na lata 2020-2023".

Uzasadnienie

Przedstawiony projekt programu polityki zdrowotnej zostat opisany zbyt skrétowo, by dzieki swoim
zatozeniom stanowi¢ wartos¢ dodang do obecnie funkcjonujacych $wiadczen gwarantowanych.
Program odnosi sie do istotnego problemu zdrowotnego, aczkolwiek nie zostat on wyczerpujaco
przedstawiony. Przedtozony projekt wymaga odpowiednich uzupetnien w zakresie wtasciwej
charakterystyki populacji docelowej, w tym kryteriow kwalifikacji do udziatu w programie, ktére
aktualnie nie precyzujg odpowiednio, kto miatby do niego trafi¢.

Czes¢ programu dotyczaca celu gtdwnego, celdw szczegdtowych oraz miernikéw efektywnosci
wymaga ponownego sformufowania. Cele powinny by¢é wyraZznie zdefiniowane i precyzyjnie
(w odniesieniu do planowanego czasu) wytyczone, a ich osiggniecie powinno stanowi¢ potwierdzenie
skutecznosci zaplanowanych dziatan. Wszystkie wskazane w projekcie cele zostaty sformutowane
nieprawidtowo, w postaci dziatania. Nie zastosowano ponadto podziatu na cel gtéwny i cele
szczegdtowe. Natomiast zaproponowane wskazniki nie spetniajg funkcji miernikow efektywnosci i nie
odpowiadajg wskazanym celom.

Planowane w ramach programu interwencje zostaty opisane zdawkowo i nie precyzujg jakie badania
genetyczne miatyby by¢ wykonywane oraz w jaki sposdb oferowane swiadczenie miatoby zostac
udzielone. W projekcie nieprecyzyjnie okreslono sposéb interpretowania wynikéw ankiety dotyczacej
wywiadu rodzinnego, nie jest zatem jasne na jakiej podstawie podejmowana bedzie decyzja
o wykonaniu poszczegdlnych badan genetycznych. Te elementy programu wymagajg uzupetnien.

Warto takze podkresli¢, ze projekt programu nie zaktada dalszego monitorowania pacjenta po
zidentyfikowaniu u danej osoby ryzyka nowotworu o podtozu genetycznym, co w kontekscie
ocenianego problemu zdrowotnego wydaje sie mie¢ duze znaczenie.

Budzet programu rowniez wymaga korekty polegajacej na uszczegétowieniu kosztow jednostkowych.

Nalezy takze wskazaé, ze obecnie w Polsce funkcjonuje ,Narodowy program zwalczania chordb
nowotworowych” na lata 2016-2020, umozliwiajgcy wykonywanie badan genetycznych wsréd oséb,
u ktorych stwierdza sie ryzyko wystgpienia nowotworu uwarunkowanego genetycznie. Zadania
Programu bedg kontynuowane w ramach Narodowej Strategii Onkologicznej ustanowionej uchwatg
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Rady Ministréw z dnia 4 lutego 2020 r. w sprawie przyjecia programu wieloletniego pn. Narodowa
Strategia Onkologiczna na lata 2020-2030, zgodnie z harmonogramem jej wdrazania.

Przedmiot opinii

Przedmiotem opinii jest program polityki zdrowotnej zaplanowany do realizacji przez Gmine Wielun
z zakresu wczesnego wykrywania nowotwordow dziedzicznych. Budzet przeznaczony na realizacje
zaplanowanych dziatan zostat oszacowany na 30 000 zi, zas okres realizacji to lata 2020-2023.

Opinia Prezesa Agencji zostata przygotowana w oparciu o ocene technologii medycznej
proponowanej w ramach programu polityki zdrowotnej zgodnie z kryteriami zawartymi w art. 31a
ust. 1 i art. 48 ust. 4 ustawy o Swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze $rodkéw
publicznych (Dz. z 2020 r., poz. 1398), wraz z oceng zatozen projektu programu polityki zdrowotnej,
ktore wspierajg efektywnos¢ kliniczng i kosztowa technologii medycznej planowanej w programie.

Ocena projektu programu polityki zdrowotnej

Znaczenie problemu zdrowotnego

Projekt programu odnosi sie do problemu zdrowotnego jakim sg nowotwory uwarunkowane
genetycznie i wpisuje sie w priorytet dotyczacy ,zmniejszenia zapadalnosci i przedwczesnej
umieralnosci z powodu nowotwordw ztosliwych”, nalezgcy do priorytetéw zdrowotnych
wymienionych w Rozporzgdzeniu Ministra Zdrowia z dnia 27 lutego 2018 r. (Dz.U. 2018 poz. 469).

W projekcie skrétowo odniesiono sie do problemu zdrowotnego jakim sg nowotwory uwarunkowane
genetycznie, ze szczegdlnym uwzglednieniem raka piersi, jajnika oraz jelita grubego. Do opisu
problemu zdrowotnego nie zostat dotgczony wykaz pismiennictwa, w zwigzku z tym nie byto
mozliwosci jego weryfikacji.

W tresci projektu w sposéb zdawkowy przedstawiono dane pochodzgce z Map potrzeb zdrowotnych.
Wskazano, ze w 2012 roku w woj. téddzkim zdiagnozowano 11 776 przypadkéw nowotwordw
ztosliwych, co byto 6. wartoscig w kraju. Najczesciej rozpoznawanymi nowotworami byty nowotwory
ptuc (1 831 przypadkdéw), nowotwory piersi (1 454), nowotwory jelita grubego (1 073) oraz gruczotu
krokowego (1 042). Stanowity one prawie 45% zachorowan na nowotwory ztosliwe w woj. tédzkim
w 2012 roku.

Zgodnie z danymi KRN w latach 2005-2017 w Polsce rak piersi i jajnika stanowity wsrdd kobiet kolejno
1.(22,3%) i 6. (4,8%) najczesciej wystepujgce nowotwory ztosliwe oraz stanowity 2. (13,4%) i 5. (6,0%)
przyczyne zgondéw z powodu nowotwordw zfosliwych. Rak jelita grubego stanowit natomiast
w badanym okresie 5. najczesciej wystepujgcy nowotwor ztosliwy wsrdd kobiet (6,1%) i 5. nowotwor
ztosliwy wsrdd mezczyzn (6,6%) oraz byt 3. przyczyng zgondéw z powodu raka zaréwno wsréd kobiet
(7,8%) jak i wsrod mezczyzn (6,8%).

Cele i efekty programu

W projekcie programu wskazano 3 nastepujgce cele:
1. wspodtpraca z grupami wsparcia,
2. przygotowanie kampanii informacyjnej przeznaczonej dla mieszkancéw gminy Wielun,

3. zapewnienie 100% refundacji konsultacji i badania genetycznego populacji objetej
programem.

W opisie celéw nie zastosowano podziatu na cel gtéwny i szczegétowe. Warto wskazaé, ze cele
powinny by¢ wyraznie zdefiniowane i precyzyjnie (w odniesieniu do planowanego czasu) wytyczone,
a ich osiggniecie powinno stanowi¢ potwierdzenie skutecznosci zaplanowanych dziatan. Wszystkie
wskazane w projekcie cele zostaty sformutowane w sposéb nieprawidtowy, w postaci dziatania.

W projekcie programu zaproponowano 4 mierniki efektywnosci:

1. nawigzana wspotpraca z Wielunskim Uniwersytetem Trzeciego Wieku (WUTW),
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2. liczba oséb w programie, ktore otrzymaty informacje na WUTW,
3. przygotowanie audycji radiowych i telewizyjnych w lokalnych mediach,
4. konsultacja i badanie genetyczne 75% populacji zgtoszonej do programu.

Nalezy zaznaczy¢, ze mierniki powinny umozliwia¢ obiektywnga i precyzyjng ocene stopnia realizacji
wyznaczonych celéw oraz powinny by¢ istotnym odzwierciedleniem zdarzen Ilub faktéw
wystepujagcych  w  danym programie, wyrazonych w odpowiednich jednostkach miary.
Zaproponowane przez wnioskodawce wskazniki nie spetniajg jednak funkcji miernikéw efektywnosci.

Populacja docelowa

Populacje docelowg stanowig mieszkancy gminy Wielun w wieku aktywnosci zawodowej oraz
wybrani pracownicy systemu podstawowe] opieki zdrowotnej: lekarze rodzinni oraz pielegniarki
srodowiskowe. Wskazano, ze liczba osob w wieku produkcyjnym wynosi 19 039 osoéb. Dane
przedstawione w programie sg zblizone do informacji zamieszczonych na stronie internetowej GUS za
2018 r. Okreslono, ze z programu bedzie mogto skorzystaé min. 800 osdb, co stanowi ok. 4,2%
populacji kwalifikujacej sie do programu.

W programie nie wskazano liczby oséb, ktére zostang zakwalifikowane do badar DNA. Na podstawie
dostepnych danych epidemiologicznych nie mozna jednoznacznie wskazaé liczby oséb bedacych
w grupie ryzyka zachorowania na nowotwory uwarunkowane genetycznie. Zgodnie z informacjami
KRN wnioskowa¢ mozna jednak, iz okoto 5-10% przypadkdw zachorowan na nowotwor stwierdza sie
dziedzicznie uwarunkowang predyspozycje .

W projekcie nie okreslono liczby pracownikéw ochrony zdrowia, ktdrzy zostang zaproszeni do udziatu
w programie. W procesie oceny projektu analitycy wskazali, ze na terenie Wielunia funkcjonuje 19
poradni/gabinetow podstawowe] opieki zdrowotnej, w ktérych zatrudnieni sg m.in. lekarze
medycyny rodzinnej oraz pielegniarki srodowiskowe.

W tresci projektu zdawkowo odniesiono sie rowniez do kryteriow kwalifikacji do programu. Zatem
nie sg jasne zasady kwalifikowania uczestnikéw do PPZ. Przedstawiona ankieta zawiera pytania dot.
zachorowan i zgonéw na nowotwory w rodzinie, przy czym zaznaczono, ze tylko w przypadku
stwierdzenia podejrzenia wysokiej ,genetycznej predyspozycji do nowotwordw w rodzinie” zostanie
przedstawiona informacja dot. mozliwosci wziecia udziatu w programie. Nie wskazano jednak, ile
kryteridw i jakie nalezy spetni¢, aby u uczestnika stwierdzono taka predyspozycje. Nalezy zatem
wskazac, ze kryteria wigczenia powinny w jasny sposdb okresla¢, kto bedzie mdgt wzig¢ udziat
w planowanym programie.

Interwencja
W ramach programu przewidziano realizacje:

e akcji informacyjno-edukacyjnej,

e badania ankietowego,

e badania DNA wraz z konsultacjg lekarskga i genetyczna.
Akcja informacyjno-promocyjna

Pobieznie odniesiono sie do planowanych w programie dziatan informacyjno-promocyjnych. W
projekcie wskazano jedynie, ze informacja o programie zostanie przekazana za pomoca lokalnych
mediéw. Nalezy podkresli¢, ze wtasciwie przeprowadzona akcja informacyjno-promocyjna nt.
programu stanowi podstawe zapewnienia rownego dostepu do oferowanych w ramach programu
Swiadczen zdrowotnych.

W programie wskazano rowniez, ze w ramach konsultacji lekarskiej bedzie odbywac sie edukacja. Nie
wskazano jednak szczegétéw dot. ww. dziatan.

Zgodnie z przeglagdem systematycznym Paneque 2016 obecnie nie odnajduje sie wystarczajgcej liczby
badan odpowiedniej jakosci, ktore oceniatyby w sposéb witasciwy interwencje edukacyjne z zakresu
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genetyki, skierowane do personelu POZ. Wskazuje sie jednak, ze edukacja genetyczna personelu POZ
moze wptywaé na poprawe poczucia pewnosci podejmowanych decyzji, jak réwniez moze zwiekszaé
wiedze w zakresie poszczegdlnych obszaréow tematycznych. Zgodnie z dostepnymi w omawianym
zakresie badaniami RCT mozna jedynie wnioskowaé o wykonalnosci oraz akceptowalnosci metody
stuzacej poprawie umiejetnosci  konsultacyjnych w  zakresie dziatan podejmowanych
w przedmiotowym programie. Sugeruje sie, aby zakres edukacyjny takich szkolen obejmowat m.in.:
istotne klinicznie informacje na temat typéw nowotwordw uwarunkowanych genetycznie,
mozliwosci rozpoznawania pacjentéw z cechami sugerujgcymi dziedziczong predyspozycje do
nowotworéw; nauke rysowania drzewa genealogicznego, rekomendowane postepowanie
z potencjalnie rozwijajagcym sie nowotworem uwarunkowanym genetycznie, kwestie etyczne,
mozliwosci oraz ograniczenia testdw  onkogenetycznych; wskazania do  konsultacji
specjalistycznej/kierowania pacjenta do specjalisty genetyka (Houwink 2013). W powyzszym zakresie
nie odnajduje sie natomiast rekomendacji klinicznych.

Badanie ankietowe

W programie zaplanowano przeprowadzenie badania ankietowego, jednak nie wskazano szczegoétéw
dot. realizacji interwencji. Ankieta dotgczona do projektu dotyczy zbierania historii rodzinnej
w kierunku nowotwordw dziedzicznych, jednak zostata przygotowana w sposéb niewyczerpujacy.

Aktualnie odnajduje sie dwie rekomendacje zagraniczne odnoszgce sie do zbierania wywiadu
rodzinnego w zakresie nowotwordw piersi uwarunkowanych genetycznie na poziomie POZ. Nie
odnajduje sie rekomendacji klinicznych, ktére odnosityby sie do innych nowotworéw
uwarunkowanych genetycznie, w tym: raka jelita grubego, w kontekscie podstawowej opieki
zdrowotnej. USPSTF z 2014 roku rekomenduje, aby wsrdd bezobjawowych kobiet lekarze POZ
przeprowadzali przesiewowo wywiad rodzinny w kierunku wystepowania wséréd krewnych raka piersi
oraz jajnikéw. Nastepnie, po stwierdzeniu ryzyka zachorowania nalezy zaoferowac¢ ww. pacjentkom
porade genetyczng. O zasadnosci badania genu BRCA zadecydowaé powinien lekarz specjalista
w przedmiotowym zakresie. Z kolei w innych wytycznych nie zaleca sie aktywnego poszukiwania oséb
z rakiem piersi wystepujagcym w rodzinie, chyba Ze istniejg do tego wskazania kliniczne takie jak np.
niepokojace objawy (NICE 2013).

Ponadto autorzy przegladu systematycznego Quereshi 2007 wnioskujg, iz cho¢ wiele narzedzi oceny
ryzyka dla nowotwordw uwarunkowanych genetycznie zostato zaprojektowanych i pozytywnie
ocenionych w podstawowej opiece zdrowotnej, to brakuje dowoddéw jednoznacznie
potwierdzajacych ich skuteczno$¢ w promowaniu zalecanych dziatan klinicznych.

Testy DNA/konsultacje genetyczne

W programie zaplanowano przeprowadzenie konsultacji lekarskiej wraz z pobraniem materiatu do
badan genetycznych. Nie wskazano jednak zadnych szczegétéw dot. ww. interwencji. W zwigzku
z powyzszym nie jest jasne, jakie konkretnie badania genetyczne zostang przeprowadzone.

Na podstawie odnalezionych informacji dotyczacych zwigzku poszczegdlnych mutacji genowych
z wybranymi nowotworami, jak rowniez ew. wskazania do badan poszczegdlnych gendw, nalezy
whioskowad, iz mutacje genowe wykazujg zwigzek z okreslonym ryzykiem rozwoju raka piersi, jajnika
oraz jelita grubego (NCCN 2017, USPSTF 2014, ASCO 2014B, NICE 2013, ESMO 2013, NSGC 2012,
MSAC 2015, Lubinski 2017, Debniak 2017).

Jednoczesnie zgodnie z informacjg KRN nalezy wnioskowac, iz do tej pory opisano kilkaset zespotow
zwigzanych z wystepowaniem raka na tle dziedzicznej predyspozycji, a dla znacznej czesci z nich
znaleziono geny, ktéorych mutacje stanowig gtéwny czynnik sprawczy zachorowan na raka. Badania
genetyczne, zwtaszcza u osoby dotychczas zdrowej, powinna poprzedzi¢ konsultacja lekarska majgca
na celu przedstawienie pacjentowi potencjalnych nastepstw diagnostyki, co zostato uwzglednione
w dziataniach zaproponowanych przez autoréw programu.

Monitorowanie i ewaluacja

Projekt programu zaktada przeprowadzenie jego monitorowania i ewaluacji. Nalezy zaznaczy¢, ze
monitorowanie i ewaluacja sg istotnymi elementami programu, ktére umozliwiajg biezgcg ocene jego
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przebiegu oraz okreslenie wptywu programu na sytuacje spoteczng i zdrowotng w perspektywie
wieloletniej. Monitorowanie jest procesem zbierania danych o realizacji programu i stuzy
kontrolowaniu ich przebiegu i postepu. Ewaluacja natomiast jest analizg danych z PPZ, realizowang
w celu oceny efektdw prowadzonych dziatan.

Ocena zgtaszalnosci do programu ma by¢ dokonywana na podstawie biezgcej kontroli liczby zgtoszen
do programu (na podstawie wypetnionych ankiet i kwalifikacji do programu) wzgledem planowane;j
liczby uczestnikéw, ktdrzy majg zosta¢ objeci programem oraz liczbie zgtoszeh na szkolenia dla
pielegniarek srodowiskowych.

W ramach oceny jakosci $wiadczen zaproponowano mozliwos¢ wypetnienia ankiety satysfakcji przez
uczestnika programu. Whnioskodawca zataczyt do projektu ankiete, ktéra nie budzi zastrzezen.
Wskazano réwniez, ze ocena jakosci moze by¢ przeprowadzana przez zewnetrznego eksperta lub
instytucje posiadajacg ekspertyze w danej dziedzinie.

Ocene efektywnosci programu zaplanowano w oparciu o analize:
e liczby zidentyfikowanych kobiet z rodzin z dziedzicznym rakiem piersi/jajnika,

o liczby zidentyfikowanych kobiet z rodzin z dziedzicznym rakiem piersi/jajnika, w tym
nosicielek mutacji BRCA1,

o liczby zidentyfikowanych osdb z rodzin z dziedzicznym niezwigzanym z polipowatoscia rakiem
jelita grubego

e liczby 0sdb uczestniczgcych w dziataniach edukacyjnych.

Nie wszystkie wskazniki zostaty poprawnie sformutowane. Ewaluacja programu powinna opierac sie
na porédwnaniu stanu sprzed wprowadzenia dziatan w ramach programu, a stanem po jego
zakonczeniu.

Warunki realizacji

Projekt zawiera skrétowy opis etapow i dziatarh podejmowanych w ramach programu. Wskazano, ze
realizator programu zostanie wybrany w drodze konkursu ofert, co jest zgodne z przepisami
ustawowymi. Projekt zdawkowo odnosi sie do warunkéw realizacji programu dotyczacych personelu,
wyposazenia i warunkdéw lokalowych. Opisano sposéb zakoriczenia udziatu w programie.

Koszt catkowity programu oszacowano na 30 000 zt, w tym koszty:
e badania ankietowego — 2 000 zt,
e badania DNA wraz z konsultacjg lekarska i genetyczng — 20 000 zt,
e przygotowania i przeprowadzenia kampanii informacyjnej i dziatan edukacyjnych — 6 000 zt
e zbierania i przetwarzania informacji zwigzanych z monitorowaniem i ewaluacjg — 2 000 zt.

Wskazano, ze koszt na uczestnika wynosi 150 zt, jednak nie jest jasne, w jaki sposéb oszacowano te
kwote. Warto zaznaczy¢, ze zgodnie z informacjami odnalezionymi przez analitykdw koszt badania
genetycznego moze wynosic¢ 1 706 zt, natomiast koszt konsultacji genetycznej — 192 zt.

Program ma zostac sfinansowany w catosci Srodkéw Gminy Wielun.

Whioski z oceny technologii medycznej przeprowadzonej przez Agencje

Problem zdrowotny

Szacuje sie, ze okoto 30% wszystkich nowotworéw powstaje w wyniku wysokiej, genetycznie
uwarunkowanej predyspozycji. W zaleznosci od rodzaju uszkodzen i miejsca uszkodzenia DNA rézny
jest typ dziedziczenia oraz charakterystyka rodowodowo-kliniczna. Dziedziczenie jednogenowe
autosomalne dominujgce na ogét charakteryzuje wystepowanie zachorowan w kazdym kolejnym
pokoleniu (pionowa transmisja), zaréwno u mezczyzn jak i u kobiet. W przypadku wielogenowej

5/8



Opinia Prezesa AOTMIT nr 63/2020 z dnia 14 wrzesnia 2020 r.

predyspozycji na nowotwory zachorowuje zwykle tylko pojedyncza osoba w rodzinie. Predyspozycja
ta moze by¢ zwigzana z wysokim lub umiarkowanie zwiekszonym ryzykiem zachorowania.

W ostatnich latach udato sie wykaza¢ u niemal wszystkich pacjentek z rakami piersi lub jajnika
charakterystyczne podtoze konstytucyjne sprzyjajgce rozwojowi tych nowotworéw. Stwierdzono, ze
nosicielstwo mutacji w genach BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2,RECQL,RAD51, RAD51C, TP53, MSHS6,
MRE11A ,CDH1, NBS1, NOD2, CDKN2A, CYP1B1 jak i rzadziej wystepujacych zmian w genach takich
jak ATM, PTEN, STK11 wigze sie z podwyzszonym ryzykiem raka piersi. Zaburzenia w genach BRCA1,
BRCA2, NOD2, CHEK2, DHCR7 predysponujg do rozwoju raka jajnika. W niektérych przypadkach
zmiany genetyczne wigzg sie z bardzo wysokim ryzykiem nowotworowym, w innych przypadkach
wykrywane zaburzenia predysponujg do rozwoju raka w mniejszym stopniu.

Do dobrze znanych zespotdw dziedzicznej predyspozycji do nowotworéw w przebiegu ktérych
dochodzi do rozwoju raka jelita grubego nalezg dziedziczace sie zespoty, tak jak m.in.: dziedziczny nie
zwigzany z polipowatoscig rak jelita grubego (HNPCC, zesp6t Lyncha), ktdéry stanowi ok. 5%
wszystkich przypadkéw tego raka. HNPCC powstaje w wyniku mutacji jednego z kilku gendw takich
jak MSH2, MLH1, MSH6, PMS2.

Alternatywne Swiadczenia

Zgodnie z rozporzgdzeniem MZ w sprawie Swiadcze gwarantowanych z zakresu AOS (Dz.U. 2020
poz. 612), kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych stanowi jedno z kryteriow
kwalifikacji do realizacji Swiadczen z zakresu badan genetycznych finansowanych ze srodkdéw
publicznych. Do finansowanych badan naleza: klasyczne badania cytogenetyczne; cytogenetyczne
badania molekularne; badania metodami biologii molekularnej dobranymi w zaleznosci od wielkosci
i rodzaju mutacji; badania biochemiczne lub enzymatyczne. W ww. rozporzadzeniu okreslone zostaty
takze wymagania wzgledem personelu, w tym lekarza specjalisty w dziedzinie genetyki klinicznej oraz
diagnosty laboratoryjnego ze specjalizacjg w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medyczne;.

Ponadto, informacje o standardach jakosci dla laboratoriow w zakresie genetyki medycznej zawarte
zostaty w Rozporzadzeniu Ministra Zdrowia z dnia 11 pazdziernika 2019 r. zmieniajgcym
rozporzgdzenie w sprawie standardow jakosci dla medycznych laboratoriéw diagnostycznych
i mikrobiologicznych (Dz.U. 2019 poz. 2065), w tym zasad: zlecania badania genetycznego;
pobierania, transportu, przyjmowania, przechowywania materiatu do badan genetycznych,
stosowanych metod badawczych, zapewnienia jakosci badan genetycznych oraz prowadzenia
dokumentacji w przedmiotowym zakresie.

Obecnie w Polsce dziata réwniez NPZChN, w ramach ktérego realizowana jest m.in. opieka nad
rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na nowotwory ztosliwe.

Ocena technologii medycznej

Nalezy wskaza¢, ze wiekszos¢ rekomendacji w zakresie nowotwordéw uwarunkowanych genetycznie
skierowana jest do lekarzy specjalistow w dziedzinie onkologii, genetyki, ginekologii lub
gastroenterologii i odnosi sie do postepowania w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej.
Odnaleziono jedynie dwie rekomendacje (USPSTF 2014 oraz NICE 2013) odnoszace sie do zbierania
wywiadu rodzinnego w zakresie nowotwordw piersi uwarunkowanych genetycznie na poziomie POZ.

W odniesieniu do raka piersi zwigzanego z mutacjg w genie BRCA1 lub BRCA2, US Preventive Services
Task Force rekomenduje, aby wsréd bezobjawowych kobiet (u ktorych nie zdiagnozowano dotad raka
piersi zwigzanego z BRCA) lekarze POZ przeprowadzali przesiewowo wywiad rodzinny (przy uzyciu
dostepnych narzedzi w zakresie zbierania wywiadu rodzinnego) w kierunku wystepowania wsrod
krewnych raka piersi, jajnikdw, jajowoddw lub otrzewnej. Kobiety z pozytywnymi wynikami badan
przesiewowych powinny otrzymaé porade genetyczng oraz gdy wystepujg ku temu wskazania,
badanie genu BRCA (USPSTF 2014).

National Institute for Health and Care Excellence zaleca natomiast, aby na poziomie POZ
przeprowadza¢ wywiad rodzinny (w odniesieniu do krewnych pierwszego i drugiego stopnia)
w kierunku uwarunkowanego genetycznie raka piersi jedynie w przypadku, gdy pacjentki zgtaszajg sie
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z niepokojgcymi objawami lub sg zaniepokojone wystepowaniem nowotwordw w rodzinie. Nie zaleca
natomiast aktywnego poszukiwania oséb z rakiem piersi wystepujacym w rodzinie (NICE 2013).

W wytycznych NICE wskazuje sie réwniez, ze np. w przypadku kobiet powyzej 35 r.z. stosujacych
doustne srodki antykoncepcyjne lub stosujgcych dtugotrwale hormonalng terapie zastepczg zebranie
wywiadu rodzinnego moze by¢ klinicznie istotne (NICE 2013).

Aktualnie nie odnajduje sie rekomendacji refundacyjnych w zakresie sporzgdzania przez personel
POZ historii rodzinnej we wczesnym wykrywaniu pacjentéw z wysokim ryzykiem zachorowania na
nowotwory dziedziczne.

Whnioski z odnalezionych dowodéw naukowych z zakresu skutecznosci klinicznej/bezpieczeristwa:
1. Wynik badan wtdrnych wysokiej jakosci

Zgodnie z odnalezionym przegladem systematycznym Quereshi 2007 nalezy wnioskowac, iz narzedzia
stuzgce pozyskiwaniu historii choréb w rodzinie w ramach POZ, rdznig sie miedzy sobg, szczegdlnie
w zakresie zadawanych pytan dot. stanu zdrowia krewnych pacjentéw. Narzedzia te stanowia
integralng cze$¢ oceny ryzyka wystgpienia nowotworu dziedzicznego w rodzinie i dotycza gtéwnie:
raka piersi, jajnika, jelita grubego oraz prostaty. Tylko nieliczne narzedzia, poddane ocenie w ramach
badan kliniczno-kontrolnych, zostaty pozytywnie ocenione w ramach ich stosowania zaréwno w
praktyce genetycznej, jak i standardowej opiece zdrowotnej. Nalezy podkresli¢, ze brane pod uwage
interwencje byly skierowanie nie tylko do lekarzy i pielegniarek POZ, ale takze ginekologdw,
potoznikdw oraz dietetykdw. Autorzy przegladu stwierdzili, iz cho¢ wiele narzedzi oceny ryzyka
zostato zaprojektowanych do stosowania w podstawowej opiece zdrowotnej, to brakuje dowodoéw
jednoznacznie potwierdzajgcych ich skutecznos¢ w promowaniu zalecanych dziatan klinicznych
(Quereshi 2007)

Zgodnie z odnalezionym przeglagdem systematycznym Paneque 2016 obecnie nie odnajduje sie
wystarczajacej liczby badan o odpowiedniej jakosci, ktére oceniatyby w sposéb wiasciwy interwencje
edukacyjne z zakresu genetyki, skierowane do personelu POZ. Dostepne w tym zakresie badania
wskazujg jedynie na wzrost wiedzy ww. personelu w okreslonych obszarach tematycznych, czy takze
poczucie pewnosci, ale ich wptyw na postepowanie kliniczne, w tym rozpoznawanie chordb
genetycznych, nie jest znane.

2. Wyniki z badan pierwotnych opublikowanych po 2007 r.

Na podstawie odnalezionego badania kliniczno-kontrolnego mozna wnioskowaé, iz wielosktadnikowe
podejscie do systematycznego gromadzenia i wykorzystywania historii choréb w rodzinie przez
lekarzy POZ moze zwieksza¢ dostep do ustug genetycznych (Scheuner 2013).

Kwestionariusz FHS-7 — prosty instrument stuzgcy identyfikacji najczesciej dziedziczonych fenotypdw
raka piersi, wykazuje dobrg swoistos¢ oraz stabilnos¢ czasowq i moze by¢ wykorzystywany w POZ
w celu kierowania pacjentéw na dalsze ewaluacje genetyczne (Ashton-Prolla 2009).

Narzedzie o nazwie MeTree pozwala na identyfikacje wysokiego odsetka pacjentéw POZ, bedacych
w potrzebie przeprowadzenia ponadstandardowej oceny ryzyka poszczegdlnych jednostek
chorobowych (dot. raka piersi/jajnika, raka jelita grubego, zespotu dziedziczonego lub zakrzepicy).
Jednoczesnie nalezy mie¢ na wzgledzie wzrost zapotrzebowania na okreslone dziatania, w tym
konsultacje genetyczne (Orlando 2014).

Integracja narzedzia MeTree do POZ moze przyczyni¢ sie takze do poprawy wykorzystywania
wytycznych klinicznych z zakresu stratyfikacji ryzyka oraz potencjalnie ograniczy¢ naduzywanie lub
niedostateczne wykorzystanie ustug zdrowotnych ukierunkowanych na zarzadzanie pacjentami
o wysokim ryzyku zachorowania (dot. raka piersi/jajnika, raka jelita grubego, zespotu dziedziczonego
lub zakrzepicy) (Orlando 2016).

Narzedzie pn. Family Healthware, stuzgce do samodzielnego wypetnienia, pozwala naznaczy¢ znaczny
ciezar uwarunkowanego rodzinnie ryzyka okreslonych choréb (w tym nowotwordw) w populacji oséb
dorostych, korzystajacych z POZ (O’Neil 2009).
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Aktualnie nie odnajduje sie dowoddéw naukowych dot. bezpieczeristwa dziatan z zakresu sporzadzania
przez personel POZ historii rodzinnej we wczesnym wykrywaniu pacjentéw z wysokim ryzykiem
zachorowania na nowotwory dziedziczne

Biorac pod uwage powyzsze argumenty, opiniuje, jak na wstepie.

Tryb wydania opinii

Opinie wydano na podstawie art. 48a ustawy z 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze
Srodkéw publicznych (Dz. z 2020 r., poz. 1398) z uwzglednieniem raportu nr: 0T.441.77.2020 ,,Populacyjno-przesiewowe
wykrywanie rodzin z wysokg dziedziczng predyspozycjg do rozwoju nowotworu w Gminie Wielun na lata 2020-2023",
realizowany przez: realizowany przez: Gmine Wielur,, Warszawa, wrzesiert 2020; Aneksu ,Programy z zakresu wczesnego
wykrywania nowotwordw uwarunkowanych genetycznie — wspdlne podstawy oceny”, marzec 2018 oraz Opinii Rady
Przejrzystosci nr 222/2020 z dnia 7 wrzesnia 2020 roku o projekcie programu ,,Populacyjno-przesiewowe wykrywanie rodzin
z wysokg dziedziczng predyspozycjg do rozwoju nowotworu w Gminie Wielun na lata 2020-2023".
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