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o projekcie programu polityki zdrowotnej pn. ,,Program
identyfikacji osob z wysokim ryzykiem nowotworow dziedzicznych z
udziatem poradni genetycznych i lekarzy rodzinnych” realizowany
przez Ministerstwo Zdrowia

Po zapoznaniu sie z opinig Rady Przejrzystosci negatywnie opiniuje projekt programu polityki
zdrowotnej ,Program identyfikacji oséb z wysokim ryzykiem nowotwordw dziedzicznych z udziatem
poradni genetycznych i lekarzy rodzinnych”.

Uzasadnienie

Negatywna opinia Prezesa Agencji wynika w gtéwnej mierze ze znacznych niescistosci w projekcie, jak
rowniez braku jednoznacznosci w wytycznych klinicznych, co do zasadnosci aktywnego wyszukiwania
pacjentéw z ryzykiem wystgpienia nowotwordéw dziedzicznych w populacji ogdlnej. Ponizej
przedstawiono szczegdtowe uwagi w odniesieniu do poszczegdlnych czesci programu.

Cele gtéwny programu uzna¢ mozna za poprawny, jednak cele szczegdétowe nie spetniajg do kornca
warunkéw zasady SMART. Mierniki efektywnosci zaktadajg wartosci, jakie w efekcie programu maja
zostaé osiggniete. Nie wskazano jednak na jakiej podstawie je zatozono, co nie pozwala na ich
weryfikacje.

W ramach projektu zatozono, ze program zostanie skierowany w pierwszym etapie (badania
ankietowe) do 250 000 os6b w wieku aktywnosci zawodowej. Natomiast badania genetyczne majg
zostaé przeprowadzone u 10 700 osdb. Dane na podstawie ktdrych oszacowano powyzsze liczebnosci
charakteryzujg sie ograniczong wiarygodnoscig, gdyz s to publikacje dostepne jedynie w formie
krétkich doniesien, zas wartosci w nich przedstawiane nie sg spdjne.

Ponadto nalezy mie¢ na uwadze, ze wtaczenie do programu 250 000 oséb z populacji ogdlnej
wskazuje na skierowanie programu jedynie do 1% catej mozliwej do wtgczenia populacji docelowej,
co w ujeciu populacyjnym moze nie przetozy¢ sie na widoczng efektywnos¢ programu. Ponadto w
projekcie brakuje jasnego wskazania na jakiej podstawie uczestnicy beda zapraszani do udziatu w
programie.

W zatozeniach dot. populacji wskazano, ze w zakresie edukacji zdrowotnej program skierowany
zostanie do personelu medycznego. Nie okreslono jednak liczebnosci uczestnikdw, ani mozliwej do
wiaczenia liczby uczestnikdw, jak rdwniez nie wskazano kryteriéw kwalifikacji do programu.

Interwencje przewidziane w projekcie obejmujg aktywne zbieranie danych rodowodowych celem
okreslenia ryzyka wystgpienia nowotwordw dziedzicznych oraz pdzniejsze badania genetyczne u
wybranych oséb. O ile badania genetyczne celem wskazania mozliwego ryzyka rozwoju chordb
onkologicznych maja swoje potwierdzenie w wytycznych klinicznych, o tyle aktywne poszukiwanie
0s6b u ktérych mozna takie ryzyko okresli¢ nie jest jednoznacznie zalecane. Brakuje danych, ktére
pozwolityby na wskazanie pdzniejszych korzysci z tego sposobu postepowania.
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Nalezy takze zaznaczy¢, ze opis tej czesci programu zawiera wiele niejasnosci. Nie jest jasne czy
program ukierunkowany bedzie na wykrywanie 3 czy tez 4 jednostek chorobowych (nowotoréw).
Ponadto brakuje wskazania w jaki sposéb interpretowana bedzie wypetniona ankieta (zawierajaca
wywiad rodzinny), jak rowniez brakuje wskazania na jakiej podstawie podejmowana bedzie decyzja o
wykonaniu poszczegdlnych badan genetycznych. Istotng kwestig jest takze fakt, ze w projekcie nie
opisano jakie postepowanie zostanie zlecone pacjentom, z wykryta mutacjg, co uniemozliwia
wskazanie, czy bedzie ono zgodne z zaleceniami wytycznych klinicznych.

Projekt programu zaktada takze przeprowadzenie edukacji zdrowotnej wsrdd personelu medycznego.
Niemniej jednak w projekcie nie opisano szczegdtdw dotyczacych tych dziatan, zatem nie mozna
jednoznacznie okresli¢, czy bedg one prowadzone w sposéb zgodny z zaleceniami wytycznych
klinicznych.

Nalezy takze wskazaé, ze obecnie w Polsce funkcjonuje ,Narodowy program zwalczania chordb
nowotworowych” na lata 2016-2020, w ramach ktdrego realizowane s3g dziatania z zakresu
diagnostyki molekularnej i genetycznej opieki onkologicznej. Program ten umozliwia wykonywanie
badan genetycznych wsrdd oséb, u ktérych stwierdza sie ryzyko wystgpienia nowotworu
uwarunkowanego genetycznie.

Biorgc pod uwage powyzsze, w opinii Prezesa wydaje sie zasadne aby program wspierat dziatania juz
istniejgce poprzez podnoszenie Swiadomosci na temat choréb nowotworowych w spoteczenstwie,
jak réwniez edukacje w zakresie zdrowego stylu zycia. Warto wskazaé, ze pomimo podwyzszonego
ryzyka wystgpienia nowotworu (stwierdzonego badaniem genetycznym) na jego wystgpienie oraz
wczesne wykrycie ma wpltyw szereg innych czynnikow, ktére zalezne sg zaréwno od pacjenta, jak
rowniez systemu ochrony zdrowia (m.in. dostepnos¢ badan). Podejmujac dziatania z zakresu zdrowia
publicznego nalezy mie¢ na uwadze nie tylko krotkotrwaty efekt planowanych interwencji, ale
rowniez efekty dtugookresowe, ktére widoczne beda w catej populacji. W omawianym przypadku
efektem dtugookresowym dziatann profilaktycznych jest wczesniejsze wykrywanie chordb
nowotworowych oraz zmniejszenie umieralnosci z ich przyczyny, przy czym okreslenie ryzyka
nowotworowego jest tylko jednym z elementéw, ktéry moze na nie wptywad.

Monitorowanie programu nie budzi wiekszych zastrzezen, jednak w zakresie ewaluacji wskazane
oszacowania osigganych wskaznikéw budzg watpliwosc.

Budzet programu zawiera niepefne informacje co do szacowanych kosztédw, co utrudnia jego
weryfikacje. Ponadto dofaczone do projektu opracowania ekonomiczne stanowig Zzrdédta o niskiej
wiarygodnosci, co szczegdtowo opisano w dalszej czesci opinii.

Przedmiot opinii

Przedmiotem opinii jest projekt programu polityki zdrowotnej z zakresu wczesnego wykrywania
nowotwordow dziedzicznych. Budzet przeznaczony na realizacje programu wynosi 17 000 000 zi, zas
okres realizacji okres 36 miesiecy.

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 wraz z oceng zatozen projektu programu polityki
zdrowotnej, ktdre wspierajg efektywnosé kliniczng i kosztowg technologii medycznej planowanej
W programie.

Ocena projektu programu polityki zdrowotne;j

Znaczenie problemu zdrowotnego

Oceniany projekt programu odnosi sie do problemu zdrowotnego dotyczacego nowotwordw
dziedzicznych, ze szczegdlnym uwzglednieniem raka piersi, jajnika oraz jelita grubego.

Opiniowany program realizuje nastepujacy priorytet: zmniejszenie zachorowalnosci i przedwczesnej
umieralnosci z powodu nowotwordw ztosliwych, nalezgcy do priorytetéw zdrowotnych wymienionych
w Rozporzadzeniu Ministra Zdrowia z dn. 21 sierpnia 2009 r. (Dz.U. 2009, Nr 137, poz. 1126).
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W tresci projektu przedstawiono dane Krajowego Rejestru Nowotworéw w zakresie zachorowalnosci
i umieralnosci na raka piersi, raka jajnika oraz raka jelita grubego.

Zgodnie z danymi KRN w latach 2005-2015 w Polsce rak piersi i jajnika stanowity wsréd kobiet kolejno
1.(22,2%) i 6. (4,9%) najczesciej wystepujgce nowotwory ztosliwe oraz stanowity 2. (13,3%) i 4. (6,1%)
przyczyne zgondw z powodu nowotwordw ztodliwych. Rak jelita grubego stanowit natomiast w
badanym okresie 5. najczesciej wystepujacy nowotwor ztosliwy wsrdd kobiet (6,1%) i 4. nowotwor
ztosliwy wsréd mezczyzn (6,7%) oraz byt 3. przyczyng zgondw z powodu raka zaréwno wsrdd kobiet
(7,9%) jak i wsréd mezczyzn (7,1%).

W odniesieniu do trendéw czasowych w zakresie zachorowalnosci na nowotwory ztosliwe w Polsce,
wsrod mezczyzn w latach 2005-2015 zaobserwowano wzrost standaryzowanych wskaznikéw
zachorowalnosci na raka jelita grubego. Wsrdd kobiet natomiast obserwuje sie state wskazniki w
przypadku nowotworéw ztosliwych jelita grubego oraz jajnika, oraz wzrost zachorowalnosci na raka
piersi

Cele i efekty programu

Celem gtéwnym programu jest ,,zwiekszenie w okresie jego realizacji swiadomosci spotfeczeristwa w
zakresie nowotwordw dziedzicznych oraz zwiekszenie o ok. 10% liczby zidentyfikowanych osob
obcigZzonych wysokim ryzykiem zachorowania na raka piersi, jajnika lub jelita grubego”. Zgodnie z
regutg SMART cel powinien by¢ sprecyzowany, mierzalny, osiggalny, istotny i zaplanowany w czasie.
Zaproponowane zatozenie gtéwne mozna uznac za zgodne z ww. zasada.

W tresci projektu wskazano rowniez 4 cele szczegétowe, w tym m.in. cel w postaci ,,zwiekszenia o ok.
10% w okresie realizacji programu liczby zidentyfikowanych oséb obcigzonych wysokim ryzykiem
zachorowania na raka piersi, jajnika lub jelita grubego”, ktéry stanowi powielenie czesci gtdwnego
zatozenia. Pozostate cele (,edukacja w okresie realizacji Programu lekarzy rodzinnych na temat
najnowszych postepow w zakresie nowotwordéw dziedzicznych, mozliwosci organizacyjnych
reagowania w przypadku wystepowania nowotwordw w rodzinie”, ,podjecie w okresie realizacji
Programu dziatan informacyjno-edukacyjnych w zakresie nowotworéw dziedzicznych” oraz ,podjecie
dziatan edukacyjnych w zakresie raka profilaktyki raka piersi, jajnika lub jelita grubego skierowane
gtéwnie do oséb bedacych obcigzonych wysokim ryzykiem zachorowania na raka piersi, jajnika lub
jelita grubego”) sformutowane zostaty w formie dziatan, a nie celéw samych w sobie. Nalezy wskazaé,
ze dobrze sformutowany cel powinien by¢ zgodny z koncepcjg SMART, wg ktdrej powinien on by¢:
sprecyzowany, mierzalny, osiggalny, istotny i zaplanowany w czasie. W zwigzku z powyzszym, cele
wskazane w projekcie nie sg w petni zgodne z ww. koncepcja

W programie przedstawiono 11 miernikdw efektywnosci, jednak majg one wytacznie charakter
iloSciowy. Nalezatoby okresli¢ takze wskazniki jakosciowe, ktére pozwolg na ocene efektow
zdrowotnych programu. Okreslono przewidywane wartos$ci wskaznikdéw, jakie majg zostac osiggniete
W czasie trwania programu, przy czym nie wskazano, na jakiej podstawie oszacowano ww. wartosci.
Nie przedstawiono réwniez miernikdéw odnoszgcych sie do czesci informacyjno-edukacyjnej projektu.
Reasumujac, powyzsze elementy programu powinny zostac¢ doprecyzowane i uzupetnione.

Populacja docelowa

Do udziatu w programie majg zosta¢ wtgczone 2 grupy oséb tj. 250 000 osdb z ok. 180 praktyk lekarzy
rodzinnych ze wszystkich wojewddztw, jak réwniez: wybrani pracownicy systemu podstawowej
opieki zdrowotnej: tj. lekarze rodzinni oraz pielegniarki Srodowiskowe, a takze m.in. przedstawiciele
lokalnych organizacji pacjenckich i mediéw.

Zgodnie z przedstawiong w projekcie informacjg, ww. liczba oséb w wieku aktywnosci zawodowej,
ktora weZmie udziat w dziataniach z zakresu aktywnego pozyskiwania danych rodowodowo-
klinicznych zostata oszacowana , na podstawie doswiadczen z realizacji aktywnego zbierania danych
rodowodowych przeprowadzonego w latach 2001-2002 w wojewddztwie zachodniopomorskim oraz
srodkéw przeznaczonych na realizacje programu”. Niemniej jednak nie odnaleziono petnotekstowych
publikacji zawierajgcych ww. wnioski w zwigzku z czym, ich weryfikacja nie byta mozliwa.
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Nalezy zaznaczy¢, ze w zatozeniu projektu osoby w wieku aktywnosci zawodowej stanowié maja
»wszyscy dorosli mieszkanicy Polski”. Zgodnie z danymi GUS liczba oséb w wieku 18 lat i wiecej w
2016 r. wynosita 31 537 114 osbéb. W projekcie wskazano réwniez, ze ,,zaktada sie, ze na wypetnienie
ankiety zgodzi sie ok. 70% wszystkich oséb w wieku aktywnosci zawodowej z poszczegdlnej praktyki”.
Na podstawie powyzszych danych nie mozna jednoznacznie stwierdzi¢ w jaki sposéb w projekcie
okreslono liczebnos¢ populacji docelowej, tj. 250 000 osdb.

Ponadto nalezy wskazaé, ze skierowanie ankiety do 250 000 oséb w wieku aktywnosci zawodowej
oznaczatoby objecie badaniem ok. 1% populacji Polski we wskazanym zakresie wieku, co nie przetozy
sie na widoczne efekty zdrowotne w populacji.

Zatozono, ze do badan DNA zakwalifikowanych zostanie tgcznie 10 700 oséb. Majac na uwadze wyniki
publikacji Gronwald 2006, na ktéra powotano sie w projekcie programu, nalezy podkresdli¢, ze
zaplanowana liczba przeprowadzonych badan genetycznych nie przetozy sie w istotny sposdb na
efekt populacyjny. Ze wskazanej publikacji wynika, ze przeankietowano 1 258 491 osdb. 2%
ankietowanych rodzin spetniato kryteria podejrzenia wystgpienia nowotworu uwarunkowanego
genetycznie (tj. ok. 25 170 rodzin). 1-2 cztonkéw z kazdej z ww. rodziny zostato zaproszonych do
dalszej czesci badania. Po przeprowadzeniu szczegétowego wywiadu oraz oceny klinicznej, jak
réwniez analizy DNA/RNA, wysoka predyspozycja genetyczna do nowotworu stwierdzona zostata u
10 525 rodzin (0,8% populacji wyjsciowej). Nalezy przy tym mie¢ réwniez na uwadze, ze badanie nie
jest dostepne w formie petnotekstowej i mozliwosc¢ i stanowi zrédto o obnizonej wiarygodnosci.

Na podstawie dostepnych danych epidemiologicznych nie mozna w sposdb jednoznaczny wskazac na
doktadng liczbe oséb bedacych w grupie ryzyka zachorowania na nowotwory uwarunkowane
genetycznie. Zgodnie z informacjami KRN wnioskowa¢ mozna jednak, iz okoto 5-10% przypadkdéw
zachorowan na nowotwor stwierdza sie dziedzicznie uwarunkowang predyspozycje.

W projekcie nie okreslono natomiast w sposéb liczbowy pracownikéw ochrony zdrowia, organizacji
pacjenckich i mediéw, ktérzy zostang zaproszeni do udziatu w programie.

Zgodnie z odnalezionymi informacjami na terenie kraju funkcjonuje ok. 18 890 poradni/gabinetow
podstawowe] opieki zdrowotnej, w ktérych zatrudnieni s3 m.in. lekarze medycyny rodzinnej oraz
pielegniarki Srodowiskowe. W tresci projektu zatozono udziat 6 do 18 praktyk z kazdego
wojewddztwa, z zastrzezeniem, ze ich ostateczna liczba zaleze¢ bedzie od liczby pacjentéw w wieku
aktywnosci zawodowej zapisanych w danej praktyce.

Ponadto, w projekcie programu zaznaczono, iz z udziatu w programie wyfgczone zostang osoby
objete opiekg w ramach ministerialnego ,,Programu opieki nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na nowotwory ztosliwe”.

Interwencija
W ramach programu zaplanowano nastepujgce interwencje:
e akcje informacyjno-promocyjng i dziatania edukacyjne;

e aktywne zbieranie historii rodzinnej w kierunku nowotwordw dziedzicznych przez wybranych
pracownikéw POZ;

e pobranie materiatu do badan genetycznych u oséb wyselekcjonowanych przez poradnie
genetyczne;

e przeprowadzenie testow DNA pobranych materiatéw w kierunku wybranych nowotwordéw
dziedzicznych.

W sposdb pobiezny odniesiono sie do dziatar informacyjno-promocyjnych planowanych do podjecia
w programie. W projekcie wskazano jedynie, ze informacja o programie zostanie przekazana za
pomocg ulotek informacyjnych udostepnianych w placdwkach lekarza rodzinnego

Przewidziano takze wyktady edukacyjne dla wybranego personelu POZ (tj. lekarzy rodzinnych i
pielegniarek sSrodowiskowych), ktére prowadzone bedg przez specjalistow genetyki klinicznej.
Podczas wyktadow przedstawione zostang praktyczne aspekty zzakresu zbierania danych
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rodowodowych w kierunku nowotworéw dziedzicznych. Uczestnicy programu zostang takze
zaproszeni do udziatu w corocznych szkoleniach organizowanych przez Sekcje Genetyki Klinicznej
Nowotwordw Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka.

Jednakze nalezy zaznaczy¢, ze dziatania te wymagajg uzupetnienia. Akcja informacyjno-promocyjna
nt. programu powinna by¢ szeroko zakrojona i dostosowana do uczestnikdw programu, poniewaz
wiasciwie przeprowadzona, stanowi podstawe zapewnienia réwnego dostepu do oferowanych
w ramach programu swiadczen zdrowotnych.

Nalezy podkresli¢, ze nie odnaleziono rekomendacji klinicznych w powyzszym zakresie. Dostepne
dowody naukowe wskazujg na brak wystarczajgcej liczby badan o odpowiedniej jakosci, ktére
oceniatyby w sposdb witasciwy interwencje edukacyjne z zakresu genetyki, skierowane do personelu
POZ (Paneque 2016). Jednakze wg autoréw przegladu odnalezione badania wskazujg, ze edukacja
genetyczna personelu POZ moze wptywaé na poprawe poczucia pewnosci podejmowanych decyzji,
jak rowniez moze zwieksza¢ wiedze w zakresie poszczegdlnych obszaréw tematycznych. Na
podstawie dostepnych badan mozna jedynie wnioskowa¢ o wykonalnosci oraz akceptowalnosci
metody stuzgcej poprawie umiejetnosci konsultacyjnych w zakresie dziatan podejmowanych
w przedmiotowym programie. Sugeruje sie, aby zakres edukacyjny szkolern obejmowat m.in.: istotne
klinicznie informacje na temat typéw nowotwordéw dziedzicznych, mozliwosci rozpoznawania
pacjentéw z cechami sugerujacymi dziedziczng predyspozycje do nowotwordw; nauke rysowania
drzewa genealogicznego, rekomendowane postepowanie z potencjalnie rozwijajgcym sie
nowotworem dziedziczonym, kwestie etyczne, mozliwosci oraz ograniczenia testow
onkogenetycznych; wskazania do konsultacji specjalistycznej/kierowania pacjenta do specjalisty
genetyka (Houwink 2013).

Aktywne zbieranie historii rodzinnej w kierunku nowotwordéw dziedzicznych ma by¢ prowadzone
przede wszystkim przez pielegniarski srodowiskowe, jak réwniez lekarzy rodzinnych, przy uzyciu
ankiet. W projekcie programu zatozono, ze wiekszos¢ ankiet zostanie zebrana przez pielegniarki
srodowiskowe w ramach przeprowadzanych przez nie w tym celu wizyt domowych.

Do projektu programu dotaczono wzér ankiety, ktéra ma zosta¢ wykorzystana w celu aktywnego
zbierania historii wsréd populacji. Nie okredlono jednak w jaks sposéb zebrane informacje beda
interpretowane i wykorzystane do dalszego kwalifikowania uczestnikdw. Nalezy takze wskaza¢, ze w
projekcie nie wskazano w jaki sposdb wyniki zebranych kwestionariuszy przektada¢ sie beda na
wybor testu diagnostycznego przez genetyka. Ponadto w projekcie pojawia sie niespdjnosé, gdyz w
czesci projektu wspomina sie o 4 nowotworach (rak piersi, jajnika, jelita grubego, gruczotu
krokowego), w innych zas o 3 (pomijany jest rak gruczotu krokowego). Stanowi to istotne
ograniczenie projektu.

Testy DNA zostang zaproponowane wszystkim kobietom chorym na raka piersi i/lub jajnika oraz
zdrowym kobietom z co najmniej jednym rakiem piersi/jajnika wystepujgcym wsréd krewnych | lub I
stopnia oraz wszystkim osobom zdrowym niezaleznie od pfci, jesli u ich krewnego | stopnia wystepuje
podejrzenie zespotu Lyncha. W przypadku wykrywania mutacji zatozycielskich, identyfikowane beda
nastepujgce mutacje genowe: BRCA1, PALB2, CHEK2 (dot. raka piersi/jajnika) oraz MSH2/MLH1,
MSH6, PMS2 (dot. raka jelita grubego). W rodzinach bez wykrytych mutacji zatozycielskich
sekwencjonowany bedzie panel gendéw, ktérych mutacje powodujg najwyisze ryzyka rakéw
piersi/jajnika oraz jelita grubego (BRCA1, BRCA2, PALB2, CHEK2, TP53, ATM, BRIP1, RAD5IC,
RAD51D, NBN, CDH1, PTEN, STK11, MSH2, MLH1, MSH6, PMS2, MUTYH). Materiat do badan (krew
lub slina) zostanie pobrany w wyznaczonym punkcie praktyki lekarskiej, a nastepnie przekazany do
poradni genetycznej celem wykonania badania w kierunku nowotwordéw dziedzicznych metodg NGS.

W projekcie programu wskazano, ze po uzyskaniu wyniku uczestnik programu zostanie
poinformowany o dalszych zaleceniach profilaktycznych.

Nalezy podkresli¢, ze odnaleziono jedynie dwie rekomendacje kliniczne odnoszace sie do zbierania
wywiadu rodzinnego w zakresie nowotwordw piersi uwarunkowanych genetycznie na poziomie POZ
(United States Preventive Services Task Force USPSTF 2014 i National Institute for Health and Care
Excellence NICE 2013. Nie odnaleziono rekomendacji klinicznych, ktére odnosityby sie do innych
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nowotwordw dziedzicznych, w tym: raka jelita grubego, w kontekscie podstawowej opieki
zdrowotnej.

W toku wyszukiwania tacznie odnaleziono 5 publikacji naukowych odnoszacych sie do ww.
zagadnienia. Niemniej tylko 1 odnaleziona publikacja, to badanie wtérne wysokiej jakosci. 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 dowoddédw jednoznacznie potwierdzajacych ich
skutecznos¢ w promowaniu zalecanych dziatan klinicznych. Nie odnajduje sie bardziej aktualnych
badan wtérnych w ww. zakresie.

W przestanym projekcie programu wskazano na dowody naukowe, ktdre czesciowo pokrywajg sie z
odnalezionymi przez Agencje. Niemniej jednak gtdwnie powotano sie na 1 badanie RCT - O’Neil 2009.
Badanie to dotyczy oceny skutecznosci narzedzia o nazwie Family Healthware (stworzonego przez
CDC) w wykrywaniu rodzinnego ryzyka 6 jednostek chorobowych: choroby niedokrwiennej serca
(ChNS), udaru, cukrzycy, raka jelita grubego, raka piersi oraz raka jajnika. Zastosowane w badaniu
narzedzie online stuzgce do samodzielnego wypetnienia, pozwala naznaczy¢ znaczny ciezar
uwarunkowanego rodzinnie ryzyka okreslonych choréb w populacji oséb dorostych, korzystajgcych z
POZ. Ze wzgledu na fakt, iz uwzglednione zostaty w badaniu takze inne choroby, niz wskazane w
przestanym projekcie programu, wyniki badania muszg by¢ traktowane z duzg ostroznoscig. Ponadto,
w przestanym projekcie programu nie wskazano wprost, jakie narzedzie do przeprowadzenia oceny
ryzyka zostanie zastosowane, w zwigzku z powyzszym wnioski z odnalezionego badania O’Neil 2009
mogag i w tym zakresie nie mie¢ swojego petnego uzasadnienia.

Nalezy wskaza¢, ze zgodnie z danymi Krajowego Rejestru Nowotwordw do tej pory opisano kilkaset
zespotdéw zwigzanych z wystepowaniem raka na tle dziedzicznej predyspozycji, a dla znacznej czesci z
nich znaleziono geny, ktérych mutacje stanowig gtéwny czynnik sprawczy zachorowan na raka.
Nalezy zatem stwierdzi¢, ze szacowanie ryzyka nowotworowego w populacji z nowotworami w
wywiadzie rodzinnym ma swoje uzasadnienie. Niemniej jednak nalezy podkresli¢, ze dziatania te
odbywajg sie na zasadzie spontanicznego zgtaszania uczestnikdw lub tez skriningu oportunistycznego,
nie za$ aktywnego wyszukiwania w populacji ogélnej oséb z mozliwym ryzykiem nowotworowych.

Warto zaznaczyé, ze na podstawie odnalezionych informacji (rekomendacje kliniczne, dowody
naukowe) nie moina w sposéb jednoznaczny wnioskowa¢ o zasadnosci klinicznej wtaczenia
wybranych pracownikéw systemu POZ do aktywnego zbierania historii rodzinnej w kierunku
nowotwordw dziedziczonych. Réwniez opinie ekspercie w przedmiotowym zakresie nie sg
jednoznaczne. Zdaniem jednego z ekspertéw zaangazowanie lekarzy rodzinnych do przeprowadzenia
badan ankietowych budzi watpliwosci organizacyjne ze wzgledu na niedobdr kadr medycznych.
Jednoczesnie zasugerowat on zmiane ankieteréw na np. absolwentéw zdrowia publicznego. Z kolei
w opinii innego eksperta klinicznego pomyst bezposredniego kontaktu i wypetniania ankiet przez
pielegniarki srodowiskowe jest godny polecenia. Biorgc powyzisze pod uwage budzi watpliwosci
aktywne zbieranie danych rodowodowych w celu okreslania ryzyka wystepowania nowotworow.

Jednak nalezy pamietaé, ze ww. dziatania pokrywajg sie z interwencjami realizowanymi w ramach
programu krajowego pn. ,Narodowy program zwalczania choréb nowotworowych” na lata 2016-
2020. Jednym z priorytetéw programu jest ,profilaktyka wtérna, diagnostyka oraz wykrywanie
nowotworédw”. W ramach realizacji tego priorytetu planuje sie realizacje dziatan z zakresu
diagnostyki molekularnej i genetycznej opieki onkologiczne;.

Monitorowanie i ewaluacja

Projekt programu zaktada przeprowadzenie jego monitorowania i ewaluacji.

Ocena zgtaszalno$ci do programu ma by¢ prowadzona co 6 miesiecy, na podstawie miernikéw
efektywnosci odpowiadajgcych celom programu. Wsrdd wymienionych miernikéw, ktdre moga
zostaé zastosowane do oceny zgtaszalnosci do programu mozna wskazac np. liczbe praktyk lekarzy
rodzinnych uczestniczgcych w programie, ktdrzy uczestniczyli w szkoleniach nt. waznosci zbierania
informacji od pacjentdw w zakresie wystepowania nowotworéw w rodzinie czy tez liczbe zebranych
przez pielegniarki srodowiskowe/lekarzy rodzinnych ankiet o wystepowaniu nowotwordéw w rodzinie.
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W ramach oceny jakosci swiadczen udzielanych w programie zaplanowano zastosowanie ankiety
satysfakgcji, co jest podejsciem poprawnym.

Ewaluacja programu takze ma sie opiera¢ na zaproponowanych wskaznikach efektywnosci,
a nastepnie na podstawie pogtebionej analizy efektywnosci programu po 3 latach jego realizacji.
Wéréd miernikéw, jakie mogg mieé zastosowanie w ewaluacji programu mozna wskaza¢ m.in. ,liczbe
zidentyfikowanych kobiet z rodzin z dziedzicznym rakiem piersi/jajnika - ok. 10 200 000 kobiet”,
Jliczbe zidentyfikowanych kobiet z rodzin z dziedzicznym rakiem piersi/jajnika w tym nosicielek
mutacji BRCA1 — ok. 500 kobiet, PALB2 — ok. 300 kobiet, CHEK2 — ok. 1 000 kobiet”, ,liczbe
zidentyfikowanych oséb z rodzin z dziedzicznym niezwigzanym z polipowatoscig rakiem jelita
grubego — ok. 500 osdb z rodzin z dziedzicznym niezwigzanym z polipowatoscig rakiem jelita grubego
w tym ok. 170 nosicieli mutacji MSH2/MLH1, MSH6 Ib PMS2”, czy tez ,liczbe zidentyfikowanych oséb
z rodzin z dziedzicznym rakiem jelita grubego wystepujgcym powyzej 50 r.z. — ok. 2 500 osdb z rodzin
z dziedzicznym rakiem jelita grubego wystepujgcym powyzej 50 roku zycia”. Nalezy wskazaé, ze w
projekcie nie wskazano uzasadnienia dla tak przyjetych liczebnosci uzyskanych wskaznikéw. Ponadto
ewaluacja projektu nie odnosi sie do kwestii zwigzanych ze zmniejszonym zachorowaniem na
wskazane nowotwory. Nie ocenia réwniez czy przeprowadzone badania genetyczne oraz pdzniejsze
zalecenia lekarskie w grupie uczestnikéw programu, wptynety na wczesniejsze wykrycie choroby. W
ramach ewaluacji nie odniesiono sie réwniez do zaplanowanych dziata edukacyjnych.

Warunki realizacji

Realizatorami programu maja by¢ podmioty wybrane w ramach ogtoszonego konkursu ofert, co
pozostaje zgodne z wymaganiami ustawowymi w tym zakresie. W projekcie odniesiono sie do
kompetencji kadrowych oraz wymagan sprzetowych i lokalowych, jakie bedzie musiat spetnié
realizator programu.

Projekt zawiera opis etapéw i dziatan podejmowanych w ramach programu. Zaplanowano
przeprowadzenie kampanii informacyjnej dotyczacej realizacji programu. W programie nie
odniesiono sie natomiast do mozliwosci zakoriczenia udziatu w programie przez jego uczestnikdw na
kazdym etapie planowanych dziatan.

Catkowity koszt realizacji programu wynies¢ ma ok. 17 min zt. Koszt jednostkowy wynosi¢ ma ok. 68
zt. Nie wskazano jednak jakie koszty zawieraé sie majg w ww. kwocie. Nalezy zauwazy¢, ze koszty
przypadajace na uczestnika programu rézni¢ sie beda w zaleznosci od przeprowadzanych u danego
pacjenta interwencji. W projekcie nie oszacowano kosztéw jednostkowych poszczegdlnych dziatan
zaplanowanych do realizacji w ramach przedmiotowego projektu. Kwestia ta powinna zostaé
uzupetniona.

Program finansowany ma by¢ ze srodkéw Europejskiego Funduszu Spotecznego w ramach Programu
Operacyjnego Wiedza Edukacja Rozwdj.

W ramach argumentacji zasadnosci wdrozenia wnioskowanego projektu programu, dotgczono dwa
opracowania ocen ekonomicznych programu:

e Orlewska E, Orlewska K. (2017) Ocena ekonomiczna programu identyfikacji osob z wysokim
ryzykiem nowotworéw dziedzicznych z udziatem poradni genetycznych i lekarzy rodzinnych:
identyfikacja nosicielek mutacji: BRCA1;

e Orlewska E, Orlewska K. (2017) Ocena ekonomiczna programu identyfikacji oséb z wysokim
ryzykiem nowotworéw dziedzicznych z udziatem poradni genetycznych i lekarzy rodzinnych:
identyfikacja oséb z rodzin z zespotem Lyncha (HNPCC).

Na podstawie zaftaczonych opracowan ocen ekonomicznych autorzy programu stwierdzajg, ze
zidentyfikowanie tylko nosicielek mutacji BRCA1 i oséb z rodzin HNPCC dzieki wdrozeniu Programu
da ogodlnospoteczny zysk ekonomiczny ok. 40 min zt przy naktadach ok. 17 min zt (Orlewska E,
zatgczniki 9a i 9b). Nalezy jednak zaznaczyé, ze podana warto$¢ stanowi sume wynikdw obu analiz
przeprowadzonych z uwzglednieniem perspektywy spotecznej, tj. z uwzglednieniem kosztow
posrednich. Wedtug przedstawionych analiz, w przypadku uwzglednienia wytgcznie kosztow
bezposrednich zidentyfikowanie tylko nosicielek mutacji BRCA1 i oséb z rodzin HNPCC w ramach
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Programu przyniostoby w horyzoncie czasowym analiz oszczednosci dla ptatnika publicznego w
wysokosci ok. 24,2 min zt (przy uwzglednieniu 5% stopy dyskontowej dla kosztow).

Trudno jest jednak wnioskowaé na podstawie przedstawionych ocen ekonomicznych o efektywnosci
kosztowe]j programu, ze wzgledu na

o watpliwosci jakie budza zatozenia przyjete w analizach i brak testowania kluczowych
parametréw w ramach analizy wrazliwosci;

e brak dokumentu elektronicznego, umozliwiajgcego zrozumienie (przy braku odpowiedniego
opisu) struktury modelu, powtdérzenie wszystkich kalkulacji i oszacowan oraz przetestowanie
wptywu zmiany poszczegdlnych parametréw na wynik analiz, uniemozliwia weryfikacje
zatozen jak i kalkulacji.

e przedstawienie tylko 2 z kilku subpopulacji, do ktdrych jest skierowany oceniany program —tj.
odpowiednio do nosicielek mutacji BRCA1 i oséb z rodzin z zespotem Lyncha (HNPCC) —tj. do
ktdrych m.in. skierowany jest finansowany ze srodkéw Publicznych ,Programu opieki nad
rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na nowotwory
ztosliwe” i pominiecie uwzglednionych w miernikach efektywnosci programu populacji nie
objetych Programem MZ: pozostatych kobiet z rodzin z dziedzicznym rakiem piersi/jajnika w
szczegblnosci nosicielek z mutacjg PALB2, nosicielek z mutacjg CHEK2, oséb z rodzin z
dziedzicznym rakiem jelita grubego wystepujacym powyzej 50 roku zycia.

W obu analizach poréwnywane sg dwie hipotetyczne populacje nosicieli danej mutacji: objete i nie
objete Programem.

Oszacowania konsekwencji finansowych zostaty przeprowadzone przy zatozeniu, ze w ramach 4-
letniego Programu zidentyfikowanych zostanie odpowiednio 600 kobiet z mutacjg BRCA1 i 600 osdéb z
HNPCC.

Zatozenie to nie bylo poddane analizie wrazliwosci. Przetestowanie tego zatozenia wydaje sie
zasadne wobec stwierdzen zamieszczonych przy okreslaniu miernikéw efektywnosci Programu
zgodnie z ktorymi, przewiduje sie zdiagnozowaé ok. 500 nosicielek mutacji BRCAL i ok. 500 oséb
zrodziny z dziedzicznym niezwigzanym z polipowatoscig rakiem jelita grubego, w tym ok. 170
nosicieli mutacji MSH2/MLH1, MSH6 lub PMS2. Majac na uwadze podane wczesniej dane z realizacji
Modutu | i Il Programu opieki nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka
zachorowania na nowotwory ztosliwe i dysproporcje miedzy modutami w odniesieniu do liczby
nowozdiagnozowanych rodzin wysokiego ryzyka, watpliwos¢é budzi przyjecie w modelach takiej samej
wielkosci populacji wejsciowe;.

W modelu uwzgledniono, ze skumulowane ryzyko zachorowan na raka jajnika u oséb nie objetych
dziataniami profilaktycznymi wyniesie 25%, podczas gdy w publikacji Ludwig 2016 (Rekomendacja
Prezesa nr 18/2018) w okresie obserwacji wynoszgcym 2,1-6,8 lat rak jajnika rozwinat sie u 5,2%
kobiet z mutacja BRCA1/2, u ktdrych nie podjeto dziatan profilaktycznych. Powyzsze sugeruje, ze
przyjecie zatozenia, ze u 25% objetych programem kobiet, w ciggu 10 lat (wtgczane do programu
kobiety sg w wieku 40 lat, rak jajnika rozwija sie srednio w wieku 50 lat) rozwinie sie rak jajnika moze
by¢ zawyzone, co skutkowac bedzie zawyzeniem generowanych w modelu efektéw wdrozenia
terapii. We wspomnianej rekomendacji pada rédwniez stwierdzenie, ze predyspozycja genetyczna
dotyczy 10% przypadkow raka jajnika, co potwierdza zbyt wysoki odsetek zachorowan na tego raka
uwzgledniony w przedstawionym modelu. Przyjecie nizszego odsetka zapadalnosci na raka jajnika
wigzatoby sie z obnizeniem kosztéw w populacji ,,bez programu” (mniej terapii raka jajnika, kazda
terapia to koszt 554 000 PLN.

Z drugiej strony uwzgledniono, ze u kobiet po profilaktycznej adenksektomii ryzyko rozwoju raka
jajnika wynosi 5%, podczas gdy w publikacji Ludwig 2016 podano, ze u kobiet po profilaktycznym
usunieciu jajnikéw i jajowoddw, w okresie obserwacji 2,0-8,2 lata, pierwotny rak otrzewnej rozwinat
sie u 0,97% kobiet. Przyjecie zawyzonego wspotczynnika zapadalnosci na raka jajnika u kobiet po
adenksektomii skutkuje zanizeniem efektéw i zawyzeniem kosztéw w populacji ,,z programem”.
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Wydaje sie jednak, ze sumaryczny efekt przyjecia wyzszych wspétczynnikéw zapadalnosci na raka
jajnika u kobiet bez dziatan profilaktycznych oraz u kobiet po adenksektomii bedzie na niekorzys¢
ocenianej technologii (zawyzenie kosztéow i zanizenie efektow bedzie wieksze w populacji ,bez
programu”).

Przyjecie 10% (zamiast 25%) zapadalnosci na raka jajnika u kobiet ,bez programu” skutkuje
zmniejszeniem kosztéw na poziomie ok. 50 mIn PLN (60 terapii raka jajnika zamiast 150 terapii).
Natomiast przyjecie zapadalnos$ci na raka jajnika po adenksektomii na poziomie 1% zamiast 5%
skutkuje zmniejszeniem kosztéw o ok. 10,5 min PLN (5 terapii raka jajnika zamiast 24 — przy
zatozeniu, ze 80% kobiet podda sie zabiegowi adenksektomii, zgodnie z zatozeniami przyjetymi przez
autorow modelu).

W kazdym z modeli (zaréwna dla raka jelita grubego jaki i raka piersi i jajnika) nie uwzgledniono
bazowej smiertelnosci dla populacji ogélnej. Pominiecie tego parametru wigzaé¢ sie bedzie z
zawyzeniem oszacowanych inkrementalnych efektéw zdrowotnych wynikajgcych z wprowadzenia
ocenianego programu.

Autorzy opracowania przyjeli warto$é¢ stopy dyskontowej dla efektéw zdrowotnych na poziomie
nizszym niz sugerujag Wytyczne Agencji (3% zamiast 3,5%), co skutkuje przeszacowaniem
inkrementalnych efektdw zdrowotnych zwigzanych z wprowadzeniem ocenianego programu.

W analizie przyjeto arbitralnie zatozenia zwigzane z kosztami terapii nowotwordw, nie testowano
alternatywnych wartosci tych parametréw. Parametry te majg kluczowa wage podczas szacowania
kosztow zwigzanych terapia nowotwordw, ktére stanowig znaczng czes$¢ kosztéw catkowitych.
Przyjecie innych wartosci tych parametrow bedzie miato potencjalnie bardzo duzy wptyw na wyniki
analizy.

Ogromne znaczenie dla wynikdw majg réwniez parametry zwigzane z zapadalnos$cig na nowotwory,
Smiertelnoscig czy skutecznos$cig wzgledng zabiegdw profilaktycznych. Brak jest danych wysokiej
jakosci dotyczacych powyzszych parametrédw, co znacznie obniza wiarygodnos¢ przedstawionych
szacunkow.

W ramach opracowania nie uwzgledniono aspektdw zwigzanych z bezpieczeristwem wykonywanych
zabiegdw chirurgicznych, co potencjalnie ma wptyw na przeszacowanie efektéw w populacji ,z
programem”. Brak jest jednak danych na ten temat, na co zwrdcono uwage w Rekomendacji Prezesa
nr 18/2018.

W opracowaniu nie uwzgledniono wptywu wprowadzenia Programu na jako$¢ zycia pacjentéw
(przedstawiono jedynie aspekty zwigzane z dtugoscig zycia lub uniknietymi zgonami). Zgodnie z
Wytycznymi Agencji oraz ustawa refundacyjng preferowang formga analizy ekonomicznej jest analiza
kosztow-uzytecznosci zatem analiza uwzgledniajgca jakosé zycia pacjentow.

Efektem badan przesiewowych jest wykrywanie nowotworéw we wczesniejszych stopniach
zaawansowania choroby. Rokowanie, jak i koszty leczenia w zaleznosci od stopnia zaawansowania
choroby rdznig sie. O ile w analizie dla populacji HNCPP uwzgledniono rézne ryzyko zachorowania na
raka jelita grubego jak i rdzne koszty leczenia tego nowotworu w zaleznosci od wykonywania lub nie
kolonoskopii co 2 lata, analogicznych zatozen nie przyjeto juz w analizie dotyczgcej kobiet z BRCA1. W
populacji z BRCA1 ,z programem” model zaktada, ze wszystkie kobiety bez wyjgtku poddajg sie
regularnie badaniom profilaktycznym. Zatozenie to bedzie skutkowac zawyzeniem inkrementalnego
efektu zdrowotnego oraz zawyzeniem inkrementalnych kosztéw (brak badan profilaktycznych
skutkowa¢ bedzie wykryciem nowotworu w pdzniejszym stadium, jednak nie bedzie wigzaé sie
dodatkowymi kosztami tych badan).

W analizie dla populacji kobiet BRCA1 podane dane wejsciowe sugerujg, ze przyjeto jeden koszt
leczenia raka piersi i jeden koszt leczenia raka jajnika. Tym samym istnieje podejrzenie, ze model nie
uwzglednia kosztéw ani efektéw zdrowotnych wynikajgcych ze zdiagnozowania nowotworu na
wczesniejszym etapie zaawansowania i wdrozenia odpowiedniego leczenia, dzieki prowadzonym
regularnie w populacji kobiet ,z Programem” badaniom profilaktycznym.

Whioski z oceny technologii medycznej przeprowadzonej przez Agencje
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Problem zdrowotny

Szacuje sie, ze okoto 30% wszystkich nowotwordw powstaje w wyniku wysokiej, genetycznie
uwarunkowane] predyspozycji. W zaleznosci od rodzaju uszkodzen i miejsca uszkodzenia DNA rézny
jest typ dziedziczenia oraz charakterystyka rodowodowo-kliniczna. Dziedziczenie jednogenowe
autosomalne dominujgce na ogdt charakteryzuje wystepowanie zachorowan w kazdym kolejnym
pokoleniu (pionowa transmisja), zarébwno u mezczyzn jak i u kobiet. W przypadku wielogenowej
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 wykazaé u niemal wszystkich pacjentek z rakami piersi lub jajnika
charakterystyczne podtoze konstytucyjne sprzyjajgce rozwojowi tych nowotwordéw. 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 zespotéw dziedzicznej predyspozycji do nowotwordéw 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), ktéry stanowi ok. 5%
wszystkich przypadkow tego raka. HNPCC powstaje w wyniku mutacji jednego z kilku genéw takich
jak MSH2, MLH1, MSH6, PMS2.

Alternatywne swiadczenia

Zgodnie z rozporzadzeniem Ministra Zdrowia w sprawie Swiadczen gwarantowanych z zakresu
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej, kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb
nowotworowych stanowi jedno z kryteriow kwalifikacji do realizacji $wiadczen z zakresu badan
genetycznych finansowanych ze $rodkdw publicznych w ramach AOS. Nalezy zaznaczy¢, ze
w rozporzadzeniu nie wymieniono specyficznych mutacji, w kierunku ktérych wykonywane s3
badania genetyczne, a jedynie rodzaje badan, w tym:

e Klasyczne badania cytogenetyczne (techniki prazkowe — prazki GTG, CBG, Ag-NOR, QFQ, RBG
i wysokiej rozdzielczosci HRBT z analizg mikroskopowa chromosomoéw);

e (Cytogenetyczne badania molekularne (obejmuje analize FISH — hybrydyzacja in situ
z wykorzystaniem fluorescencji — do chromosomoéw metafazowych i prometafazowych oraz
do jader interfazowych z sondami molekularnymi centromerowymi, malujgcymi,
specyficznymi, telomerowymi, Multicolor-FISH);

e Badania metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje, RFLP, SSCP, HD,
sekwencjonowanie i inne) dobranymi w zaleznosci od wielkosci i rodzaju mutacji;

e Badania biochemiczne lub enzymatyczne.

Ponadto, w ramach warunkéw realizacji badan genetycznych wskazano wymagania wzgledem
personelu, wymieniajgc lekarza specjaliste w dziedzinie genetyki klinicznej oraz diagnoste
laboratoryjnego ze specjalizacja w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej, w przypadku
prenatalnej i postnatalnej diagnostyki genetycznej choréb nienowotworowych oraz nowotworéw
dziedzicznych.

Obecnie w Polsce realizowany jest rowniez Narodowy Program Zwalczania Choréb Nowotworowych,
w ramach ktérego realizowana jest m.in. opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na nowotwory ztosliwe.

Ocena technologii medycznej

W ramach wyszukiwania odnaleziono wytyczne m.in. United States Preventive Services Task Force
(USPSTF 2014) i National Institute for Health and Care Excellence (NICE 2013).
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Nalezy wskaza¢, ze wiekszos¢ rekomendacji w zakresie nowotworédw uwarunkowanych genetycznie
skierowana jest do lekarzy specjalistéw w dziedzinie onkologii, genetyki, ginekologii Iub
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.

USPPTF w odniesieniu do raka piersi zwigzanego z mutacjg w genie BRCA1 lub BRCA2 rekomenduje,
aby wsréd bezobjawowych kobiet (u ktérych nie zdiagnozowano dotgd raka piersi zwigzanego
z BRCA) lekarze POZ przeprowadzali przesiewowo wywiad rodzinny (przy uzyciu dostepnych narzedzi
w zakresie zbierania wywiadu rodzinnego) w kierunku wystepowania wsrdd krewnych raka piersi,
jajnikéw, jajowoddéw lub otrzewnej. Kobiety z pozytywnymi wynikami badan przesiewowych powinny
otrzymad porade genetyczng oraz gdy wystepujg ku temu wskazania, badanie genu BRCA. Natomiast
NICE zaleca, 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 z niepokojgcymi objawami lub sg zaniepokojone
wystepowaniem nowotworéw w rodzinie. Nie zaleca natomiast aktywnego poszukiwania oséb
zrakiem piersi wystepujagcym w rodzinie. W wytycznych NICE wskazuje sie rowniez, ze np.
w przypadku kobiet powyzej 35 r.z. stosujgcych doustne s$rodki antykoncepcyjne lub stosujgcych
dtugotrwale hormonalng terapie zastepczg zebranie wywiadu rodzinnego moze by¢ klinicznie istotne.

Nie odnaleziono rekomendacji klinicznych, ktére odnosityby sie do innych nowotworéw
dziedzicznych, w tym: raka jelita grubego, w kontekscie podstawowej opieki zdrowotnej.

Whnioski z odnalezionych dowodéw naukowych z zakresu skutecznosci klinicznej/bezpieczenstwa
(przeglad systematyczny Quereshi 2007) wskazuja, iz narzedzia stuzgce pozyskiwaniu historii choréb
w rodzinie w ramach POZ, rdzinig sie miedzy sobg, szczegdlnie w zakresie zadawanych pytan
dotyczacych stanu zdrowia krewnych pacjentédw. Narzedzia te stanowig integralng czes¢ oceny ryzyka
wystgpienia nowotworu dziedzicznego w rodzinie i dotyczg gtéwnie: raka piersi, jajnika, jelita
grubego oraz prostaty. Tylko nieliczne narzedzia, poddane ocenie w ramach badan kliniczno-
kontrolnych, zostaly pozytywnie ocenione w ramach ich stosowania zaréwno w praktyce
genetycznej, jak i standardowej opiece zdrowotnej. Nalezy podkreslic, ze brane pod uwage
interwencje byty skierowanie nie tylko do lekarzy i pielegniarek POZ, ale takze ginekologodw,
potoznikdw oraz dietetykdw. Autorzy przegladu systematycznego stwierdzili, iz cho¢ wiele narzedzi
oceny ryzyka zostato zaprojektowanych do stosowania w podstawowej opiece zdrowotnej, to brakuje
dowoddéw jednoznacznie potwierdzajacych ich skuteczno$¢ w promowaniu zalecanych dziatan
klinicznych.

Z kolei zgodnie z odnalezionym przeglagdem systematycznym Paneque 2016 obecnie nie odnajduje sie
wystarczajacej liczby badan o odpowiedniej jakosci, ktére oceniatyby w sposéb wihasciwy 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.

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

Kwestionariusz FHS-7 — prosty instrument stuzacy identyfikacji najczesciej dziedzicznych fenotypow
raka piersi, wykazuje dobrg swoistos¢ oraz stabilnos¢ czasowg 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 mieé¢ na wzgledzie wzrost zapotrzebowania na okreslone dziatania, w tym
konsultacje genetyczne (Orlando 2014).

11/12



Opinia Prezesa AOTMIT nr 64/2018 z dnia 11 maja 2018 r.

Integracja narzedzia MeTree do POZ moze przyczyni¢ sie takize do poprawy wykorzystywania
wytycznych klinicznych z zakresu stratyfikacji ryzyka oraz potencjalnie ograniczy¢é 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 chordb (w tym nowotworéw) w populacji oséb
dorostych, korzystajacych z POZ (O’Neil 2009).

Zdania ekspertow klinicznych nt. zasadnosci prowadzenia programu polityki zdrowotnej
w przedmiotowym zakresie sg podzielone.

W odniesieniu do kwestii zaangazowania lekarzy i pielegniarek POZ do przeprowadzenia badan
ankietowych wsrdéd dorostych mieszkancow powiatu lubiiskiego, ekspert kliniczny w dziedzinie
medycyny rodzinnej wskazat na braki kadrowe i zasugerowat zaangazowanie w proces zbierania
ankiet np. absolwentéw zdrowia publicznego. Natomiast ekspert kliniczny w dziedzinie genetyki
klinicznej wskazat na mozliwo$é prowadzenia tego rodzaju dziatan jedynie poza godzinami pracy
lekarzy i pielegniarek POZ w ramach NFZ. Jeden z ekspertéw w dziedzinie medycyny rodzinnej wyrazit
opinie, ze zbieranie ankiet w ramach wizyt domowych w zaktadanym odsetku moze by¢ trudne do
realizacji. Z kolei ekspert w dziedzinie onkologii klinicznej wskazat na zasadnos$¢ tego rodzaju dziatan.
Ekspert Polskiej Koalicji Pacjentéw Onkologicznych (PKPO) wyrazit aprobate dla ww. dziatan
zwracajac jednoczesnie uwage, ze zebrane informacje bedg przydatne w opiece nad pacjentami
poradni POZ. Wskazat takze, ze program powiatu lubinskiego mogtby stanowi¢ pilotaz dla szerszych
dziatan w tym zakresie na terenie catego kraju.

Efektywnos¢ kosztowa oceny historii rodziny w kierunku raka jelita grubego jest zblizona do innych
szeroko akceptowalnych technologii. Niemniej, wyniki sg wrazliwie w zaleznosci od tego, jakie
zatozenie w analizie zostato przyjete. Ze wzgledu na relatywnie wysoka czestos¢ stwierdzania choréb
w wywiadach rodzinnych, konieczne sg dalsze analizy z perspektywy ptatnika publicznego, oparte
o dane wysokiej jakosci (Ramsey 2005).

Biorgc pod uwage powyisze argumenty, opiniuje, jak na wstepie.

Tryb wydania opinii

Opinie wydano na podstawie art. 48a ust. 1 i 3 ustawy o Swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze $rodkow
publicznych (Dz. U. z 2017 r., poz. 1938 z pdzn. zm.), z uwzglednieniem raportu 0T.440.1.2018 ,Program identyfikacji oséb z
wysokim ryzykiem nowotwordw dziedzicznych z udziatem poradni genetycznych i lekarzy rodzinnych realizowany przez:
Ministerstwo Zdrowia”, kwiecien 2018r. oraz Aneksu: ,Programy z zakresu wczesnego wykrywania nowotworéw
uwarunkowanych genetycznie — wspdlne podstawy oceny”, marzec 2018 r. oraz Opinia Rady Przejrzystosci Nr 85/2018 z
dnia 16 kwietnia 2018 roku o projekcie programu ,Program identyfikacji oséb z wysokim ryzykiem nowotworéw
dziedzicznych z udziatem poradni genetycznych i lekarzy rodzinnych” Ministra Zdrowia

12/12



