Povzetki

VLOGA DOTIKA V DOBI SLIKE: ALI IMA KLINICNI PREGLED SE
MESTO PRI PRESEJAN]JU VISOKO OGROZENIH ZENSK?

Luka Marinko "%, Barbara Peri¢ >?, Mateja Krajc 2

' Oddelek za onkolosko klinicno genetiko; Onkoloski institut Ljubljana, Ljubljana, Slovenija
? Medicinska fakulteta, Univerza v Lijubljani, Liubljana, Slovenija
3 Odldelek za onkolosko kirurgijo; Onkoloski institut Lijubljana, Liubljana, Slovenija

Elektronski naslov: Imarinko@onko-i.si

V Sloveniji za rakom dojk (RD) letno zboli priblizno 1500 Zensk; pri veéini gre za sporadi¢ne rake,
v 5-10 % pa se rak dojk lahko pojavi zaradi podedovane genetske okvare predvsem v genih BRCA1,
BRCA2, PALB2, ATM in CHEK?2. Na podlagi ocene ogroZenosti Zenske umestimo v eno od treh
kategorij ogrozenosti za RD, in sicer (i) populacijsko, (ii) zmerno poveéano in (iii) visoko, katerih
ogrozenosti se predstavljajo do 15 %, med 15 % in 30 % in nad 30 % v identi¢nem vrstnem redu.
Nosilke vecine patogenih/verjetno patogenih razli¢ic (PR/VPR) genov, ki povecujejo ogrozenost za
RD, spadajo v kategorijo z visoko ogrozenostjo in se spremljajo v organiziranem presejalnem programu
na Onkoloskem institutu Ljubljana v Centru za bolezni dojk — genetika (CBD-GEN) po v naprej
dogovorjenem presejalnem protokolu, v odvisnosti od okvarjenega gena. BRCAI in BRCA2 nosilke
lahko v Sloveniji opravljajo (i) od 25. leta starosti klini¢ni pregled (KP) dojk na Sest do 12 mesecev in
(ii) letno magnetno-resonanéno slikanje (MRI) tkiva dojk s kontrastom, (iii) od 30. leta dalje opravlja
tudi letno presejalno mamografijo (mamografijo in MRI so do nedavno opravljale izmenjujoce na
6 mesecev).

Namen naSe raziskave je bil (i) pregledati razpolozljive podatke o presejalnih programih visoko
ogrozenih (BRCAI in BRCA2 nosilke) za RD v ostalih drzavah ter (ii) primerjati smernice spremljanja
s slovenskimi, s posebnim poudarkom na KP dojk.

Analizirali smo rezultate ¢lankov, ki so raziskovali metode presejanja bolj ogrozenih. Literaturo smo
iskali v spletnih zbirkah PUBMED z uporabo naslednjih iskalnih pojmov: »HBOC syndrome«,
»HBOC«, »HBOC surveillance«, »hereditary breast cancer«, »BRCA«, »BRCA1 AND MRI«,
»clinical breast exam brca«. Med vkljucitvene kriterije smo $teli: starost izvornega ¢lanka enajst let
ali manj, primerjava najdb med BRCAI in BRCA2 in doprinos KP dojk k zgodnjemu odkrivanju raka
dojk.

Med izbranimi drzavami 27 od 31 drzav priporo¢a KP dojk pri bolj ogrozenih. In sicer se sheme
razlikujejo glede starosti pricetka presejanja: 4 drzave pri¢nejo s presejanjem s KP pri 18. letih, 3 pri
20. letih, 18 pri 25. letih, 1 pri 30. letih starosti, ena drzava pa ne opredeljuje starosti pricetka
spremljanja. Presejalno mamografijo in MRI pri bolj ogrozenih priporocajo vse drzave ¢lanice; z
zatetkom pri 18. letih (1/31), 25. letih (25/31) ali 30. letih starosti (5/31) za MRI in 25. letih (3/31),
30. (19/31), 35. (4/35) ali 40. letih starosti (5/31) za mamografijo. Med 27 drzavami, ki priporoéajo
klini¢ni pregled dojk, sta dve dolo¢ili zgornjo starostno mejo. Od enaintridesetih drzav, ki priporo¢ajo
mamografijo, jih ima sedem (22,5 %) opredeljeno zgornjo starostno mejo zaklju¢ka presejanja.
Med trinajstimi drzavami, ki priporocajo ultrazvo¢no presejanje, je to mejo doloéila le ena, medtem
ko je pri magnetno resonan¢nem slikanju (MRI) zgornja starostna meja dolo¢ena v Sestnajstih od
enaintridestih drzav. Doprinos KP dojk k zgodnji diagnozi raka dojk ocenjujejo med 0 % in 5,7 %, s
skupnim delezem (delez po zdruzitvi podatkov) 2,5 %.

Med drzavami obstajajo razlike med starostnimi mejami za posamezne presejalne metode pri bolj
ogrozenih, kar pri¢a o pomanjkanju trdnih dokazov in $tudij, ki govorijo v prid doloceni starostni
meji in metodi presejanja. Veliko vprasanje in izziv prinasa vprasanje o smiselnosti izvajanja KP pri
tej skupini. Ceprav priporotila Evropskega zdruZenje za internisti¢no onkologijo (ESMO) jasno
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navajajo, da KP dojk ne doprinese k zgodnjemu odkrivanju raka dojk pri bolj ogrozenih, se tako v
Sloveniji, kot tudi v ve¢ini drugih evropskih drzav $e vedno opravlja. V evropskem prostoru bi bilo
potrebno raziskati doprinos KP k zgodnjem odkrivanju raka dojk pri bolj ogrozenih Zenskah in na
podlagi pridobljenih rezultatov predlagati razmislek o spremembi trenutnih priporo¢il, oziroma
pripraviti podlago za izvedbo prospektivne raziskave, ki bi bolj natan¢no opredelila pomen izvajanja

KP pri bolj ogrozenih.
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