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Bloczek tkankowy- materiał tkankowy zatopiony w parafinie



 
w genach BRCA1/2

NGS jest rekomendowaną metodą diagnostyczną mutacji w genach BRCA1/211

* NGS - sekwencjonowanie następnej generacji

Mutacje

Germinalne - dziedziczne, obecne we  
wszystkich komórkach ciała, mogą  
występować u innych członków rodziny.5

Somatyczne - niedziedziczne,  
obecne tylko w komórkach  
nowotworowych.5

Wyniki badania w kierunku mutacji w genach BRCA 1/2 mają charakter10:

• prognostyczny – pozwalający oszacować prawdopodobny przebieg choroby oraz ryzyko jej nawrotu

• predykcyjny – pozwalający przewidzieć prawdopodobną odpowiedź na terapię, a więc pomocny przy doborze terapii  
personalizowanej, decyzji o zabiegu chirurgicznym lub zabezpieczeniu płodności u chorego

• profilaktyczny – pozwalający na podjęcie decyzji dotyczącej działań profilaktycznych, np. usunięcia jajników i jajowodów,  
skierowanie rodziny do poradni genetycznej i objęcie programem  „Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie  
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka piersi lub raka jajnika.”

Nowotwory powstają głównie na skutek mutacji genetycznych.6  Tysiące mutacji pojawia się w komórkach każdego dnia. 
Jednak większość z nich jest naprawiana, nie doprowadzając do rozwoju nowotworów.7

Mutacje w genach BRCA1 i BRCA2 mają istotny wpływ na ryzyko wystąpienia nowotworów piersi, jajnika, trzustki  
oraz gruczołu krokowego8,9.



Istnieje możliwość interpretacji 5-stopniowej, jednak dla ujednolicenia wyników stosuje się interpretację 3-stopniową.

Patogenne:

• Zdecydowanie patogenne
• Prawdopodobnie patogenne

Niepewne:

• Wariant o niepewnym znaczeniu
(Variant of unknown significance – VUS)

Niepatogenne:

• Prawdopodobnie niepatogenny
• Niepatogenny

•  wykryto mutację patogenną związaną  
   z chorobą

•  stanowi podstawę do diagnostyki  
   u krewnych

•  może zostać wykorzystana do ustalenia   
   postępowania klinicznego u pacjenta

Wynik mBRCA+

•  wykryto wariant o nieznanym znaczeniu  
   klinicznym

•  brak dowodów na konieczność zmiany   
   postępowania klinicznego u pacjenta    
   lub zaproponowania wykonania badań  
   u krewnych

Wynik mBRCA-

•  wykryty wariant obecnie nie ma  
   potwierdzenia znaczenia klinicznego

•  obecnie bez znaczenia terapeutycznego,   
   może mieć znaczenie w przyszłości

Wynik mBRCA-

Wpływa na postępowanie kliniczne
NIE wpływa na postępowanie  
kliniczne

NIE ma zastosowania klinicznego; 
wymaga dodatkowej obserwacji

Kryteria klasyfikacji wykrytych mutacji12,13,14



Bloczek tkankowy (FFPE) - materiał pierwszego wyboru

Wynik mBRCA-

Decyzja kliniczna Konsultacja w poradni  
genetycznej
Badanie z krwi obwodowej w celu 
potwierdzenia mutacji germinalnej*

nowo rozpoznany,  
high grade, FIGO III i IV

Wynik 
HRD+

Wynik 
HRD-

Wskazuje na niski wynik 
oceny niestabilności genomu

MUTACJE SOMATYCZNE I GERMINALNE15

Tryb ambulatoryjny16,17

Badania genetyczne z materiału archiwalnego 5.52.01.0001511 
Katalog 1b
+
zaawansowane badanie genetyczne 5.53.01.0005003
Katalog 1c

Tryb hospitalizacji16,17

Grupa JGP
Katalog 1a
+
zaawansowane badanie genetyczne 5.53.01.0005003 
Katalog 1c

Badanie FFPE wykonane techniką NGS

Wynik mBRCA+ 

Badanie HRD (deficyt rekombinacji homologicznej)
(Brak finansowania badań przez NFZ)

Wskazuje na obecność  
niestabilności genomu

Decyzja kliniczna Decyzja klinicznaW przypadku materiału niediagnostycznego  
lub braku tkanki należy wykonać badanie  
z krwi obwodowejRa
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*W przypadku identyfikacji wariantu germinalnego należy objąć rodzinę programem „Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka piersi lub raka jajnika.”



*W przypadku identyfikacji wariantu germinalnego należy objąć rodzinę programem „Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka piersi lub raka jajnika.”

Bloczek tkankowy (FFPE) - materiał pierwszego wyboru

FFPE  
niediagnostyczny 

lub brak tkanki

Decyzja kliniczna

NIE

NIE

TAK

TAK

NGS ctDNA
Mutacje somatyczne  
i germinalne

MUTACJE SOMATYCZNE I GERMINALNE15

Tryb ambulatoryjny16,17

Badania genetyczne z materiału archiwalnego 5.52.01.0001511
Katalog 1b
+
Zaawansowane badanie genetyczne 5.53.01.0005003
Katalog 1c

Tryb hospitalizacji16,17

Grupa JGP
Katalog 1a
+
Zaawansowane badanie genetyczne 5.53.01.0005003
Katalog 1c

Badanie FFPE wykonane techniką NGS

Badanie FFPE wykonane  
techniką NGS

Wynik mBRCA+

Progresja choroby?

Dostępny inny  
materiał FFPE  
(np. z przerzutu)

Wynik mBRCA-

Decyzja kliniczna

Badanie z krwi  
obwodowej - wykrycie tylko  
mutacji germinalnych (~50%)18,19 Ra
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Konsultacja w poradni  
genetycznej
Badanie z krwi obwodowej w celu 
potwierdzenia mutacji germinalnej*
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Badanie z krwi obwodowej - materiał pierwszego wyboru

Decyzja kliniczna 
Skierowanie rodziny pacjenta do poradni genetycznej – program „Opieka nad rodzinami 
wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka piersi lub raka 
jajnika”

MUTACJE GERMINALNE15

Badanie krwi obwodowej wykonane techniką NGS

Decyzja kliniczna

Wynik mBRCA-Wynik mBRCA+

Mutacja dziedziczna w genach BRCA1 i/lub w BRCA2 potwierdzona metodą NGS.

Nie ma konieczności ponownego wykonania badania u pacjentów, u których obecność mutacji w genach BRCA1 i/lub BRCA2  
została już wcześniej potwierdzona i wykonana inną metodą niż NGS.

C25.9

C25.0 C25.1
C25.2 C25.3
C25.5 C25.6
C25.7 C25.8

Tryb ambulatoryjny16,17

Badania genetyczne z materiału archiwalnego 5.52.01.0001511 
Katalog 1b
+
zaawansowane badanie genetyczne 5.53.01.0005003
Katalog 1c

Tryb hospitalizacji16,17

Grupa JGP
Katalog 1a
+
zaawansowane badanie genetyczne 5.53.01.0005003 
Katalog 1c



Badanie z krwi obwodowej - materiał pierwszego wyboru

Wynik mBRCA-

Decyzja kliniczna
Skierowanie rodziny pacjenta do poradni genetycznej – program „Opieka nad rodzinami 
wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka piersi lub raka 
jajnika”

MUTACJE GERMINALNE15

Badanie krwi obwodowej wykonane techniką NGS

Wynik mBRCA+

Ra
k 

pi
er

si 
5-

10
%

 c
ho

ry
ch

 z
 m

ut
ac

ją
 w

 g
en

ac
h 

BR
CA

1/
23

Decyzja kliniczna

C50Tryb ambulatoryjny16,17

Badania genetyczne z materiału archiwalnego 5.52.01.0001511
Katalog 1b
+
Zaawansowane badanie genetyczne 5.53.01.0005003
Katalog 1c

Tryb hospitalizacji16,17

Grupa JGP
Katalog 1a
+
Zaawansowane badanie genetyczne 5.53.01.0005003
Katalog 1c

Diagnostyka mutacji w genach BRCA1/2 powinna obejmować analizę całych genów techniką NGS,  
a nie tylko warianty założycielskie, które stanowią ok. 64% mutacji.20
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