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Povzetek

Obravnavo bolnikov v okviru ambulante za onkolo$ko genetsko svetovanje
in testiranje natancno opisuje klini¢na pot. V ambulanti obravnavamo posa-
meznike oz. druzine, kjer se rak pojavlja bolj pogosto. Gre za druzine, kjer
ve€ krvnih sorodnikov zboli za raki, ki se lahko pojavljajo v okviru razli¢nih
dednih sindromov. V ambulanti z zaklju¢kom obravnave v okviru multidi-
sciplinarnega tima (MDT) svetujemo program preventivnih kontrolnih pre-
gledov in ostalih zdravstvenih ukrepov glede na genetski izvid in druzinsko
anamnezo.

Klini¢na pot in multidisciplinarna obravnava temeljita na najnovejsih strokov-
nih smernicah in doktrinah ter natanéno vsebinsko in asovno opredeljujeta
vse aktivnosti obravnave bolnika. Za kakovostno in u€inkovito obravnavo bol-
nika je odgovoren celoten multidisciplinarni tim.

Kratka predstavitev podrocja

Samo $tiri leta po odkritju genov BRCA 1 in 2, ko so dodatni dokazi potrdili,
da so za vecino dednih rakov dojk in jajénikov dejansko odgovorne mutacije
v teh genih, smo tudi na OnkoloSkem institutu Ljubljana ze leta 1999 zaceli z
raziskovalnim projektom, katerega cilj je bil vzpostavitev u€inkovitega sistema
za odkrivanje nosilcev mutacij in ustrezno svetovanje.

NasSe izkusnje in izku$nje drugih drzav so pokazale, da ima pravo¢asno odkri-
vanje nosilcev mutacij v genih BRCA 1 in 2 velik pomen za prepreCevanje in
zgodnje odkrivanje dednih oblik raka dojk in jajénikov. Zato je bilo genetsko
testiranje in svetovanje leta 2008 uvrs¢eno med redne dejavnosti Onkoloske-
ga instituta Ljubljana. Dejavnost od zacetka vklju€uje multidisciplinarni pristop
k obravnavi bolnikov, kar zagotavlja primerno in kakovostno obravnavo bolni-
kov. Nase strokovno delo na tem podroc&ju smo zaokrozili z izdelavo in objavo
klinicne poti genetskega svetovanja in testiranja in s Stevilnimi publikacijami
nasega strokovnega dela.

Z leti se je stopnjevalo zanimanje za genetsko testiranje in svetovanje, saj
smo prva leta obravnavali le nekaj posameznikov na teden, v zadnjih letih
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pa Stevilo obravnavanih mo¢no naras¢a. Prav tako smo dejavnost razsirili
Se na druga podrocja dednega raka. V ambulanti poleg druzin, kjer se po-
javljata rak dojk in jajénikov, obravnavamo tudi druzine s sumom na dedni
rak debelega Crevesa, dedni maligni melanom, dedni rak &Citnice, dedne
polipoze, sindrom Peutz-Jeghers, sindrom Muir-Torre, sindrom Li-Frau-
meni in ostale, redkejSe dedne sindrome. Program genetskega testiranja
in svetovanja za dedni rak dojk in jajénikov je primer uspe$nega prenosa
raziskovalnega projekta v prakso. V kratkem ¢asu smo uspesno vzpostavili
aktivno delujo€¢ multidisciplinarni tim in organizirali delovanje ambulante in
laboratorija. Delo smo priredili tako, da bolnik na enem mestu opravi sve-
tovanje, testiranje in morebitne preventivnhe posege. Bolnike, ki so visoko
ogrozeni, spremljamo v nasi ustanovi. Temu imamo namenjeno posebno
ambulanto od septembra 2010.

Klini¢ne poti

Obravnavo bolnikov v okviru ambulante za onkolosko genetsko svetovanje in
testiranje natancno opisuje klini¢na pot, ki predstavlja strokovno osnovo dela
MDT v okviru ambulante za onkoloSko genetsko svetovanje in testiranje. V
ambulanti z zaklju¢kom obravnave v okviru multidisciplinarnega tima svetuje-
mo program preventivnih kontrolnih pregledov in ostalih zdravstvenih ukrepov
glede na genetski izvid in druzinsko anamnezo. Obravnavamo tako zdrave kot
tudi bolne posameznike.

Klini¢na pot in multidisciplinarna obravnava temeljita na najnovejsih strokov-
nih smernicah in doktrinah ter natanéno vsebinsko in ¢asovno opredeljujeta
vse aktivnosti obravnave bolnika. Za kakovostno in u€inkovito obravnavo bol-
nika je odgovoren celoten multidisciplinarni tim.

Predstavitev multidisciplinarnega tima (sestava po profilih)

Multidisciplinarni tim za onkolo$ko genetsko svetovanije in testiranje po pro-
filih:

e Kkirurg,

e internist,

e radioterapevt,

¢ ginekolog,

e radiolog,

e specialist javnega zdravja / genetski epidemiolog,

e kirurg iz Univerzitetnega klinicnega centra Ljubljana (UKC LJ) (zunanji ¢lan),
e molekularni biolog,

¢ psiholog in

e medicinska sestra.
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Oblike multidisciplinarne obravnave

Multidisciplinarna obravnava se izvaja v okviru rednih mesec¢nih konzilijev
MDT za onkolosko genetsko svetovanje in testiranje.

Podlage za multidisciplinarno obravnavo

Podlago za multidisciplinarno obravnavo predstavljajo klini€ne poti za onko-
loSko genetsko svetovanje in testiranje in uveljavljene mednarodne smernice
(ASCO, NCCN, NICE) za obravnavo bolnikov s sumom na dedni rak. Na dolo-
¢enih strokovnih podrogjih (dedni rak dojk) imamo v sklopu smernic za zdra-
vljenje raka dojk Ol tudi objavljene smernice spremljanja dednega sindroma
raka dojk in jajénikov (prisotne mutacije). Smernic, kjer bi bili na enem mestu
zbrani vsi dedni raki, nimamo.

Stevilo konzilijev in sestava

Konzilij MDT za onkoloSko genetsko svetovanje in testiranje skli¢emo enkrat
mesec¢no, razen med poletnimi pocitnicami. V povprecju je tako letno deset
konzilijev MDT.

Clani konzilja MDT za genetiko so na Onkoloskem institutu Ljubljana ime-
novani (potrjeni) na strokovnem svetu. Sestavljajo ga predstavniki razli¢nih
poklicnih skupin in specializacij: kirurg, internist, radioterapevt, ginekolog,
radiolog, specialist javnega zdravja/genetski epidemiolog, kirurg iz UKC LJ
(zunaniji ¢lan), molekularni biolog, psiholog in medicinska sestra.

Analiza multidisciplinarne obravnave za zadnje trimesecje
2013
V oktobru, novembru in decembru 2013 smo na konzilijih MDT obravnavali

skupno 69 druzin in njihovih posameznikov (120-140 posamic¢nih obravnayv,
v vsaki druzini je treba obravnavati v povprecju dva do tri ¢lane) (Tabela 1).

Tabela 1: Analiza obravnav konzilija MDT za onkolo$ko genetsko svetovanije in testira-
nje v zadnjem tromesecju leta 2013.

Obravnava
Nove druzine glede na izvide Obravnava
pred prvim genetskega druzin s

svetovanjem testiranja posebnostmi SKUPAJ
OKTOBER 6 7 7 20
NOVEMBER 9 1 9 19
DECEMBER 16 7 7 30
SKUPAJ 69
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Dnevni red konzilja obsega obravnavo posameznikov/druzin, pri katerih
imamo znane rezultate genskega testiranja in jim je treba dolocCiti program
preventivnih pregledov, ter obravnavo druzin, ki $e niso bile na genetskem
svetovanju. Na konziliju je predstavljeno porocilo o rednem delu ambulante za
genetsko svetovanje, posebnosti posameznikov oziroma njihovih druzin in o
druga problematika. Na konziliju se celoten multidisciplinarni tim seznanja z
novostmi s podrocja genetike — genetskega svetovanja in testiranja ter spre-
jema nove smernice obravnave.

Predlog kazalnikov, po katerih bi merili uspesnost
konziliarnega dela

Enote onkogenetskega svetovanja in testiranja naj bi delovale v okviru multi-
disciplinarnih timov. Na Onkolo$skem institutu Ljubljana sledimo tem smerni-
cam Ze od vsega zadetka genetskega svetovania, to je Ze od leta 1999. Zal v
mnogih, tudi razvitih evropskih drzavah bolnikov ne obravnavajo vedno glede
na priporocene smernice, torej v okviru MDT, najveckrat zaradi lo€enega de-
la genetikov in ustanov, kjer izvajajo spremljanje bolnikov glede na genetski
izvid. Priporocila glede multidisciplinarne obravnave bolnikov z vecjim tvega-
njem za raka so navedena Ze v evropskih smernicah za zgodnje odkrivanje
in zdravljenje raka dojk, za ostale, tudi redke dedne sindrome za raka, pa je
praktiéno v vseh priporogilih in strokovnih objavah navedeno, da naj bi se
bolniki obravnavali v okviru MDT.

Glede na to, da onkogenetsko svetovanje in testiranje v okviru MDT Se ni za-
gotovljeno povsod po Evropi, dogovorjenih kazalnikov uspesnosti Se ni.

Predlagamo naslednje kazalnike uspesnosti:

¢ obstoj multidisciplinarnega tima,

e celovita obravnava bolnikov na enem mestu (od genetskega svetovanja
pred testiranjem, do spremljanja oz. preventivnih operacij),

e Stevilo obravnav,

e Stevilo odkritih pozitivnih druzin,

¢ dosledno sledenje klini¢ni poti,

e stalnost (nenehno delovanje MDT, ne glede na odsotnosti, finan¢no razpo-
lozljivost, prostorsko stisko),

e dostopnost (MDT dostopen vsem napotenim bolnikom),

e enakovredna obravnava (sledenje smernicam in klini¢nim potem pri vseh
bolnikih),

e ustrezna hitrost obravnave (merjena v tednih od prejema napotnice),

e stalno ciljano dodatno usposabljanje ¢lanov MDT (velja za vse profile),

e redni zunaniji nadzor (predlagamo strokovni nadzor iz tujine),

e Cakalna doba na obravnavo na konziliju MDT,
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¢ sodelovanje z drugimi institucijami (domacimi in tujimi),

e varovanje osebnih podatkov (glede na to, da gre za najbolj obcutljive med
obcutljivimi medicinskimi podatki),

e redni zapisniki konzilijev MDT, ki so primerno arhivirani in preverljivi,

e priprava smernic in klini¢nih poti ter njihovo posodabljanje.

Predlog morebitne reorganizacije dela konzilija

Menimo, da reorganizacija MDT za onkolosko genetsko svetovanije in testira-
nje znotraj Onkoloskega instituta Ljubljana (Ol) trenutno ni potrebna.

V prihodnje bomo vloZili pobudo na razsirjene strokovne kolegije (RSK) ustre-
znih specialnosti, da bi MDT onkoloskega genetskega svetovanja in testiranja
na Ol deloval medinstitucionalno, torej na drzavnem nivoju, v okviru terciarja.
Glede na dostopno literaturo lahko sklepamo, da je za obseg nase populacije
(1-2 milijona) enotna sestava v okviru centraliziranega MDT onko-genetskega
svetovanja in testiranja na drzavnem nivoju primerna.

Ocena potreb na drZavni ravni in predlog konziliarne
oskrbe na drzavnem nivoju

Na drzavnem nivoju ne obstaja regulativa oz. priporocilo, da naj bi vse bol-
nike, ki pridejo na onkogenetski posvet obravnavali v okviru multidisciplinar-
nih timov. Ceprav Ol ni edina ustanova v Sloveniji, kjer poteka svetovanije ali
testiranje za dedne rake. pa je Ol edina ustanova, ki bolnikom zagotavljamo
celostno oskrbo: onkoloSko genetsko svetovanje, testiranje, svetovanje ukre-
pov in izvedba ukrepov (spremljanje, preventivna kirurgija itd). Kako poteka
obravnava teh bolnikov v drugih ustanovah, ne vemo, prav tako ta podatek
ni dostopen iz objavljene literature. Trenutno pripravljamo pobudo za medin-
stitucionalno sodelovanje v okviru konzilija MDT za onkolo$ko genetsko sve-
tovanje in testiranje. Delo na tem podrocju bi moralo biti poenoteno in enaka
kakovost obravnave bi morala biti dosegljiva vsem drzavljanom, ne glede na
to, kje v drzavi bo obravnava potekala.

Na ustreznih razsirjenih strokovnih kolegijih (npr: RSK za onkologijo, medicin-
sko genetiko, kirurgijo, javno zdravje, radiologijo, ginekologijo in porodnistvo,
laboratorijsko dejavnost), bi morali podati pobudo (je v pripravi) za sprejem
skupnih smernic obravnave/klini€nih poti za bolnike, ki pridejo v obravnavo
zaradi dednega raka kjerkoli v drzavi.

Da bi se izognili dolgim €akalnim vrstam in podvajanjem genetskih preiskav
ter da bi zagotovili kakovostno obravnavo, bi morali na drzavnem nivoju po-
skrbeti za ustrezno kadrovsko in prostorsko zasedbo (a) oddelka za onkolo-
Sko genetsko svetovanije in testiranje, (b) laboratorija, ki izvaja genetske teste,
(c) MDT in (d) ustrezno zakonsko ureditev registra dednih rakov na drzavnem
nivoju (zakon o zbirkah podatkov s podrocja zdravstvenega varstva), in sicer
po vzoru uveljavljenih onkogenetskih centrov iz tujine.
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Zakljucek

V ambulanti za onkolosko genetsko svetovanje in testiranje obravnavamo v
okviru multidisciplinarnega tima bolnike in druzine, kjer se rak pojavlja bolj
pogosto in obstaja visoka verjetnost za prisotnost dednih rakov. Klini¢na pot
in multidisciplinarna obravnava onkoloSkega genetskega svetovanja in testi-
ranja na Onkoloskem institutu Ljubljana temeljita na najnovej$ih strokovnih
smernicah in doktrinah ter natanéno vsebinsko in ¢asovno opredeljujeta vse
aktivnosti obravnave bolnika. Za kakovostno in u€inkovito obravnavo bolnika
je odgovoren celoten multidisciplinarni tim.

Trenutno pripravijamo pobudo za medinstitucionalno sodelovanje v okviru
konzilja MDT za onkolo$ko genetsko svetovanje in testiranje. Delo na tem
podroc¢ju bi moralo biti poenoteno in enaka kakovost obravnave bi morala
biti dosegljiva vsem drzavljanom, ne glede na to, kje v drzavi bo obravnava
potekala.
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