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BRCA 1/2 U PACJENTEK Z RAKIEM
PIERSI
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Diagnostyka mutacji w genach BRCA 1/2

A1l. Skala zlecania badania mutacji BRCA 1/2
U pacjentek z rakiem piersi

Odsetek pacjentek, ktorym lekarz zlecit badanie mutacji BRCA 1/2
pokazano % pacjentek i sredniq liczbe pacjentek, n=410 pacjentek typu A
100% - wszystkie pacjentki u ktorych lekarz prowadzit diagnostyke lub/ileczyt w danym okresie
(w poradni lub/i w oddziale szpitalnym)

m pacjentki z rakiem piersi skierowane na badanie mutacji BRCA 1/2  mpozostate

SUMA
5 pacjentek 31 pacjentek

w pazdzierniku 2022 36 pacjentek

7 pacjentek 29 pacjentek

w listopadzie 2022 35 pacjentek

12 pacjentek 59 pacjentek

W sumie (pazdziernik i

71 pacjentek
listopad 2022)

CocNosco 5



Diagnostyka mutacji w genach BRCA 1/2

A2. Nowe pacjentki z rakiem piersi i
Z pozytywnym wynikiem badani mutacji BRCA 1/2
-skala zjawiska

Odsetek NOWYCH pacjentek, ktore zgtaszajq sie do lekarza z juz dodatnim
wynikiem badania mutacji BRCA 1/2

pokazano % pacjentek i sredniq liczbe pacjentek, n=179 pacjentek typu B
100% - wszystkie pacjentki ktore pojawity sie u lekarza po raz pierwszy (tzn. nowych dla lekarza pacjentek) w
pazdzierniku i listopadzie 2022 (w poradni lub/i w oddziale szpitalnym)

B pacjentki zgtaszajgce sie do lekarza z dodatnim wynikiem badania mutacji BRCA 1/2 mpozostate
SUMA
2 pacjentki 10 pacjentek

w pazdzierniku 2022 12 pacjentek

2 pacjentki 9 pacjentek

w listopadzie 2022 11 pacjentek

5 pacjentek 19 pacjentek

w sumie (pazdziernik i

24 pacjentki
listopad 2022)
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A3. Moment zlecania badania mutaciji
BRCA 1/2 (czes¢ 1z 4) , , ,

6% pacjentek typu B miato wykonane badanie mutacji BRCA 1/2
przed diagnozqg. Nie zostaty one uwzglednione na tym wykresie.

Czas, ktéry uptynat od diagnozy raka piersi do momentu wystawienia

skierowania na badanie mutacji BRCA 1/2

pokazano % pacjentek i sredniq obcietq, n=409 pacjentek typu A
i 154 pacjentki typu B, ktére w momencie badania mutacji miaty diagnoze raka piersi

do 1 miesigca mpowyzej 1 do 2 miesiecy m powyzej 2 do 4 miesiecy
B powyzej 4 do 6 miesiecy W powyzej 6 miesiecy - do 1 roku mpowyzej 1 roku - do 2lat
mpowyzej 2 lat - do 3lat mpowyzej 3 lat - do 4lat mpowyzej 4 lat
Pacjentki typu A - Pacjentki typu B -
skierowane przez lekarza nowe, z dodatnim wynikiem badania

Srednio: 187 dni Srednio: 60 dni
Cocnosco 7



OncoZoom
Diagnostyka mutacji w genach BRCA 1/2

A3. Moment zlecania badania mutaciji
BRCA 1/2 (czes¢ 2z 4)

Moment wystawienia skierowania na badanie mutacji BRCA 1/2

a leczenie operacyjne
pokazano % pacjentek i sredniqg obcietq, n=410 pacjentek typu A i 179 pacjentek typu B

B brak operaciji

® przed operacjq

m do 1 miesigca po operacji (typ A) / w tym samym miesigcu* (Typ B)
B powyzej 1 miesigca po operacji

brak danych
Pacjentki typu A - Pacjentki typu B -
skierowane przez lekarza nowe, z dodatnim wynikiem badania

*poniewaz u pacjentek typu B lekarze opisywali dane historyczne to daty wystawienia
CO G N OSCO skierowania na badanie podawane byty jedynie w formacie miesigc/rok — stad w 8
LBy przypadku podania tego samego miesigca i roku nie mozna stwierdzi¢ jaka byta

kolejnos¢ chronologiczna obu wydarzen
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A3. Moment zlecania badania mutaciji
BRCA 1/2 (czes¢ 3z 4)

Moment wystawienia skierowania na badanie mutacji BRCA 1/2

a leczenie operacyjne (v pacjentek operowanych)
pokazano % pacjentek i sredniqg obcietq, n=185 pacjentek typu A i 99 pacjentek typu B, ktére w momencie badania
mutacji miaty diagnoze raka piersi

m PRZED operacjq - powyzej 2 miesiecy m PRZED operacjq - powyzej 1 do 2 miesiecy
PRZED operacjqg - do 1 miesigca m do 1 miesigca po operacji (typ A) / w tym samym miesigcu* (Typ B)
PO operaciji - powyzej 1 do 2 miesiecy PO operacji - powyzej 2 do 4 miesiecy
m PO operacji - powyzej 4 do 6 miesiecy m PO operacji - powyzej 6 miesiecy - do 1 roku
® PO operaciji - powyzej 1 roku
Pacjentki typu A - Pacjentki typu B -
skierowane przez lekarza nowe, z dodatnim wynikiem badania

Srednio: 30 dni
po operacji

Srednio:
344 dni po operaciji

*poniewaz u pacjentek typu B lekarze opisywali dane historyczne to daty wystawienia

< O G N OSCO skierowania na badanie podawane byty jedynie w formacie miesigc/rok — stad w 9

przypadku podania tego samego miesigca i roku nie mozna stwierdzi¢ jaka byta
kolejnos¢ chronologiczna obu wydarzen
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A3. Moment zlecania badania mutaciji
BRCA 1/2 (czes¢€ 4z 4)

Stadium choroby w momencie wystawienia skierowania/ wykonania
badania mutacji BRCA 1/2
pokazano % pacjentek, n=410 pacjentek typu A i 179 pacjentek typu B

Pacjentki typu A - Pacjentki typu B — nowe,
skierowane przez lekarza z dodatnim wynikiem badania

5

przed diagnozq raka piersi

choroba niezaawansowana (stadium I- lll niezaawansowane)
w okresie remisji po leczeniu pierwotnym wczesnego raka piersi
nawrdt do choroby niezaawansowanej

nawrdt do choroby zaawansowanej

choroba zaawansowana pierwotnie

brak danych

Cocnosco 10
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A4. Powody zlecania/wykonywania
badania mutacji BRCA 1/2 (czesc 1124

Powody wystawienia skierowania na badanie mutacji BRCA 1/2
pytanie otwarte, pokazano % pacjentek, n=410 pacjentek typu A

Pacjentki typu A - skierowane przez lekarza

ryzyko dziedziczenia, obcigzony wywiad rodzinny

wiek, mtody wiek chorej

kwalifikacja, okreslenie zakresu zabiegu (w tym. mastektomia vs BCT, usuniecie jajnikow)
wybor opciji terapii, planowanie leczenia (np. w perspektywie nawrotu, rozsiewu)
nowe opcje terapii (inhibitory PARP, leczenie celowane), nowy PL

typ histopatologiczny, biologiczny nowotworu

rak potréjnie ujemny (TNBC)

standard postepowania, wytyczne osrodka

profilaktyka rodzinna, informacja dla rodziny

dynamika, zaawansowanie, progresja choroby

prosba pacjentki

przebyty rak drugiej piersi

obustronny rak piersi

badanie nie byto wczesniej wykonane

wspotistnienie innego nowotworu

badanie kliniczne, RDTL

profil pacjentki '

przebyty rak jajnika

Cocnosco

33%



A4. Powody zlecania/wykonywania
badania mutacji BRCA 1/2 (czesc 224
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Powody wystawienia przez innego lekarza skierowania na badanie mutacji BRCA 1/2
pytanie otwarte, pokazano % pacjentek, n=159 pacjentek typu B

Pacjentki typu B - nowe, z dodatnim wynikiem badania,
skierowane na badanie przez lekarza

ryzyko dziedziczenia, obcigzony wywiad rodzinny

wiek, mtody wiek chorej

standard postepowania, wytyczne osrodka

kwallifikacja, okreslenie zakresu zabiegu (w tym. mastekotomia vs BCT, usuniecie jajnikow)
wybér opciji terapii, planowanie leczenia (np. perspektywa nawrotu, rozsiewu)
typ histopatologiczny, biologiczny nowotworu

rak potrojnie ujemny (TNBC)

weryfikacja wyniku, okreslenie ryzyka nawrotu

nowe opcje terapii (inhibitory PARP, leczenie celowane), nowy PL

profilaktyka rodzinna, informacja dla rodziny

obustronny rak piersi

dynamika, zaawansowanie, progresja choroby

przebyty rak jajnika

przebyty rak drugiej piersi

prosba pacjentki

przebyty rak jelita grubego

wspotistnienie innego nowotworu (rak jajnika)

badanie nie byto wczesniej wykonane

CO GNOSC O nie wiem, trudno powiedzie¢

38%

12
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A4. Powody zlecania/wykonywania
badania mutacji BRCA 1/2 (czesc3:24

Powody wykonania przez pacjentke, z wtasnej inicjatywy, badania mutacji BRCA 1/2
pytanie otwarte, pokazano % pacjentek, n=20 pacjentek typu B

Pacjentki typu B - nowe, z dodatnim wynikiem badania,
ktére badanie wykonaly z wiasnej inicjatywy

dodatni wywiad rodzinny 55%
obawa przed chorobg

okreslenie ryzyka nawrotu

okreslenie ryzyka dziedziczenia choroby
przyspieszenie diagnostyki

przebyty rak jajnika

decyzja o rodzaju zabiegu operacyjnego

mtody wiek

nie wiem, trudno powiedzie¢

Cocnosco 13
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A4. Powody zlecania/wykonywania
badania mutacji BRCA 1/2 (cesc 424

Cel badania mutacji BRCA 1/2
pokazano % pacjentek, n=410 pacjentek typu A i 179 pacjentek typu B

Pacjentki typu A -
skierowane przez lekarza

Profilaktyka zachorowan w rodzinie 69%

Pomoc w podjeciu decyzji terapeutycznej dotyczqgcej
leczenia innego niz operacyjne

Okreslenie zakresu zabiegu chirurgicznego

Pacjentki typu B - nowe,
z dodatnim wynikiem badania

Profilaktyka zachorowan w rodzinie 66%

Pomoc w podjeciu decyzji terapeutycznej dotyczgcej
leczenia innego niz operacyjne

Okreslenie zakresu zabiegu chirurgicznego
Profilaktyka zachorowania pacjentki

Nie wiem

Cocnosco
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B. CHARAKTERYSTYKA PACJENTEK,
KTORYM ZLECONO BADANIE
MUTACIJI BRCA 1/2
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B1. Dane demograficzne

Wiek pacjentki - AKTUALNIE
pokazano % pacjentek i sredniq obcietq, n=410 pacjentek typu A i 179 pacjentek typu B

ponizej 30rz 30-3%lat m 40-49lat m 50-59lat m 60-69lat m /0-79%lat
Pacjentki typu A - Pacjentki typu B -
skierowane przez lekarza nowe, z dodatnim wynikiem badania

Srednia: 48 lat Srednia: 47 lat

Cocnosco L
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B2. Informacje o chorobie (czesc1:3)

Wiek pacjentki - W MOMENCIE DIAGNOZY
pokazano % pacjentek i sredniq obcietq, n=410 pacjentek typu A i 179 pacjentek typu B

ponizej 30rz 30-3%lat m 40-49lat m 50-59lat m 60-69lat m /0-79%lat
Pacjentki typu A - Pacjentki typu B -
skierowane przez lekarza nowe, z dodatnim wynikiem badania

Srednia: 47 lat Srednia: 46 lat

CocNosco .



OncoZoom
Diagnostyka mutacji w genach BRCA 1/2

B2. Informacje o chorobie (czeic2:3)

Stadium choroby w momencie diagnozy
pokazano % pacjentek i sredniqg obcietq, n=410 pacjentek typu A i 179 pacjentek typu B

Stadium PIERWSZE m Stadium DRUGIE
m Stadium TRZECIE NIEZAAWANSOWANE  m Stadium TRZECIE ZAAWANSOWANE

m Stadium CZWARTE

Pacjentki typu A -
skierowane przez 1M% 12%
lekarza
Pacjentki typu B —
17% 7% 10%

nowe, z dodafnim
wynikiem badania

18

Cocnosco
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B2. Informacje o chorobie (czeic3:3)

Typy nowotworu vs powody skierowania na badanie mutacji BRCA 1/2
pokazano % pacjentek, n=410 pacjentek typu A i 179 pacjentek typu B

B Potrdjnie ujemny (TNBC)
® Hormonozalezny HER2 ujemny
m HER2 dodatni (hormonozalezny lub hormononiezalezny)

_typ histopatologiczny, —ryzylgo dzied‘ziczenio , Obcigzony -ryzy!<o dzied.ziczenio , obcigzony
biologiczny nowotworu — 25% wywiad roo_lzmny - §4% wywppl roqlzmny —,53%
POWOdYI “wiek, mtody wiek chorej — 23% -nowe opcije Terop!l, nowy PL —_20% —kwgllflkoqo, okreslenie zakresu
“wybér opciji terapii, planowanie —Wybor. opciji terapii, planowanie zoplegu -26% . '
leczenia - 18% leczenia - 14% -wiek, mtody wiek chorej — 24%

Pacjentki typu A -
skierowane przez

lekarza
-ryzyko dziedziczenia, obcigzony -  -Tyzyko dziedziczenia , obcigzony Y ZY K G e
Powody: wywiad rodzinny — 33% wywiad rodzinny — 46%% wywiad rodzinny - 38%
) -wiek, mtody wiek chorej - 19% -wiek, mtody wiek chorej - 14% standard postepowania, wyfyczne
-rak potréjnie ujemny (TNBC) — -standard postepowania, wytyczne ~ OSrodka-23% )
4 13% oérodka — 14% -wiek, mtody wiek chorej - 19%

Pacjentki typu B —
nowe, z dodatnim
wynikiem badania

CocNosco 9
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C1. Czas realizacji badania mutacji
BRCA 1 /2 (czes€ 1z2)

Czas, ktéry uptynat od wystawienia skierowania na badanie mutacji BRCA 1/2

do WYKONANIA badania przez laboratorium
pokazano % pacjentek i srednig obcietq, n=272 pacjentek typu A i 158 pacjentek typu B

U 66% pacjentek, do 1 miesigca powyzej 1 do 2 miesiecy
do 11.2023, badanie ® powyzej 2 do 4 miesiecy m powyzej 4 do 6 miesiecy
mutacji zostato juz " powyzej 6 miesiecy
wykonane  pqcjentiitypu A - Pacjentki typu B -
skierowane przez lekarza nowe, z dodatnim wynikiem badania

1715

17%

Srednio: $Srednio:

COGNOSCOM 1 miesiqc i 7dni 1 miesigc i4dni
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C1. Czas realizacji badania mutacji
BRCA 1/2 (czes€ 2z2)

Czas, ktéry uptynat od wystawienia skierowania na badanie mutacji BRCA 1/2

do OTRZYMANIA wyniku
pokazano % pacjentek i sredniqg obcietq, n=270 pacjentek typu A i 157 pacjentek typu B

66% pacjentek, do do 1 miesigca powyzej 1 do 2 miesiecy
".2023' otrzqulo B powyzej 2 do 4 miesiecy B powyzej 4 do 6 miesiecy
wynik badanie B powyzej] 6 miesiecy
meGCjI Pacjentki typu A - Pacjentki typu B -
skierowane przez lekarza nowe, z dodatnim wynikiem badania

Srednio: $Srednio:

COGN osco | miesiqc i 19 dni 1 miesiqc i 23 dni |



OncoZoom
Diagnostyka mutacji w genach BRCA 1/2

C2. Sposob readlizacji badania mutaciji
BRCA 1 /2 (czes¢ 1z 3)

SCIEZKA REALIZACJI badania mutacji BRCA 1/2

pokazano % pacjentek, n=410 pacjentek typu A i 179 pacjentek typu B

® W ramach lecznictwa szpitalnego
Przez poradnie onkologiczng
HmNnie wiem

W Przez poradnie genetyczng
m Prywatnie
minaczej

Pacjentki typu A -
skierowane przez
lekarza

Pacjentki typu B —
nowe, z dodatnim 16% 7%
wynikiem badania

23
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C2. Sposob readlizacji badania mutaciji
BRCA 1/2 (czes¢ 2z 3)

METODA badania mutacji BRCA 1/2

pokazano % pacjentek, n=410 pacjentek typu A i 179 pacjentek typu B

mNGS ® Nie wiem

m Mutacje zatozycielskie (metodqg PCR lub Sanger)

Pacjentki typu A -
skierowane przez
lekarza

Pacjentki typu B —
nowe, z dodatnim
wynikiem badania

24
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C2. Sposob readlizacji badania mutaciji
BRCA 1/2 (czes¢ 3z 3)

MATERIAL, z ktérego wykonano badanie mutacji BRCA 1/2

pokazano % pacjentek, mozliwe wiele odpowiedzi, n=410 pacjentek typu A i 179 pacjentek typu B

Pacjentki typu A - Pacjentki typu B - nowe,
skierowane przez lekarza z dodatnim wynikiem badania

Krew 74%

73%

Materiat tkankowy z biopsji zmiany nowotworowej 1%
Materiat tkankowy z resekowanej zmiany
nowotworowe;j 8%
Nie wiem 13%

Cocnosco 25
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D. WYNIK BADANIA MUTACJI
BRCA 1/2
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D1. Miejsce, gdzie trafia wynik badania
mutacji BRCA 1/2

GDIIE trafit w pierwszej kolejnosci wynik badania mutacji BRCA 1/2
pokazano % pacjentek, n=271 pacjentek typu A i 179 pacjentek typu B

m Do poradni genetycznej
Do koordynatora

m Do mnie (typA)/ do lekarza (typ B)
m Do pacjentki
mNnie wiem

Pacjentki typu A -
skierowane przez
lekarza

Pacjentki typu B —
nowe, z dodatnim 6%
wynikiem badania

27
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D2. Wynik badania mutacji BRCA 1/2

Wynik badania mutacji BRCA 1/2

pokazano % pacjentek i wynik badania na podstawie wynikow ofrzymanych z poszczegdlnych typdw materiatu
biologicznego (krew, biopsja, operacja), n=271 pacjentek typu A,
ktore posiadajq juz wynik badania i 158 pacjentek typu B

B Wystepuje mutacja BRCAT1 lub/i BRCA2 — DZIEDZICZNA
Wystepuje mutacja BRCAT lub/i BRCA2 - SOMATYCZNA
B Wystepuje mutacja BRCAT lub/i BRCA2 — brak informacji jakiego typu*
® Nie wystepuje ani mutacja BRCAT ani BRCA2 (negatywny wynik z krwi i z biopsji/ resekowanej zmiany)
m Nie wystepuje ani mutacja BRCAT ani BRCA2 (negatywny wynik z krwi)
brak wystarczajgcych danych (nie wiadomo z jakiego materiatu wykonano badanie)

Pacjentki typu A - Pacjentki typu B -
skierowane przez lekarza nowe, z dodatnim wynikiem badania

‘ OG N OSCO *wynik badania z biopsji lub z materiatu z resekowanej zmiany jest POZYTYWNY, 28

ale brak badania z krwi (przebadano wytgcznie materiat tkankowy z guza)
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