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Zastrzezenie: Niniejsza Sciezka pacjenta ma charakter ogélnego przegladu postepowania klinicznego i diagnostycznego w przypadku zespotu guzéw hamartomatycznych zwigzanego z PTEN (PHTS) lub jego podejrzenia, ze szczeg6lnym uwzglednieniem ryzyka nowotworéw. Nie zastepuje ona indywidualnej
konsultacji klinicznej ani poradnictwa genetycznego prowadzonego w specjalistycznym osrodku. Nie ma réwniez na celu omoéwienia wszystkich szczegdlnych wyzwan zwigzanych ze ztozonym charakterem PHTS. Szczegétowe wytyczne kliniczne, kryteria diagnostyczne oraz nazewnictwo moga ulegac
zmianom w kroétkim czasie, dlatego w niniejszej sciezce pacjenta sa jedynie przywotywane.

Podejrzenie PHTS - kwalifikacja do genetycznego badania
germinalnego

Genetyczne badanie germinalne (dziedziczone DNA) w kierunku PHTS
nalezy rozwazy¢ u osoby, u ktérej wystepuje kilka z ponizszych cech:

Osoba dotknieta choroba nowotworowa (i/lub wieloma
objawami PHTS) o nieznanym statusie genetycznym
Dotyczy osoby, u ktoérej rozpoznano nowotwoér* i/lub wystepuje
wiele objawoéw PHTS (zob. kryteria kwalifikacji), ale ktora nie
przeszta jeszcze badania genetycznego.

* Do nowotworow zwiazanych z PHTS naleza rak piersi, rak tarczycy
oraz rak endometrium (trzonu macicy), a takze, w mniejszym
stopniu, rak nerki, rak jelita grubego i czerniak skory.

Bezobjawowy krewny pacjenta z PHTS o nieznanym
statusie genetycznym

Dotyczy osoby, u ktérej nie wystapit nowotwoér ani wiele objawow
PHTS, ale ktéra ma czlonka rodziny z PHTS lub wywiad rodzinny
sugerujacy obecnos¢ PHTS. Osoba ta nie przeszta jeszcze badania
genetycznego, dlatego nie wiadomo, czy jest nosicielem zmiany
genetycznej.

Badania kaskadowe (badania krewnych biologicznych)
Badania kaskadowe polegaja na zaoferowaniu poradnictwa
genetycznego oraz germinalnych badan genetycznych cztonkom
rodziny, ktérzy moga by¢ zagrozeni odziedziczeniem PHTS, po
postawieniu rozpoznania u pacjenta. Genetyk kliniczny
przeanalizuje historie rodzinna i okresli, ktérym cztonkom rodziny
warto zaproponowa¢ germinalne badanie genetyczne. Wyjasni
réwniez, w jaki sposob cztonkowie rodziny moga zorganizowac
wiasne poradnictwo genetyczne i badania. Identyfikacja
krewnych, ktérzy sa nosicielami tej samej zmiany genetycznej,
umozliwia objecie ich odpowiednia opieka i obserwacja
medyczng, co moze poprawi¢ wyniki zdrowotne, a w
niektérych przypadkach uratowac zycie.
PHTS jest dziedziczony w sposéb autosomalny dominujacy.
Oznacza to, ze osoba z PHTS ma 50% ryzyko przekazania tego
schorzenia kazdemu swojemu dziecku. Dzieci (osoby matoletnie)
moga kwalifikowa¢ sie do badan genetycznych, poniewaz w
niektorych krajach programy nadzoru medycznego dla pacjentéw
z PHTS rozpoczynaja sie juz w dziecinstwie.
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rak piersi, tarczycy, endometrium (trzonu macicy), nerki lub jelita
grubego albo czerniak skéry, zwtaszcza jesli nowotwory te wystapity
w miodym wieku;

charakterystyczne zmiany skérne lub bton sluzowych albo okreslone
nienowotworowe rozrosty tkanek, takie jak malformacje
naczyniowe i/lub polipy przewodu pokarmowego;

zaburzenia neurorozwojowe, w tym zaburzenia ze spektrum
autyzmu, wspotwystepujace z ponadprzecietnie duzym obwodem
gtowy.

Badanie w kierunku PHTS moze by¢ wskazane réwniez wtedy, gdy:

Poradnictwo genetyczne

Osoby kwalifikujace sie do germinalnego badania genetycznego
powinny otrzymac jasne i zrozumiate informacje zaréwno przed
wykonaniem badania, jak i po otrzymaniu jego wynikéw. Pomaga to
zrozumie¢ znaczenie wynikow oraz kolejne etapy postepowania.
Poradnictwo genetyczne zazwyczaj obejmuje:

czym jest PHTS, jak sie rozwija oraz jakie objawy lub problemy
zdrowotne moze powodowac w ciaggu zycia;

jakie zalecane sg badania kontrolne i obserwacja medyczna oraz na
co nalezy zwracac szczegdlng uwage;

mozliwosci leczenia poszczegolnych probleméw zdrowotnych
zwigzanych z PHTS;

przebieg procesu poradnictwa genetycznego i badan genetycznych;
znaczenie wynikéw badan dla pacjenta oraz jego cztonkéw rodziny;

Germinalne badanie genetyczne i
otrzymanie wynikow
Ogdlne informacje na temat badan
genetycznych mozna znalez¢ pod adresem:
https://www.coe.int/en/web/bioethics/

information-brochure-on-genetic-tests-for-

health-purposes

Po uzyskaniu wynikéw badania
genetycznego powinny one zosta¢ zawsze
omoéwione z pacjentem podczas konsultacji
poradnictwa genetycznego po wykonaniu
badania.

Rozpoznanie PHTS mozna postawic

e w rodzinie rozpoznano genetycznie potwierdzony PHTS.

W wybranych przypadkach badanie moze zosta¢ zaoferowane osobom z
kombinacje = wymienionych .
wczesniej objawow (patrz wyzej), sugerujacych obecnos¢ PHTS, gdy

wywiadem rodzinnym obejmujacym

mozliwe aspekty prawne, spoteczne, ubezpieczeniowe lub

krewni dotknieci chorobg nie sg dostepni do przeprowadzenia badan.

Nadzéor w celu wczesnego wykrywania nowotworow
Programy nadzoru dla oséb z dziedzicznymi zespotami
predyspozycji do nowotworéw maja na celu wykrywanie zmian
przednowotworowych lub  nowotworéw  na mozliwie
najwczesniejszym etapie. Wczesne wykrycie zwykle oznacza
mozliwos$¢ wczesniejszego rozpoczecia leczenia, co czesto prowadzi
do lepszych wynikéw zdrowotnych. Z tego powodu wazne jest
regularne uczestnictwo w zalecanym programie nadzoru.
Istnieja specjalne programy nadzoru przeznaczone dla oséb z PHTS,
jednak moga sie one rézni¢ w zaleznosci od kraju. Pacjenci powinni
zapytac¢ swojego lekarza o zalecenia obowiazujace w ich kraju, a
specjalistyczne  osrodki eksperckie moga réwniez udzieli¢
odpowiednich informacji. Zalecenia na poziomie europejskim
mozna znalezé na stronie internetowej ERN GENTURIS
(www.genturis.eu, sekcja guidelines), w ERN GENTURIS cancer
surveillance quideline for individuals with PTEN hamartoma tumour
syndrome oraz w PHTS care pathway, ktére obejmujg takze
informacje dotyczace objawéw wymagajacych uwagi oraz wskazan
do kierowania pacjentéow z problemami zdrowotnymi
niezwigzanymi z nowotworami.

aeeese
anees
aeee
aee
Profilaktyka
Kobiety z PHTS moga
zdecydowa¢ sie  na

profilaktyczng
mastektomie
zmniejszajaca ryzyko
zachorowania na raka
piersi (operacyjne
usuniecie tkanki piersi).
Jest to decyzja
indywidualna, ktorag
nalezy omowic z
personelem medycznym,
aby doktadnie poznac
potencjalne korzysci i
ryzyko zwigzane z takim
postepowaniem.

Wsparcie rowiesnicze i wsparcie emocjonalne

finansowe zwigzane z rozpoznaniem;
dostepne formy wsparcia emocjonalnego, w tym wsparcie
rowiesnicze (www.genturis.eu, sekcja patient area)
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Spersonalizowane leczenie nowotworow
Poza badaniami klinicznymi osoby z PHTS sa na
0got leczone przy uzyciu tych samych metod
terapeutycznych stosowanych u innych pacjentow
onkologicznych. Obejmuja one leczenie
systemowe, takie jak: chemioterapia, terapie
celowane, leczenie hormonalne, immunoterapia.
Wazne jest jednak, aby zespdt medyczny byt
poinformowany o rozpoznaniu PHTS, poniewaz
moze ono wplywa¢ na decyzje dotyczace
planowania zabiegéw chirurgicznych oraz innych
aspektow opieki.

Poniewaz PHTS moze wptywac na rézne ukfady i
narzady organizmu, leczenie najlepiej prowadzi¢ w
ramach opieki wielodyscyplinarnej. Oznacza to

wspotprace specjalistow z réznych dziedzin
medycyny, co pozwala zapewni¢ dobrze
skoordynowang  opieke  dostosowang do

indywidualnych potrzeb pacjenta.

All ;
A w Osoby z PHTS oraz ich rodziny moga potrzebowac wsparcia réwiesniczego lub emocjonalnego na réznych etapach zycia, na przyktad gdy: - podejmujg decyzje o wykonaniu
Y2 badania genetycznego; - radzg sobie ze stresem zwigzanym z oczekiwaniem na wyniki badan; - rozmawiajg z krewnymi o mozliwym ryzyku genetycznym w rodzinie; - zmagaja

wylacznie wtedy, gdy zostanie wykryta

chorobotwércza zmiana genetyczna
(wariant patogenny, ,mutacja”) w genie
PTEN.
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Planowanie rodziny

PHTS jest schorzeniem dziedzicznym, co oznacza, ze
moze by¢ przekazywane z rodzica na dziecko. Dla
niektérych oséb moze to wptywac na decyzje dotyczace
planowania rodziny. W odpowiednich sytuacjach
osobom z PHTS nalezy zaoferowac skierowanie na
poradnictwo dotyczace rozrodu juz na wczesnym
etapie sciezki opieki pacjenta (ERN GENTURIS guideline
on counselling on reproductive options for individuals
with _a_cancer predisposition syndrome_(including

genturis)).

W zaleznosci od kraju moga by¢ dostepne takie opcje
jak:  diagnostyka prenatalna w czasie cigzy,
przedimplantacyjne badania genetyczne (PGT) w
ramach procedury zaptodnienia pozaustrojowego (IVF).
Zakres finansowania tych procedur przez publiczny
system opieki zdrowotnej oraz obowiazujace regulacje
prawne moga réznic sie w poszczegodlnych krajach.

sie z niepokojem dotyczacym dzieci, ktore nie zostaty jeszcze przebadane, lub z poczuciem winy, gdy dziecko jest dotkniete chorobg; - podejmuja decyzje dotyczace planowania
rodziny; - mierzg sie z utrzymujgcym sie ryzykiem nowotworu lub innych probleméw zdrowotnych zwigzanych z PHTS; - otrzymuja nowe rozpoznanie nowotworu; - radza sobie
ze stresem wynikajacym z opdznienia postawienia diagnozy; - wybierajg pomiedzy réznymi opcjami leczenia; - przechodzg leczenie onkologiczne.
Organizacje pacjenckie moga zapewniac informacje, mozliwos¢ wymiany doswiadczen oraz wsparcie emocjonalne. Lista takich organizacji jest dostepna na stronie
ERN GENTURIS: https://www.genturis.eu/l=eng/patient-area/patient-associations.html

Opieka nad osobami z PHTS przez cate zycie ze szczegélnym uwzglednieniem przejscia z opieki pediatrycznej do opieki dla dorostych

Osoby z PHTS maja zwiekszone ryzyko rozwoju nowotworéw. Moga rowniez doswiadczac innych objawow, takich jak trudnosci w uczeniu sig, zaburzenia neurorozwojowe i |\ f VIR
neuropsychiatryczne, malformacje naczyn krwionosnych, zmiany skérne oraz obnizone napiecie miesniowe. Pacjenci z PHTS wymagaja regularnej, trwajacej cate zycie opieki T "

medycznej i kontroli lekarskich. W miare jak dzieci z PHTS dorastaja i wchodza w okres nastoletni oraz wczesng dorostos¢, wazne jest zapewnienie ptynnego przejscia z opieki
pediatrycznej do opieki dla dorostych. Najlepiej funkcjonuje to wtedy, gdy proces ten jest nadzorowany przez wyznaczonego lekarza oraz gdy istnieje ustrukturyzowany program
przejscia pomiedzy systemami opieki. Celem tego procesu jest: zwiekszenie samodzielnosci mtodych ludzi w zarzadzaniu wtasnym zdrowiem; poprawa jakosci zycia;
zmniejszenie ryzyka powiktan medycznych w okresie przechodzenia do opieki nad osobami dorostymi.
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