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Nadorova onemocnéni prsu se v 5-10% pfipadul vyskytuji na podkladé monogenni dédiéné dispozice. Hlavni predispozié¢ni geny BRCA1
a BRCA2 byly objeveny v roce 1994 a 1995. Testovani téchto genl je moZné u pacientek v indikovanych pfipadech, jako jsou oboustranny
nebo velmi ¢asny nador prsu, familiarni vyskyt onemocnéni, duplicita nadoru prsu a ovaria i pfi nékterych vzacnéjsich histologickych for-
mach nadoru prsu. Preventivni opatfeni u nosié(i mutace musi byt komplexni a zahrnovat mozna rizika i dal§ich nadord, jako jsou nadory
ovarii, kolorekta, ale i nador( slinivky, Zaludku, Zluéniku, melanomu, prostaty i prsu u muzu.

Prediktivni testovani je mozné u zdravych pfibuznych od 18 let véku v rodinach se zachycenou kauzalni mutaci. U velké ¢asti vysoce
rizikovych rodin nelze detekovat kauzalni mutaci dostupnymi molekularné genetickymi metodami, i kdyz je monogenni predispozice
velmi pravdépodobna. Testovani zdravych osob neni mozné, ale preventivni sledovani je nutné nabidnout vSem osobam v riziku. V téchto
rodinach se mohou vyskytovat i mutace v jinych dosud neznamych genech.

Klicova slova: genetické testovani, BRCA1 gen, BRCA2 gen, mutace, dédi¢na predispozice, prevence.

GENETICS OF BREAST CARCINOMA

Five to ten percent of breast carcinoma is caused by monogenic hereditary predisposition. The main predisposition genes BRCA1 and
BRCA2 were discovered in 1994 and 1995. Molecular genetic testing of these genes is possible in indicated cases like bilateral or early-
onset breast cancer, familiar occurrence of the disease, breast and ovarian cancer in a patient and in some rare histological types of breast
cancer. Prevention in carriers of mutation should be complex and cover risks of other cancers as ovarian, colorectal, pancreatic, stomach,
gall bladder, melanoma, prostate and breast in men. Predictive testing is possible in relatives 18 years and older in families with detected
mutation. In a proportion of families pathogenic mutation is not detected by molecular genetic methods but monogenic inheritance is very
probable. Testing of healthy relatives is not possible, but preventive surveillance is necessary in all individuals at risk. In those families

germline mutations in other genes may be a cause of genetic predisposition.
Key words: genetic testing, BRCA1 gene, BRCA2 gene, mutation, hereditary predisposition, prevention.
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Ndadory prsu sporadické
a hereditarni

Nador prsu je v nasi republice jednou z nej-
CastéjSich pficin Umrti jiz u mladych Zen od 30 let
véku. VétSina zen v tomto véku nema pravidelné
kontroly prsii a neprovadi ani samovySetfovani.
Gynekologické kontroly probihaji v mnoha pfipadech
bez palpaéniho vySetfeni prsd. Mammograficky
screening je nabizen po dvou letech zenam ve véku
od 45 do 70 let. Tento vékovy interval je vhodny pro
zeny, které nemaji v rodinné anamnéze zadny udaj
o0 nadorech prsu nebo ovaria u pfibuznych prvniho
nebo druhého stupné. Pro Zeny s pozitivni rodinnou
anamnézou v§ak nemusi byt stanovené schéma do-
stadujici.

VétSinou se nadory prsu vyskytuji sporadicky,
ale u 10-20% Zen je patrny familiarni vyskyt, ktery
mlze a nemusi znamenat dédi¢nost. Na dédi¢nou
dispozici myslime v rodinéch, kde jsou spinéna ur-
Cita vékova kritéria a Cetnost vyskytu onemocnéni
v rodiné. Dle indikacnich kritérii se rozhodujeme pro
geneticke testovani. Je vSak mozné, ze i v rodinach
zodpovédny za zvySeni pravdépodobnosti one-
mocnéni. Proto i v téchto rodinach je nutnd velkd
opatrnost a preventivni opatfeni u pfibuznych.

V roce 1994 a 1995 byly po dlouhém vyzkumu
objeveny geny BRCA1 a BRCA2, které vyznamné
zvySuji  pravdépodobnost onemocnéni nadorem
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prsu i vajecnikd, pokud Zena zdédila zarode¢nou
mutaci (22, 36).

Gen BRCA1 je tumor supresorovy gen lokalizo-
vany na dlouhém raménku chromozomu 17 a kdduje
protein o velikosti 1863 aminokyselin. Gen BRCA2
je umistén na dlouhém raménku chromozomu 13
a koduije protein o velikosti 3418 aminokyselin. Oba
proteiny maji ddleZitou ulohu pfi regulaci bunécného
cyklu, reparaci DNA a udrZovani stability genomu.
Z dosavadniho testovani obou gen(i v rizikovych ro-
dinéch v Ceské republice vyplyvé, Ze se patogenni
mutace mohou objevovat ve vSech koduijicich Use-
cich a testovani je proto pomérné zdlouhavé (8, 18,
19, 33, 37, 38).

Gend, které mohou vice ¢i méné predispono-
vat k nadorim prsu, bude pravdépodobné velké
mnozstvi. Dosud zname jen velmi malou ¢ast z nich.
vétsinou se vyskytuji mezi Zenami s nadorem prsu
jen ojedinéle. BRCA1 a BRCA2 mutace jsou vSak
nachazeny Castéji a riziko onemocnéni nadorem
prsu dosahuje az desetindsobku populaéniho rizika.
Prehled nékterych genl s predispozici k nador(im
prsu je uveden v tabulce 1 (9, 10, 12, 16, 17, 32).

Indikace ke genetickému vysetFeni

V piipadé, ze ma onkolog nebo jiny lékaf po-
dezfeni na dédiénou formu nadord prsu, miize dopo-
rucit u pacientky nebo kohokoliv z rodiny genetickou

konzultaci, pfi které jsou podrobné zaznamendny
udaje o osobni a rodinné anamnéze ve 4genera¢nim
rodokmenu. Potvrzeni dajd o onemocnénich v ro-
diné se snazi genetik ziskat z Iékafské dokumentace,
Umrtnich listl i z registru nadord. Mnohdy jsou ddaje
o nemocech v rodiné nespravné nebo neuplné.
Pokud by se dle téchto tdajd mohlo jednat o dé-
diénou etiologii a jsou spinéna kritéria, je mozné
nabidnout genetické testovani. K testovani je nutny
souhlas pacienta.
Zékladni kritéria k testovani gend BRCA1
a BRCA2 jsou:
U familiarniho vyskytu nadort
* alespori 3 pfibuzni s karcinomem prsu/ovaria,
bez vékové limitace
o 2pfibuzni s nddorem prsu/ovaria, alespori jeden
dg. pod 50 let.
U sporadickych forem
* bilateraini nador prsu nebo bilateraini nador
ovaria, prvni dg. pod 50 let
*  duplicita nadoru prsu a ovaria bez vékové limitace
* unilateralni nador prsu nebo ovaria do 35—40 let
(dle laboratorfe)
*  nador prsu u muze bez vékové limitace
* medularni karcinom (dle laboratofe)
* ER-, PR-, ErbB2- karcinom prsu (dle laboratofe).
Prediktivni testovani zdravych pfibuznych
v rodinach s detekovanou mutaci je mozné nabid-
nout od 18 let.
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Postup genetického testovani

V rodinach s familiarnim vyskytem nadoru
prsu je vhodné genetické testovani zaéit u pacient-
ky s nej¢asnéjSim vyskytem nadoru prsu, s obou-
strannym nadorem prsu nebo duplicitou nadoru
prsu a vajecniku, tj. u osoby, kde je nejpravdépo-
dobnéjsi hereditarni pficina onemocnéni. Nadory
prsu jsou v populaci velmi Casté, a proto se spora-
dické formy nadoru prsu mohou v jedné rodiné vy-
skytovat spolecné s dédicnymi formami. Jednd se
o tzv. fenokopie, které mohou komplikovat interpre-
taci vysledkd testovani. Napfiklad pokud v rodiné
onemocnéla pacientka nadorem prsu v 65 letech
a jeji dcera v 35 letech, je vhodnéjsi vyhledavani
mutace zadit u dcery. MZe byt, Ze tato mladd Zena
zdédila mutaci nikoliv od své matky, ale od otce. Ke
genetickému testovani je potfebny odbér asi 10ml
nesrazlivé krve.

Mutace jsou odchylky od referenéni specifické
sekvence DNA. Pro molekuldrné genetickou analy-
zu pouzivame nejcastéji DNA izolovanou z bunék
periferni krve, nebo mRNA, kterou je nutno pfepsat
do komplementarni DNA — cDNA. Nevyhodou pou-
ziti RNA je moznost jeji rychlé degradace. K detekci
mutaci se pouzivaji rizné metody, které jsou zalo-
zeny na PCR reakci (polymerazové fetézové reak-
ci). Tato reakce umozriuje amplifikovat fadové mi-
lionkrat vybrané tseky DNA. K vyhledavani usekl
DNA, které by mohly obsahovat patogenni mutaci,
slouzi screeningové metody zalozené na odliSné
konformaci a elektroforetické mobilité mutovaného
a nemutovaného fetézce DNA. Velké pfestavby ge-
ni (chybéni exond, celého genu, duplikace exond)
jsou testovany v dnedni dobé metodou MLPA -
Multiplex ligation-dependent probe amplification.
Sekvenovanim je pfesné uréeno, o jakou mutaci se
jedna. Pfi prediktivnim testovéni je pfibuzny testo-
van pouze na piitomnost konkrétni mutace odhale-
né v rodiné u pacientky.

Gen BRCA1 ma 22 kddujicich exond, gen
BRCA2 mad 27 kodujicich exonl. Jedna se o velké
geny, jejichz testovani je pomérné komplikované
a zdlouhavé. Kazda rodina mdze mit svou individu-
alni mutaci. Nékteré typy mutaci se v nasi populaci
vyskytuji Castéji. Asi 50% ze vSech nalezenych
mutaci tvofi 3 mutace v genu BRCA1 a 2 mutace
v genu BRCA2. Tyto jsou zachycovany jiz v prvnich
krocich genetického testovani. Pokud nejsou nale-
zeny, pokracuje se dale v postupném vySetfovani
véech kddujicich Usek( obou genl. V nékterych
rodinach je vySetfeni jednodussi nez v jinych a do-
ba testovani je kratsi. Celkem bylo dosud v naSem
souboru 1 300 testovanych pacientek nalezeno ko-
lem sta rdznych mutaci v BRCA1 a BRCA2 genech
a neustale se jejich spektrum rozsifuje (8, 18, 19,
33, 37, 38).

V soucasné dobé je soucasti MLPA testovani
velkych deleci v genech BRCA2 i test na dvé mutace
v genu CHEK2. Tento gen mize zvySovat riziko na-
dor(i prsu asi dvojnasobné. U Zen, u kterych nebyla
nalezena Zadna mutace v genech BRCA1 a BRCA2
béznymi metodami, je testovani zakonéeno MLPA
testem a mlze odhalit mutaci v CHEK2. Tento test je
poslednim krokem v testovani (15, 30, 33, 34).

Frekvence zachytu mutaci

Ne v kazdé rodiné s podezfenim na dédic-
nou formu nadoru prsu nebo ovaria je naleze-
na kauzalni mutace v genech BRCA1 a BRCA2.
kde se kromé nadord prsu objevuji i nadory vajec-
nik(. Pokud se v rodiné opakované vyskytoval jen
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nador prsu, je pravdépodobnost nalezeni mutace
v genech BRCA1 nebo BRCA2 mnohem nizsi (ta-
bulka 2). U Zen, které se Ié¢ily s duplicitou nadoru
prsu a ovaria a nemély pozitivni rodinnou anamnézu,
je pravdépodobnost zachyceni mutace 74%. U zen
s oboustrannym nadorem prsu (prvni diagnostiko-
van do 50 let) a negativni rodinnou anamnézou byla
mutace nalezena v 31 % piipadd. U mladych Zen se
sporadickym nadorem prsu je dédicnost potvrzena
u 11% pacientek.

Je v8ak dileZita spravna interpretace vysledkad.
Pfi testovani nemocné Zeny a negativnim vysledku
testovani BRCA1/2 genl nelze dédicnou dispozici
k nadortim vyloucit. M(iZe se jednat o jiny gen, ktery
neni rutinné testovan, nebo o gen, ktery nebyl dosud
objeven.

Gen Syndrom

BRCA1 hereditarni forma nadord
prsu/ovaria

BRCA2 hereditarni forma nadord
prsu/ovaria

P53 Li-Fraumeni sy.

ATM ataxia teleangiectatica

STK11 Peutz-Jeghersiyv sy.

PTEN Cowden(v sy.

MMR geny-MLH1, MSH2, Lynchiv syndrom

PMS1, PMS2, MLH6
Dal$i mozné predispozicni geny
CHEK2

PALB2
NBS1
RAD50

Nadorova onemocnéni

karcinom prsu RR 10, ovaria, kolorekta, prostaty

karcinom prsu RR 10, ovaria, kolorekta, prostaty, Zluéni-
ku a Zluovych cest, zaludku, slinivky, melanom
sarkomy, hematologické malignity, karcinom prsu RR 18
pod 45 let, nadory nadledvin, tumory CNS
hematologické malignity, u heterozygot( karcinom prsu
RR 2-5

karcinom prsu RR 3-6, kolorektalni karcinom, karcinom
pankreatu, karcinom Zaludku

3-6, dalsi karcinomy (plic, GIT), hamartomy kize
karcinom prsu, kolorektélni karcinom,nadory délohy,
hepatobilidrniho a mo¢ového traktu, CNS, kize

karcinom prsu RR 2, Stitnice, ovaria, prostaty, CNS,
osteosarkomy

karcinom prsu RR 2

karcinom prsu RR 2

karcinom prsu RR 4

Tabulka 2. Frekvence zachytu mutaci dle indikacnich kritérii (data Masarykova onkologického tstavu)
Frekvence zachytu BRCA1/2
mutaci (%)

Indikaéni kritéria

Familiarni vyskyt

3 a vice nadord prsu a ovaria v RA
3 a vice nadorl prsu v RA

2 nadory prsu a ovaria v RA, jeden <50
2 nadory prsu v RA, jeden <50
Sporadicky vyskyt

Bilat. nador prsu, prvni <50

Bilat nador ovaria <50

Unilat. nador prsu < 40

Unilat. nador ovaria <40

Duplicita nadoru prsu a ovaria

Nador prsu u muze
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Pocet vySetienych pacientl

120 60,8%
200 32,5%
40 57,5%
212 231%
29 31%
7 14,3%
121 10,7%
19 5,3%
19 73,7%
16 37,5%
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Vyzkum predispoziénich gend pro nadory prsu
neustale pokraCuje. Jsou publikovany dalsi geny, kte-
ré mohou hrat dlohu pfi vzniku rizika onemocnéni (viz
tabulka 1). Jedna se vétSinou o geny, které se U¢astni,
tak jako BRCA1 a BRCA2, procesu udrzovani integri-
ty genetického materiélu a oprav chyb v DNA. Jejich
mutace jsou v§ak nachdzeny jen u velice malého pro-
centa pacientek s nadorem prsu a klinické testovani
neni zavedeno.

Rizika naédorovych onemocnéni
u nosicek a nosi¢ii BRCA1/2 mutaci
Rizika onemocnéni nadorem prsu a vajecnikd
jsou u nosicek mutaci nékolikanasobné zvySena
oproti ostatni populaci. Riziko onemocnéni nadorem
prsu je v populaci uvadéno kolem 8-10%, zatimco
u nosi¢ek BRCA1 nebo BRCA2 mutace dosahuje
aZ 85 %. Riziko nadoru ovaria miZe byt u nosi¢ek
BRCA1 az tficetindsobné zvySené (60 %), u nosi¢ek
BRCA2 desetindsobné (20 %), u bézné populace se
uvadi kolem 2%. Individudini variabilita téchto rizik
je zna¢nd i v rdmci jedné rodiny a stejné mutace
(7). Existuji razné pficiny, pro¢ se tato variabilita
vyskytuje. Nejenom Zivotni styl a expozice karcino-
gennim latkam, ale i zmény v mnoha dalSich genech
mohou ovliviiovat pravdépodobnost onemocnéni.
Predpokladand rizika onemocnéni jsou uvedena
v tabulce 3.

Doporucend preventivni opatieni
u nosic¢ek/nosiét mutaci v genech
BRCA1 a BRCA2

Primarni i sekundarni prevence je nosi¢im mu-
taci vysvétlovana jiz pfi pfedavani genetické zpravy
klinickym genetikem. Genetik zajisti rizikové osobé
i kontakt na pracovi$té, kde by mélo byt déle prova-
déno preventivni sledovani. Prevence by méla byt
komplexni a pfijatelné zorganizovana pro sledova-
nou osobu. Nutnost celoZivotniho sledovani, které
vétSinou zacind jiz mladém véku, s sebou mlze
pfinéSet i unavu a neochotu dlouhodobé se preven-
tivnich kontrol Uéastnit. Motivace jak Iékafem, tak
erudovanou sestrou je velice dllezita. Déle je dle-
Zitd moznost komunikace se sestrou nebo lékafem
i mezi jednotlivymi kontrolami.

V primami prevenci je vzdy dllezité vysvét-
lit nutnost dodrZovéani zdravého Zivotniho stylu
vCetné nekufactvi a minimalni konzumace alko-
holu. Mnohdy neni pochopena ta skuteénost, ze
riziko vzniku nadoru zalezi na jejich Zivotnim stylu
a mife expozice karcinogenlim, a ze Iéka¥ toto ne-
m0ze ovlivnit. Neuvédomuji si, ze Ukolem sekun-
darni prevence je pouze snaha o véasny zachyt
nadoru. Proto je pouceni o uloze primarni prevence
nesmirné dllezité, stejné i pouceni o moznych pre-
ventivnich operacich.
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Tabulka 3. Pravdépodobnost onemocnéni zdravého nosi¢e mutaci geni BRCA1 nebo BRCA2 nadorovym

onemocnénim (vyjadfeno stupném celozivotniho rizika onemocnét nebo relativni mirou incidence proti

bézné populaci) (1)

Nosi¢ mutace genu BRCA1

Karcinom prsu do 40 let 19%
Karcinom prsu do 70 let 50-90%
Metachronni karcinom 37-52 %

prsu
Karcinom vajecnikl 26-80%, nejcastéji 40%
RR =411

RR=3,33

Kolorektalni karcinom

Karcinom prostaty

Nosi¢ mutace genu BRCA2
Karcinom prsu 50-90%, nejcastéji 80%
Karcinom vajeénikl 27%
Karcinom Zluéniku a . RR =4,97
cest
Karcinom slinivky bfiSni RR = 3,51
Karcinom Zaludku RR =2,59
Karcinom prostaty RR = 4,65
Maligni melanom RR =2,58
Karcinom prsu u muze 6%

Tabulka 4. Doporuc¢ované schéma sledovani pro Zeny nosi¢ky mutace v BRCA1 nebo BRCA2 genech (1)

Vysetieni Od véku
samovySetfovani prsu 20
klinické vysetreni prst 20
ultrazvuk prsu 20
mamografie 30
MR prst 20
transvagindlni ultrazvukové vys. vajeéniku 20
a transkutanni vys. celého bficha

n&dorové markery CA 125, CEA, CA 15.3 20
hemokult test 45
kolonoskopie 45
kozni vySetfeni 2) 20

Intervaly mezi vySetfenimi

1 mésic

6 mésicl

6 mésicl

1x rok

1x rok (u premenopauzalnich zen; postmenopauzélné pfi
nejasné mamografii)

1x 6-12 mésicu !

1x rok
1x rok
1x 3 roky
1x rok

! u Zen do 35 let véku a po adnexektomii 1x rocné, u Zen po 35 letech véku bez adnexektomie 1x za 6 mésict

2 u nosicek mutace genu BRCA2

Tabulka 5. Péce o nemocné Zeny s hereditarni formou karcinomu prsu a vajecniku (1)

Karcinom prsu:

* moznost provést radikalnéjsi vykon na prsu (mastektomie) a zvazit profylaktickou mastektomii kontralateralniho

prsu

* preference chirurgické kastrace pfed kastraci medikamentdzni nebo radiacni
* rozSifeni dispenzarnich schémat o stanovovani nadorového markeru CA 125 a provadéni ultrazvukovych vySetre-

ni (TVUZ) v Sestimésicnich intervalech
Karcinom vajecniku:

o dispenzarizaci doplnit o mamografii 1x ro¢né spolecné s markery CEA a CA 15.3 1x za Sest mésicU

Obecné navrhy sekundarni prevence byly pub-
likovany kolektivem autorl v Klinické onkologii (1)
(tabulka 4). U kazdého jednice je vSak nutné tento
navrh pfizplsobit individuainé i dle zavaznosti ro-
dinné anamnézy a spektra vyskytu nadord (25, 29).
Pouziti magnetické rezonance pro €asnou detekci
nador( prsu by mélo byt samozfejmosti, pfedevsim
u mladych zen (29, 35).

U Zen s UspéSné preléCenym nadorem prsu
nebo ovaria je dlleZité zajistit adekvatni prevenci
dalSich moznych nadord (tabulka 5). U muz{ nosicd
BRCA1 nebo BRCA2 mutace je také vhodné pravi-
delné sledovani (tabulka 6). V preventivni ambulanci
Masarykova onkologického Ustavu sleduje onkolog
muze nosite mutace jiz od 20. roku véku (nebo od
doby nalezeni mutace), provadi celkové fyzikaini vy-

Tabulka 6. Doporucené dispenzarni schéma

pro zdravé muze - nosi¢e mutaci genti BRCA1
aBRCA2(1)

Vysetieni Od Frekvence
Samovysetfeni prsU 20 1x 3 mésice
Hemokult 45 1x roéné
CEA, CA 19.9., PSA, 45 1x roéné
VPSA

Kolonoskopie 45 1x 3 roky
VySetfeni per rektum 45 1x roéné
UZ bficha 45 1x rocné
Kozni vySetfeni 21 1x rocné

Setfeni, koZni kontrolu a ultrazvuk bfinich organi
po roce. Pokud bychom odlozili zacatek sledovani
na pozdéjsi dobu, s velkou pravdépodobnosti se
muzi na preventivni kontroly neobjednaji.
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Preventivni operace

Jednou z moznosti snizeni rizika onemocnéni je
profylaktickd subkutanni mastektomie, kterd by méla
byt provadéna ve specializovaném centru plastické
chirurgie s maximalni snahou o odstranéni celé prs-
ni Zlazy. Pokud je u rizikové pacientky lé¢ené s na-
dorem prsu planovana rekonstrukce po mastektomii,
je vhodné pockat na vysledek genetického testovani,
a v pfipadé potvrzené dédicnosti provést soucasné
profylaktickou mastektomii zdravého prsu a obous-
trannou rekonstrukci s pouZitim lalokd. Provedeni pro-
fylaktické mastektomie u zdravych nosicek by mohlo
snizit celozivotni riziko nadoru prsu z 85% na 1-5%.
Moznosti rekonstrukce vzdy stanovi plasticky chirurg.
Po rekonstrukci je vhodné dal$i sledovani prsd radi-
odiagnostickymi metodami (3, 4, 5, 13, 20, 21).

Véas provedend profylakticka adnexektomie
mdze sniZit riziko onemocnéni nddorem tuby a ovaria
u nosi¢ek mutace z pfedpokladanych 60% (BRCA1
nosicky) nebo 20% (BRCA2 nosi¢ky) na 1-5%.
Vzacné miZe dojit k peritonedinimu karcinomu i po
provedené operaci, a proto jsou dalSi gynekologické
kontroly nutné. Gynekologové doporuduji provedeni
operace ve véku od 35 do 40 let. Odstranéni ovarii
muze také sekundarné sniZit riziko onemocnéni na-
dorem prsu (2, 26, 28).

Pouziti hormondlini antikoncepce neni zakazo-
vano, jeji negativni vliv na riziko nadord prsu nebyl

jednoznaéné prokézan (1, 11, 23, 24, 31). Hormonalni
substituce u zen v pfechodu neni doporu¢ovana.

Pouziti Tamoxifenu v prevenci nadord prsu u ri-
zikovych Zen je mozné, pfedevsim u nosi¢ek BRCA2
mutace (6, 14). Velka ¢ast nadorl prsu u nosicek
BRCA1 mutace neméa pozitivni steroidni receptory
a pouziti Tamoxifenu v prevenci nador u nosicek
BRCA1 mutace mUZe byt proto méné Gcinné.

Sledovani Zen v téhotenstvi a laktaci je dilezi-
té. Mély by byt informovéany o nutnosti pokradovani
ultrazvukovych kontrol prsu po pll roce, gynekolo-
gické kontroly by mély byt pravidelné provadény i po
porodu. Pfipady rychle rostoucich nador(i prsu pravé
v tomto obdobi nejsou vyjimeéné.

Zavér

Genetické poradenstvi, testovani a péce o rizi-
kové zeny (i muze) s prokdzanym nebo suspektnim
dédiénym syndromem nador( prsu a/nebo ovaria je
dnes rutinni soucasti onkologické péce. Moznosti
genetického testovani se postupné zlepsuiji. Osvéta
a onkologickd prevence ma snizit incidenci vyskytu
nador( i ¢asnéjsi zachyt onemocnéni s moznos-
ti aspésnéjSi 1echy. Profylaktické operace mohou
vyznamné pfispét ke snizeni pravdépodobnosti
nemoci. Kazdy ¢lovék je vSak v jiné Zivotni situaci
a ma jinou pfedstavu o tom, jak bude prevenci fesit.
Poradenstvi musi byt nedirektivni, ale jasné specifi-
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kovat moznosti i limitace sekundarni prevence. Stéle
plati, Ze je mozné nador vyléCit jen v pfipadé, Ze je
odhalen v€as. Proto je nutné u specifikované skupi-
ny s hereditarnim rizikem nasazeni co nejcitlivéj$ich
vySetfovacich metod, jako je napfiklad magnetickd
rezonance ke zjigténi karcinomu prsu, nebot jak ul-
trazvuk, tak mammograf ma predev§im u mladych
Zen limitované diagnostické moznosti.

V nadi republice mame moznosti poskytnout
Zendm v riziku pé¢i na nejvysi urovni. Je nutné
vak zvysit uvédoméni Iékafil o dédiénych pfic¢inach
nador(i, aby byly pacientky i jejich rodiny ke gene-
tickému vySetfeni odesilany. Déle je nutné zlepsit
organizovanost a dostupnost adekvatni preventivni
péce pro rizikové osoby. Stale se mnohdy setkava-
ji s nepochopenim a jsou zafazovany do rutinniho
screeningu, ktery je pro né nedostatecny. Komplexni
preventivni péce by méla byt v rukou specialistl, jak
onkologu, tak gynekologa.

Genetické testovani a vyzkum novych geni
na MOU podporeno
Vyzkumnym zdmérem MZ0 MOU 2005.

MUDr. Lenka Foretova, Ph.D.

Oddéleni epidemiologie a genetiky nadord,

Masarykiv onkologicky Ustav, Zluty kopec 7, 656 53 Brno
e-mail: foretova@mou.cz
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