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Péce onAinw S VYoZRNou PoVud\ou gu\ﬂ BRCAI a BRCAZ2

% Cilem genetického vysetiovani je:

1) najit rodiny, v nichz se dédi¢nd dispozice vyskytuje, v nich najit zdravé nositele a poskytnout jim takovou
péci, aby nador nevznikl nebo byl diagnostikovan v ¢asném stadiu,

2) upravit lé¢bu u jiz nemocnych nositeldl mutaci, nabidnout jim cilenou [é¢bu.

% U jiz nemocnych nositelt mutaci je mozné:

e zapojit do lécby tzv. PARP inhibitory, novou skupinu Iék(, kterd zasahuje do mechanismu kontroly oprav
DNA pfi bunécném déleni. Lze je vyuzit u karcinomu vajecnikl i u nékterych forem karcinomu prsu,

e zvolit jinou kombinaci chemoterapie, ke které by nador u Zeny s mutaci genu BRCAT nebo BRCA2 mohl byt
citlivéjsi.

% U zdravych nositelt mutaci je mozné:

1) nastavit systém peclivého sledovani, ktery vede k ¢asné diagnostice zhoubného nadoru. Sledovani
zacind ve véku 25 let nebo o 10 let dfive nez byl vék v dobé diagnézy nadoru u nejmladsiho ¢lena rodiny. Je
velmi uc¢inné pro ¢asnou diagnézu karcinomu prsu, kde vede ke snizeni Umrtnosti na tento nador. U karcino-
mu vajecnikd vsak dosud nemame k dispozici efektivni nastroj, ktery by dokazal najit nador v ¢asném stadiu.

Sledovdni sestdvd ze:

e samovysetieni prst kazdy mésic po skonceni menstruace

® mezi 25. a 29. rokem Zivota vysetieni prst pomoci ultrazvuku (UZ) a magnetické rezonance (MRI) (stfidavé
& 6 mésicu)

e 0od 30. roku Zivota vysetreni prst pomoci mamografie (MMG) a MRl stfidavé kazdych 6 mésict (event. UZ dle
denzity zIazy a doporuceni radiodiagnostika - jde o doplfikovou metodu)

® po 65. roce véku mozné vysetreni stfidavé UZ a MMG, individualizovat

e expertni onkogynekologické ultrazvukové vysetteni kazdych 6 mésict

e test naskryté krvaceni do stolice jednou ro¢né od véku 40 let, event. kolonoskopie jednou za 3-5 let od 45 let

2) nabidnout preventivni (profylaktické) operace - tedy odstranéni rizikovych organti:

e profylaktickd mastektomie — odstranéni obou mlécnych ZIaz s rekonstrukci prst je mozné v jakémkoliv véku,
operace snizi riziko na celozivotni hodnoty mezi 4-5 %

e profylaktickd salpingoooforektomie (adnexektomie) event. s hysterektomii — u BRCA1 pozitivnich optimal-
né do 40. roku véku (ve véku 35-40 let); u BRCA2 pozitivnich, které podstoupi profylaktickou mastektomii,
ve véku 45-50 let

e odstranéni délohy mize mit vyhody i nevyhody, celosvétové neni doporuceni jednoznacné

- vyhody: zfejmé dal3i snizeni zbytkového rizika na 0,5-1 %; eliminace rizika vzniku karcinomu endometria
(vyssi zastoupeni non-endometroidnich typl u nosi¢ek mutaci); moznost uzivani Cisté estrogenni substituce

- nevyhody: del3i operace, delSi hospitalizace, delsi rekonvalescence; nejasna data o budouci akceleraci
poruch panevniho dna
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3) nabidnout moznost zabranéni prenosu mutace do dalsi generace - preimplantacni geneticka diag-
nostika (PGD)

® paru, kde muz nebo Zena nesou mutaci v genech BRCA, mizeme nabidnout téhotenstvi pomoci in vitro
fertilizace — ovarialni stimulaci u zeny, odbér oocytd, jejich oplodnéni in vitro, a nasledné vysetfeni embryi
ve stadiu nékolika bunék a zavedeni (transfer) pouze embrya/embryi, kterd mutaci nezdédila; tato metoda je
bézné dostupnd, ma viak své technické, ale i etické limity

Klinicka péce o nositelky i nositele mutaci genti BRCA1 a BRCA2 by méla byt v rukou zkuseného tymu, optimélné
pfi jednom z Komplexnich onkologickych center. Ulohou specializované ambulance je pfedevsim konzultovat
rizika a moznosti jejich ovlivnéni, reprodukéni a hormonalni aspekty nosi¢stvi (Casovani téhotenstvi, antikon-
cepci, hormonalni substituci...) a planovat vysetieni specificka pro pravidelné sledovani jedincli s mutacemi.
Nositelé a nositelky z{istavaji vSak dale v péci svého praktického lékare a registrujiciho gynekologa, pfipadné
dalsich specialistl. Péce specializované ambulance nema vliv na platby registrujicim lékarm.

Klin Onkol 2016; 29 (Suppl 1): S14-S 21.
Klin Onkol 2016; 29 (Suppl 1): S22-S 30.
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Karcinom prsu a mutace BRCA(/2

- Co jsou BRCA1 a BRCA2 geny?

BRCAT1 (gen karcinomu prsu 1) a BRCA2 (gen karcinomu prsu 2) jsou geny, které produkuji proteiny, které umi
opravit poskozenou DNA. Kazdy ma dvé kopie, jednu zdédénou od kazdého rodice.

BRCA1 a BRCA2 jsou tzv. tumor supresorové geny, pokud nejsou poskozeny mutaci, brani vzniku zhoubného
nadoru.

Lidé, ktefi zdédi mutované varianty v jednom z téchto gen0, maji zvysené riziko nékterych zhoubnych nado-
rd — zejména rakoviny prsu a vaje¢nikl. U nositeld mutaci BRCA1 a BRCA2, se vyvine zhoubny nador obvykle
v mladsim véku nez u nemocnych bez mutace. Mutaci BRCA1 nebo BRCA2 Ize zdédit od kteréhokoli z rodic¢.
Kazdé dité rodice, ktery je nositelem mutace v jednom z téchto gend, ma 50% riziko (nebo pravdépodobnost
1:2), Ze mutaci zdédi.

Dédicné mutace - také nazyvané zarode¢né mutace - jsou piitomny od narozeni ve véech burkach v téle.
| kdyZ nékdo zdédil mutaci BRCA1 nebo BRCA2 genu od jednoho rodice, zdédil by normalni kopii tohoto genu
od druhého rodice (ve vétsiné pripadu se totiz embrya se Skodlivou variantou od kazdého rodi¢e nemohou
vyvinout). Ale normdalni kopie muize byt ztracena nebo zménéna jen v nékterych burikach v téle béhem zivota
této osoby. Takova zména se nazyva somaticka mutace. Buriky, které nemaji zadné funkéni proteiny BRCA1 nebo
BRCA2, se mohou vymknout kontrole a zménit se v buriky nadorové.

% Jaké dalsi zhoubné nadory jsou spojeny s mutacemi v BRCA1 a BRCA2 genech?

Mutace v genech BRCA1 a BRCA2 zvysuji riziko nékolika dalsich zhoubnych nador(. U Zen je potvrzena souvis-
lost s karcinomem vejcovodl a pobfisnice, pficemz oba nadory pochazeji ze stejnych bunék jako nejcastéjsi
typ karcinomu vaje¢nik(. Muzi s patologickymi variantami genu BRCA2 a v mensi mife i BRCA1, jsou také vysta-
veni zvySsenému riziku rakoviny prsu a rakoviny prostaty.

% Testovani BRCA1/2 mutaci a jeho vyznam pro pacienta

Kazdy, kdo se obava moznosti, ze mlze mit mutaci v genu BRCA1 nebo BRCA2, by mél své obavy probrat
s odbornikem v rdmci genetického poradenstvi. Testovani v sou¢asné dobé neni doporuceno pro Sirokou verej-
nost. VySetfovani mutaci v genech BRCA1/2 je ureno tém, ktefi maji vy3si pravdépodobnost, Zze budou nositeli
BRCA1 nebo BRCA2, jako jsou napfiklad ti, ktefi maji rodinnou zatéz karcinomem prsu nebo karcinomem vajec-
nikd, maji specifické typy karcinomu prsu, pro muze s diagnézu karcinomu prsu atp.

Testovani mlze byt vhodné jak pro zatim zdravé, tak pro ty, u kterych uz byl karcinom prsu diagnostikovan.
Pokud je u testované zdravé osoby nalezena znama mutace v jednom z téchto genll, mdze podniknout kroky
ke snizeni rizika nebo k v¢asnému odhaleni zhoubného nadoru (preventivni odstranéni prsni zlazy, vajecnikl
s vejcovody, magneticka rezonance prsu v rdmci sledovani atp.) Pokud uz md nositel mutace karcinom prsu,
informace je dulezita pro vybér [é¢by (ablace prsu, platinové derivaty, PARP inhibitory).

%» Genetické poradenstvi

Pfed provedenim testovani je obvykle vhodné posouzeni individudlniho rizika. Genetik zhodnoti rizikové fak-
tory, jako je to, kdo z pfibuznych mél rakovinu, o jaké zhoubné nadory se jednalo, a v jakém véku byly diagnos-
tikovany. Pokud vznikne podezieni, Ze by vySetfovana osoba mohla byt nositelem mutace genu BRCA1 nebo
BRCAZ2, klinicky genetik diskutuje pfinosy a rizika genetického testovani, pokud zdrava osoba/pacient spliuji
indikacni kriteria k testovani.
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V ramci genetického poradenstvi jsou dodrzovana indikacni kritéria stanovena odbornou spole¢nosti a obvyk-
le se testuje Sirsi panel gend, které mohou souviset s rizikem onkologické diagnézy (naptiklad CZECANCA).
V soucasné dobé se doporucuje genetické testovani u téch, ktefi maji pokrevniho pfibuzného se zndmou nebo
pravdépodobnou mutaci v kterémkoli z téchto gen(; ktefi maji osobni a/nebo rodinnou anamnézu se zatézi
zhoubnym nadorem (rakovina diagnostikovana v mladsim véku, ur¢ité typy zhoubnych nadord, lidé se dvéma
nebo vice malignitami nebo rodiny s vice pfipady rakoviny); nebo ktefi maji urcité dédi¢né predispozice zhoubné-
ho onemocnéni.

Vsem Zendm s diagnézou karcinomu vajecnikd by mél gynekolog nabidnout genetické vysetieni mutaci
BRCA1, BRCA2. Odborné spole¢nosti nedoporucuji, aby se geneticky vysetfovaly déti do 18 let. Je to proto,
Ze neexistuje zatim Zadna strategie snizovani rizik, specialné urcena pro déti, a u déti je velmi nepravdépodob-
né, Ze by se u nich v tomto véku, objevil zhoubny nador souvisejici se zdédénou mutaci BRCA.

Testovani mutaci lze provést ze vzorku krve. Krevni burky, jako kazda burika v téle, obsahuji geny BRCA1
a BRCA2.

Pokud rodinnd anamnéza pfipousti moznost, Ze nékdo ze zdravych pfibuznych mohl zdédit mutaci v genu
BRCA1 nebo BRCA2, je tifeba aby byl nejprve otestovan rodinny pfislusnik, u kterého uz byl zhoubny nador
diagnostikovan. Pokud takové testovani odhali mutaci, pak je testovani vhodné i u zdravych pFibuznych.
V pripadé, Ze vsichni rodinni pfisludnici s rakovinou zemfeli nebo nejsou ochotni ¢i schopni podstoupit gene-
tické testovani, je mozné vysetfit primarné i zdravé pfibuzné.

% Hradi zdravotni pojisténi naklady na genetické testovani variant BRCA1 a BRCA2?

Pokud lékar indikuje genetické poradenstvi podle odbornych kritérii a genetik posoudi vysetfeni pacienta jako
opravnéné, hradi jej zdravotni pojistovna.

% Jak rozumét vysledk@im genetickych testi BRCA1 a BRCA2?

Testovani mutace BRCAT a BRCA2 muze poskytnout nékolik moznych vysledkd: pozitivni vysledek, negativni
vysledek nebo odhaleni mutaci genii s nejistou vyznamnosti.

Pozitivni vysledek testu znamena, ze vysetfovana osoba zdédila zndmou patogenni mutaci v BRCA1 nebo
BRCA2 genu a ma tedy zvysené riziko vzniku urcitych druhd zhoubnych nadord. Pozitivni vysledek testu vsak
nemUze fici, zda a kdy testovany jedinec onemocni malignitou. Pfesto, Ze néktefi lidé zdédi patogenni mutaci
BRCA1 nebo BRCA2, nikdy se u nich nador nemusi objevit. Pozitivni vysledek testu ma vyznam nejen pro testo-
vanou osobu, ale i jeji pribuzné. Nosici patogenni mutace BRCA1 nebo BRCA2, bez ohledu na to, zda se u nich
rakovina vyvine nebo ne, mohou tuto mutaci pfedat svym détem.

Velmi zfidka se mlze stat, Zze testovana osoba bude mit pozitivni test na tuto mutaci, ktera ale neni zdédéna
od zadného z rodicd, tzv. de novo mutaci. Takova mutace vznikla jen ptimo v zarode¢né bunce (spermii nebo
vajicku) jednoho z rodi¢u a je pfitomna ve viech bunkach ¢lovéka, ktery z této bunky vyrostl. Détem ¢lovéka
s de novo variantou (ale ne jeho sourozenclim) také hrozi, ze patologickou variantu genu zdédi.

Negativni vysledek testu mUze mit nékolik vyznamu v zavislosti na osobni a rodinné anamnéze testované
osoby a na tom, zda jiz byla v rodiné identifikovdna mutace v genech BRCAT a BRCA2. Pokud je znamo, Ze blizky
pokrevni pfibuzny testované osoby je nositelem mutace BRCA1 nebo BRCAZ2, je negativni vysledek testu jasny:
znamena to, Ze testovana osoba nezdédila zndmou mutaci, ktera se vyskytuje v rodiné, a nemaze ji predat svym
détem. Osoba s takovym vysledkem testu ma stejné riziko zhoubnych nador( jako nezatizeni ¢lenové bézné
populace. Kromé genetickych faktord vsak existuji i dalsi rizika, kterda mohou zvysit pravdépodobnost vzniku
zhoubného nadoru a je tieba je zohlednit.

Bez testovani ¢lenl rodiny, ktefi méli rakovinu, neni jisté, zda negativni test znamena, ze osoba nezdédila
mutaci BRCAT nebo BRCA2, ktera je v rodiné pfitomnd, nebo zda rodinnd anamnéza mze byt zplsobena
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mutaciv jiném genu, ktery nebyl soucasti provedeného testu, nebo mohou byt na viné jiné negenetické rizikové
faktory. Testovany také muze mit jinou mutaci, kterd neni zjistitelnd soucasnymi testovacimi technologiemi.

Nékdy geneticky test zjisti zménu v BRCAT nebo BRCA2 genu, kterd nebyla dfive spojena s rizikem zhoubného
nadoru, ale je v bézné populaci neobvykld. Tento typ vysledku testu se nazyva ,varianta nejistého vyznamu”
(VUS), protoze neni znamo, zda je tato specifickd genetickd zména nebezpecna. U takovych nemocnych vychazi
kontrola pfipadného rizika karcinomu prsu z rodinné anamnézy a pfipadné pritomnosti dalsich rizikovych faktord.
Je ale dilezité, aby clovék, ktery ma vysledek testu VUS, pravidelné ziskéval aktualizované informace v rdmci gene-
tického poradenstvi, zda neni jeho VUS pieklasifikovan jako patogenni nebo pravdépodobné patogenni varianta.

% Jak snizit riziko karcinomu prsu u nosi¢i BRCA1/2 mutace?

V rdmci snizovani rizika vzniku malignity existuje nékolik mozZnosti: Patfi mezi né rozsifeny screening, operace
snizujici riziko (nékdy ozna¢ované jako profylakticka chirurgie) a chemoprevence. Zeny s pozitivhim testem pi-
tomnosti BRCA1 a BRCA2 mutaci se mohou rozhodnout zahdjit screening rakoviny prsu v mladsim véku, pod-
stoupit vysetieni castéji, nebo vyuzit kromé mamografie a ultrazvuku i magnetické rezonance (MRI).

Operace snizujici riziko, neboli profylakticka operace, zahrnuje odstranéni co nejvétsiho mnozstvi ,riziko-
vé"” tkané. Zeny se mohou rozhodnout pro odstranéni obou prsii (oboustranna profylaktickd mastektomie),
aby se snizilo riziko rakoviny prsu. Chirurgie k odstranéni vajecnikd a vejcovodl (bilaterdIni profylaktickd
salpingo-ooforektomie ) mize pomoci snizit riziko rakoviny vaje¢nikd. (Nadory vaje¢nikl ¢asto vznikaji ve vejco-
vodech, takze je nezbytné, aby byly odstranény spolu s vaje¢niky.)

Odstranéni vajecnik(l muaze také snizit riziko rakoviny prsu u zen pfed menopauzou tim, Ze odstrani zdroj hor-
mond, které mohou podporovat rist hormonalné zavislych karcinom prsu. Tyto operace jsou nevratné a kazda
muze mit potencialni komplikace. Patfi mezi né krvaceni nebo infekce, tizkost a obavy ze ztraty organu (bilate-
ralni mastektomie a ¢asna menopauza u premenopauzalnich Zen (bilateraIni salpingo-ooforektomie).

Operace snizujici riziko stoprocentné nezarucuje, Ze se zhoubné onemocnéni nikdy nevyskytne, protoze ne
vsechny rizikové tkané Ize dokonale odstranit. Riziko ale zcela zdsadné sniZuje.

Chemoprevence znamena uzivanilékl ke snizeni rizika rakoviny. U Zen s mutaci BRCA1/ BRCA2 je mozné vyuzit
Iék tamoxifen, ktery se vyuzivd pro [é¢bu hormonalné zavislé rakoviny prsu. Tyto Iéky, mohou byt moZnosti pro
zeny, které se rozhodnou nepodstoupit nebo nemohou podstoupit operaci.

Zeny s mutaci BRCA1/BRCA2, uzivajici hormonalni antikoncepci maji asi o 50 % niZ3i riziko rakoviny vaje¢nika.
Mezi potencidlni nezddouci ucinky perordlni antikoncepce mUze patfit zvysené riziko rakoviny prsu, infekce
lidskym papilomavirem (HPV) a mozné kardiovaskularni Gc¢inky u Zen ve vy3sim reprodukénim véku.

% Jaké jsou vyhody genetického testovani u mutaci BRCA1 a BRCA2?

Genetické testovani je pfinosné bez ohledu na to, zda testovana osoba obdrzi pozitivni nebo negativni vysledek.
Mezi potencidlni pfinosy skute¢né negativniho vysledku patfi pocit Ulevy ohledné budouciho rizika rakoviny,
zjisténi, Ze détem nehrozi, Ze zdédi dispozici k onemocnéni rakovinou, a moznost, ze specidlni prohlidky, tes-
ty nebo snizeni rizika operace nemusi byt nutné. Pozitivni vysledek testu muize lidem umoznit rozhodnout se
o tom, jaka opatieni ke snizeni rizika rakoviny zvolit.

% Jaka je lé¢ba pro pacientky, u kterych se jiz zhoubny nador vyvinul a maji skodli-
vé varianty BRCA1 nebo BRCA2?

| kdyz zjisténi, Ze je nemocnd BRCA1/2 pozitivni v dobé, kdy uz ma diagnostikovany nddor, neumozni pacientce
vyuzit preventivni opatieni, kterd by nemoci mohla zabranit, ma tato informace zasadni vyznam i pro jeji 1é¢bu.
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Pacientky se zndmou mutaci BRCA1/2 jsou z divodl vysokého rizika lokalniho navratu nadoru a také vzniku
druhostranného nadoru, indikovany k odstranéni obou prsnich zIaz v ramci chirurgického feseni karcinomu prsu.
ProtoZe geny BRCA1 a BRCA2 se podileji na opravé DNA, jsou nddory se zménami v obou genech zvlasté citlivé
na protinadorovou lécbu, kterd poskozuje DNA, jako jsou cytostatika na bazi platinového derivatu. Také inhibi-
tory PARP, které blokuji opravu poskozeni DNA, zastavuji rlist nddorovych bunék s mutaci BRCAT nebo BRCA2.
Tyto cilené protinddorové léky jsou urcené pro pacientky s karcinomem prsu se zarode¢nou BRCA1/2 mutaci.
Tyto pfipravky jsou vhodné pro pacientky v urcitém stadiu onemocnéni a 1é¢by, o vhodnosti jejich pouziti vzdy
musi rozhodnout o3etfujici onkolog.

Karcinomy prsu pacientek s BRCA1/2 mutaci jsou obvykle agresivnéjsi, diagnostikované v mladsim véku a maji
nepfiznivy pribéh. Proto voli obvykle osetfujici onkolog intenzivnéjsi terapii jak v zajistovaci fazi, tak i v pfipadé
pokrocilého onemocnéni. Vzhledem k vysokému riziku navratu nemoci i vzniku druhostranného nadoru, jsou
nemocné obvykle indikovany k oboustrannému odstranéni prsni Zlazy, které provadi onkochirurg.

Plastickou operaci, kterou mlize nemocna podstoupit po Uspésném zvladnuti nemoci, ma potom v rukou plas-
ticky chirurg s praxi v oblasti rekonstrukce prsu onkologickych pacientek. Pacientky jsou po ukonceni primar-
ni 1é¢by dale sledované na onkologii, kromé mozného odhaleni ndvratu nemoci a nasledkd probéhlé terapie,
probiha v ramci onkologické dispenzarizace komplexni screening, podobny sledovani zdravych nosi¢ek mutaci
BRCA1/2.

Literatura:

Hereditarni syndrom nador( prsu a/nebo ovaria » Linkos.cz

Indikace ke genetickému poradenstvi u onkologickych onemocnéni » Linkos.cz

Postup genetického testovani » Linkos.cz

https://www.mayoclinic.org/tests-procedures/brca-gene-test/about/pac-20384815

Yoshida R. Hereditary breast and ovarian cancer (HBOC): review of its molecular characteristics, screening, treatment, and pro-
gnosis. Breast Cancer. 2021 Nov;28(6):1167-1180.

Tung NM, Garber JE. BRCA1/2 testing: therapeutic implications for breast cancer management. Br J Cancer. 2018 Jul;119(2):141-152

prof. MUDr. Petra Tesarovd, CSc.

Profesorka Petra Tesafova pracuje dlouhd Iéta na Onkologické klinice Vse-
obecné fakultni nemocnice v Praze, kde se zaméfuje na Ié¢bu nemocnych
s karcinomem prsu, predevsim mladych zen, téhotnych, kojicich nebo
pacientek s nepfiznivym vyvojem nemoci. V rdmci prace na 1. Lékarské
fakulté University Karlovy se podili na vyuce medikll i postgradualnich
studentl. Pfedndsi na domacich i mezinarodnich férech.

Uctyhodna je jeji publikaéni ¢innost i prace v domacich a evropskych od-
bornych spole¢nostech, panelech a vyzkumnych skupinach. Je spoluza-
kladatelkou Klubu mladych onkologt a uspésné onkologické konference
Prague Onco, jejiz vyznam davno presahl ceské hranice. Vénuje se i osvé-
tové a edukacni praci zamérené na pacienty s karcinomem prsu i Sirokou
vefejnost. Je jednou ze zakladatelek obecné prospésné spolecnosti Dialog Jessenius a dlouholetou predsedkyni
jeji spravni rady a Projektu 35. Neunavné bojuje za véasnou diagnostiku karcinomu prsu, rovnou dostupnost
stéZejnich onkologickych Iéka, multidisciplinarni spolupraci i zvysovani Grovné onkologické péce v Ceské republice.

V rdmci komplexni péce o pacientky s karcinomem prsu plsobi jako spiritus movens projekti zamérenych na jejich
kvalitu Zivota.
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Greneticks poradenstvi, testovani a spuio\hzova\na'\ peer
0 Zdvavd r\osiikg BRCAI, BRCAZ mutace

% 1. Proé podstoupit genetické poradenstvi a testovani?

Genetické poradenstvi a testovani Vam muze doporucit prakticky lékaf nebo gynekolog s ohledem na vyskyt
nadorového onemocnéni ve Vasi rodiné. Cilem genetického poradenstvi je poskytnout Vam jasné a klinicky
vyznamné informace o genetickych rizikovych faktorech. V ramci genetického poradenstvi Vas bude klinicky
genetik informovat o moznostech testovani, o jednotlivych variantach vysledka testd, jakoz i o vyhodach, rizi-
cich a omezenich genetického testovani.

% 2. Jak se p¥ipravit na genetickou konzultaci a testovani?

Pfed navstévou genetické poradny si prosim shromdazdéte co nejvice informaci o vyskytu nadorovych one-
mocnéni v nejblizsi rodiné (rodice, sourozenci rodict, prarodice, Vasi sourozenci a déti). Genetické testovani
obvykle zacina u ¢lena rodiny, ktery jiz mél zjisténo onkologické onemocnéni. Pokud je v rodiné blizk& osoba
s pozitivnim vysledkem genetické testovani, bude uzite¢né pfinést s sebou kopii vysledku tohoto genetického
testu.

Prvni genetickd konzultace trva cca 60 min. Klinicky genetik s Vami prodiskutuje odhadovanou dobu, kterou
bude laboratof potiebovat k analyze vaseho vzorku. Rozsah je obvykle od nékolika tydn( do ¢tyf mésich. Po
provedeném testovani nasleduje dalsi ndvstéva v ambulanci, kde Vam [ékar sdéli vysledek genetického testu.
Vlastni genetické testovani zahrnuje analyzu vzorku krve na specifické zmény v DNA. Neexistuje Zadna specialni
pfiprava pied tim, neZ si nechate odebrat krev pro genetické testovani, nemusite byt nala¢no.

%» 3. Mohu genetické testovani odmitnout?

Genetické testovani je dobrovolné. Ne vsichni pacienti a rizikové zdravé osoby chtéji podstoupit genetické testy.
Klinicky genetik je zde, aby Vam poskytl informace, které potiebujete k informovanému rozhodnuti o genetic-
kém testovani. Pfed zahajenim testovani je potieba podepsat informovany souhlas, vysledek genetického testu
bude sdélen pouze Vam pfi dalsi osobni konzultaci.

% 4. Je genetické poradenstvi, testovani a dalsi specializovana pééce hrazena
zdravotni pojiStovnou?

LékaF v ramci genetického poradenstvi posoudi potfebu Vaseho testovani pro konkrétni genetické naddorové
onemocnéni. Pokud jsou splnéna kritéria pro Vase testovani, je provedeni a vyhodnoceni testu hrazeno ze zdra-
votniho pojisténi. Také dalsi specializovand péce v ambulanci pro rizikové zdravé osoby, preventivni chirurgické
vykony vcetné rekonstrukce prsou budou hrazeny Vasi zdravotni pojistovnou.

- 5. Jak postupovat pti pozitivnim vysledku genetického testovani?

Klinicky genetik, ktery Vam sdéli pozitivni vysledek genetického testu — tedy informaci, ze jste nosicka mutace
v nékterém z predispozi¢nich gend, s Vami prodiskutuje dalsi postup. Lékai Vam preda pisemnou informaci
o vysledku testovani v¢etné kontakt(l na pracovisté, které se vénuji specializované péci pro zdravé nosi¢ky mu-
taci. Objednate se telefonicky nebo emailem k prvnimu vysetieni.
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% 6. Jak probiha péée v ambulanci pro nosi¢ky mutaci v genech BRCA, BRCA2?

Dvakrat ro¢né je pro Vas doporucena navstéva v ambulanci pro zdravé osoby se zvysenym rizikem onkologic-
kych onemocnéni. Lékaf-onkolog Vam provede klinické vysetfeni a odesle Vas ke screeningovému vysetieni
prsou-vyuziva se metoda magnetické rezonance prsou (MRI) v kombinaci s mamografii (MMG) a ultrazvukovym
vysetfenim prsou u velmi mladych, téhotnych a kojicich Zen. Cilem je sledovat jakékoli zmény nebo znamky
pocate¢niho rlstu nadoru. Také v pllrocnich intervalech probihaji gynekologicka vysetieni u specializované-
ho gynekologa, ktery se zabyva touto problematikou, vzhledem ke zvysenému riziku nddor( vajecnik. V ram-
ci pravidelnych kontrol Ize podstoupit preventivni vysetfeni pro mirné zvysena rizika dalSich onkologickych
onemocnéni (nadorl zazivaciho traktu, koznich melanomu). Lékar s Vami bude diskutovat moznost provedeni
preventivnich chirurgickych vykon( na nejvice rizikovych organech (prsy, vajecniky). Provedeni téchto vykont
pfinasi pocit ulevy a védomi pro kazdou nosicku mutace, Ze jeji riziko vzniku rakoviny prsu/vaje¢niki je vel-
mi vyznamné snizeno. Rozhodnuti o provedeni preventivniho chirurgického vykonu na prsou a vajecnicich je
osobnim rozhodnuti informované Zeny, které musi kazda nosicka BRCA mutace udélat sama za sebe.

% 7.Proé je dillezité geneticky testovat a vyhledavat zdravé nosi¢cky BRCA1, BRCA2
genu?

Genetické testovani je dobrovolné. Ne vsichni pacienti a rizikové zdravé osoby chtéji podstoupit genetické testy.
Provedeni genetické testovani, i kdyz je nalezena BRCA1, BRCA2 mutace, m(ze umoznit Zzené pochopit, Ze ma
stale na vybér. Zdrava nosicka totiz mize porazit rakovinu dfive, nez nadorové onemocnéni viibec vznikne, nez
zplsobifadu obtizi a komplikaci nejen ji, ale vétsinou i celé jeji rodiné. Prevence je totiz vzdy efektivnéjsi, jedno-
dussi, levnéjsi a s jistym vysledkem nez [é¢ba aktivniho onkologického onemocnéni.

prim. MUDr. Martina Zimovjanovd, Ph.D.

Absolvovala gymndzium v Ostravé-Porubé a nasledné vystudovala 1. [ékar-
skou fakultu Univerzity Karlovy v Praze. Po krat$im plsobeni na Radiotera-
peutické klinice Fakultni nemocnice v Ostravé je jeji profesiondlni kariéra
od roku 2000 pevné spjata s Onkologickou klinikou VFN a 1.LF UK v Praze.
Atestace z radiacni a klinické onkologie ziskala v letech 1995 a 2002.V roce
2009 obhdjila disertacni praci na téma prediktivnich faktorl pro senzitivitu
a toxicitu lé¢by nador(i zaZivaciho traktu. Jiz v roce 2005 spolu se spolupra-
covniky Onkologické kliniky zaloZila specializovanou ambulanci pro zdra-
vé osoby s geneticky zvysenym rizikem onkologickych onemocnéni. Tzv.
genetickd ambulance se rozrostla do rozmér(i nejvétsiho poskytovatele

tohoto druhu v regionu celych Cech. Ruku v ruce s genetikou jde také jeji
specializace, kterou je lé¢ba pacientek s diagnézou karcinomu prsu.

V letech 2016-2017 se ucastnila programu Evropské skoly onkologie (ESO) na Univerzité Ulm, kde ziskala certifikat
pro specialisty vénujici se komplexni Iécbé pacientek s nddory prsou. Svij zajem v oblasti nejmodernéjsich pfistu-
pu v terapii nejen karcinomu prsu dokldda v kazdodenni praxi s nemocnymi, jako resitelka klinickych studii, icasti
v multidisciplindrnich tymech i bohatou pfednaskovou cinnosti. Na jiné diagnézy nezaneviela a vénovala se jim
prakticky nejen na plidé Kompletniho onkologického centra, ale mezi lety 2012-2018 také v regionalni onkologické
ambulanci. Evropskou atestaci ESMO Examination Certificate z klinické onkologie Gspésné absolvovala v roce 2019.
V roce 2018 byla jmenovana primarkou Onkologické kliniky VFN a 1. LF UK a této naro¢né a rozmanité funkci se
vénuje s plnym nasazenim dosud.
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Pacientsks orgMizo\w

Pacientské a podplrné organizace maji v celém obdobi onkologického onemocnéni nezastupitelné misto.
Pomahaji pacientlim a jejich blizkym v nelehkém obdobi onkologické 1é¢by a jejich navratu do aktivniho Zivota.
Umi pomoci i s provazenim, pokud jiz IéCebné programy nejsou mozné. Jsou jako pratelské objeti v tézké chvili.

Diky jejich profesionalizaci je navazana Uzka spoluprace pacientskych a podpurnych organizaci se zdravotniky,
odbornymi spole¢nostmi a stakeholdery celého zdravotnictvi, coz je soucasny celosvétovy trend a do moderni
mediciny patfi.

VERON'CA VERONICA z.u. - Pacientska organizace Veronica sdruzuje pacientky s karcinomem

gy k, endometria, vulvy, vaje¢nikd, délozniho hrdla a Zeny s genetickou mutaci BRCA1
poaen SKA a BRCAZ2. Je ¢lenem spolku Hlas onkologickych pacientll a zaroven sité pacientskych

OI’gO 4ele=] organizaci ENGAGe pod patronaci Evropské onkogynekologické spole¢nosti ESGO.
VERONICA je také hrdym ¢lenem celosvétové organizace World ovarian cancer coalition.

www.pacientska-organizace.cz

Aliance Zen Aliance zen s rakovinou prsu - sdruzuje 45 pacientskych organizaci. Poskytuje meto-
3 RAKOVINOUPRSU - dickou pomoc organizacim onkologicky nemocnych a koordinuje projekty a kampané
ve prospéch prevence a lé¢by nadorového onemocnéni prsu.

www.breastcancer.cz

DIALOG Dialog Jessenius, o.p.s. — provozuje Centrum informaci onkologického pacien-
’ESSEN'“S ta pfi FN Motol. Vytvaii filmové Privodce onkologickymi onemocnénimi. Vede
osvétové kampané a vytvari vzdélavaci materidly pro zdravotniky v onkologii.

www.dialog-jessenius.cz

m ONKO Unie o.p.s. - podporuje pacientky s onkogynekologickymi diagnézami
ON \0 Ul IE a (metastatickou) rakovinou prsu. Zaméfuje se predevsim na edukativni a osvé-
tové kampané pro Sirokou vefejnost. Je ¢lenem spolku Hlas onkologickych

pacientd a zdaroven sité pacientskych organizaci ENGAGe pod patronaci
Evropské onkogynekologické spole¢nosti ESGO.

www.onko-unie.cz
www.nejsemnaodpis.cz

cBELL¥M™S- Bellis je projekt Aliance zen s rakovinou prsu, o.p.s. Zaméfuje se na pomoc
a podporu mladych pacientek (v produktivnim véku), které prochézeji nebo
prosly 1é¢bou spojenou s nadorovym onemocnénim prsu.

www.bellisky.cz
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Indikacni kritéria ke genetické testaci platna k 9/2022 - neboli kdo by mél byt vzdy

geneticky testovan. V téchto pripadech testovani hradi pojistovny:

A) Sporadické formy (nemocnd Zena bez vyskytu nddorii v rodiné)

e friple negativni karcinom (receptory ER, PR a HER2 negativni) prsu do 60 let

e jednostranny karcinom prsu do 45 let (do 50 let pokud neni viibec zndma rodinnd anamnéza)
e dva samostatné primarni karcinomy prsu, prvni do 50 let, nebo oba do 60 let
[ ]
[}

duplicita karcinomu prsu a slinivky v jakémkoliv véku
karcinom prsu u muze v jakémkoliv véku

B) Familiarni formy (nemocnd nebo zdravd Zena s vyskytem nddorii v rodiné)
(karcinom vajecnikd, vejcovodi nebo primdrni peritonedlIni v rodinné anamnéze je vZdy indikaci k testovdni)

3 pfibuzni

e alespon 3 pfimi ptibuzni (véetné probandky) s karcinomem prsu v jakémkoliv véku

2 pFibuzni

® 2 pfimi pfibuzni (véetné probandky) s karcinomem prsu, alespon jedna diagnostikovana ve véku pod 50 let,
nebo obé do 60 let (empirickeé riziko karcinomu prsu je pro pfimé ptibuzné nad 20 %, tj. vysoké, a doporucu-

jeme MRI prsou)

e probandka s karcinomem prsu do 50 let s pfimym pfibuznym s nddorem spojenym s HBOC (pfedevsim kar-

cinom slinivky, prostaty)

C) prediktivni testovani zndamé rodinné mutace u pFibuznych od 18 let véku (ve zvlastnich pfipadech indivi-

dudlné)

Vysvétlivky: TNBC - triple negativni karcinom prsu, HBOC - hereditarni karcinom prsu a ovaria.

N B
Seznam klinickych genetikii miiZzete nalézt na strankach Spolecnosti Iékarské genetiky
(www.slg.cz).

U B

Kontakty na hereditarni ambulance:

Geneticka ambulance pro jedince se zvySenym
rizikem vzniku nadorového onemocnéni

Ambulance Onkologické kliniky VFN zajistuje ve spolu-
praci s Ustavem biochemie a experimentalni onkologie
1. LF UK komplexni diagnostiku dédi¢nych viloh pro vznik
nadorl prsu a vajecnikl a specializovanou péci pro je-
dince se zvy$enym rizikem vzniku nadord.

Karlovo ndm. 32, 128 08 Praha 2,

(Fakultni poliklinika, budova B, 2. patro)

tel.: 224 966 760 (kartotéka)

Poradna pro zeny s dédi¢nou dispozici ke vzniku
zhoubnych nadort

Gynekologicko-porodnicka klinika 1. LF UK
a Nemocnice Na Bulovce, Budinova 67/2, Praha 8

www.brca-info.cz, tel.: 266 083 230
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Ambulance pro dédi¢na onemocnéni v onkologii

Gynekologicko-porodnicka klinika LF UK a Fakultni
nemocnice Plzen, Alej Svobody 923/80, Plzen

tel.: 377 105 254

Preventivni onkologicka ambulance pro pacienty
s prokazanou dédi¢nou predispozici

Masarykiv onkologicky Ustav, Zluty kopec 7, Brno
tel: 543136911

BRCA ambulance
kazdy ¢tvrtek 9.00 - 12.00 hod

Nemocnice Ceské Budéjovice a.s., B. Némcové 585/54
Pavilon Z - 3. patro, Gynekologické oddéleni




AstraZeneca

Srdecné dékujeme firmé AstraZeneca za podporu tisku tohoto edukacniho letaku.
Firma neovlivnila jeho obsah.




