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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¢na dispozice vyskytuje, v nich najit zdravé nositele a poskytnout jim takovou

péci, aby nador nevznikl nebo byl diagnostikovan v ¢asném stadiu,

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

% U jiz nemocnych nositelt mutaci je mozné:

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

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

planovat nebo prizpUsobit pripadny opera¢ni vykon se znalosti nosi¢stvi mutace, zejména u recidivujicich
(navracejicich se) nador(

» U zdravych nositeléi mutaci je mozné:

1)

nastavit systém peclivého sledovani, ktery vede k ¢casné diagnostice zhoubného nadoru.
Sledovani zacina ve véku 25 let nebo o 10 let dfive nez byl vék v dobé diagnézy nadoru u nejmladsiho ¢lena
rodiny. Je velmi ucinné pro ¢asnou diagnézu karcinomu prsu, kde vede ke sniZzeni umrtnosti na tento nador.
U karcinomu vajec¢nik( vsak dosud nemame k dispozici efektivni nastroj, ktery by dokdazal najit nddor v ¢as-
ném stadiu.

Sledovdni sestdvd ze:

samovysetieni prsl kazdy mésic po skonceni menstruace

mezi 25. a 39. rokem zivota vysetieni prsi pomoci ultrazvuku (UZ) a magnetické rezonance (MRI) (stfidavé
4 6 mésicu)

od 40. roku Zivota vysetfeni prst pomoci mamografie (MMG) a MRI stfidavé kazdych 6 mésict (event. UZ dle
denzity zIazy a doporuceni radiodiagnostika - jde o doplfikovou metodu)

mezi 70. a 75. rokem pak MMG jednou ro¢né

expertni onkogynekologické ultrazvukové vysetieni kazdych 6 mésict od véku zacinajiciho narlstu rizika
vzniku rakoviny vajecnik(, tj. od 35 let u nosi¢ek mutaci genu BRCA1 a od 40 let u nosi¢ek mutaci genu BRCA2

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

nabidnout preventivni (profylaktické) operace - tedy odstranéni rizikovych organii:

profylaktickd mastektomie — odstranéni obou mléénych Zlaz s rekonstrukci prst je mozné v jakémbkoliv véku,
operace snizi riziko na celozivotni hodnoty mezi 4-5 %

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

- vyhody: ziejmé dalsi 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

3) nabidnout moznost zabranéni prenosu mutace do dalsi generace - preimplantacni gene-
tickeé testovani (PGT)

e paru, kde muz nebo Zena nesou mutaci v genech BRCA, mizeme nabidnout téhotenstvi pomoci in vitro
fertilizace — ovaridlni stimulaci u Zeny, odbér oocyt(, jejich oplodnéni in vitro, a nasledné vysetteni 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

Klinickd péce o nositelky i nositele mutaci genti BRCA1 a BRCA2 by méla byt v rukou zkuseného tymu, optimalné
pfi jednom z Komplexnich onkologickych center. Ulohou specializované ambulance je pfedeviim konzultovat
rizika a moznosti jejich ovlivnéni, reprodukéni a hormondalni aspekty nosicstvi (¢asovani téhotenstvi, antikon-
cepci, hormonalni substituci...) a planovat vysetreni specifickd pro pravidelné sledovani jedincl s mutacemi.
Nositelé a nositelky z(istavaji vsak dale v péci svého praktického lékare a registrujiciho gynekologa, ptipadné
dalsich specialist(l. Péce specializované ambulance nema vliv na platby registrujicim lékartm.
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Mutace v genech BRCAT a BRCA2 v souvislosti s karcinomem prsu



Karcinom prsu a mutace BRCA(/2

% Co jsou geny BRCA1 a BRCA2?

BRCAT1 (Breast Cancer gene 1) a BRCA2 (Breast Cancer gene 2) jsou geny, které kéduji proteiny podilejici se na
opravach dvouvlaknovych zlomd DNA a udrzovani genomové stability. Kazdy ¢lovék ma dvé kopie téchto gend,
jednu zdédénou od matky a jednu od otce. BRCA1 a BRCA2 patfi mezi tzv. tumor supresorové geny. Pokud funguji
spravné, pomahaji chranit organismus pred vznikem zhoubnych nadord tim, Ze zajistuji opravu poskozené DNA.

Lidé, ktefi zdédi patogenni nebo pravdépodobné patogenni variantu v jednom z téchto gent, maji zvysené
riziko vzniku nékterych zhoubnych nadord, zejména karcinomu prsu a karcinomu vajec¢nikd. U nosica téchto
variant se nadorové onemocnéni ¢asto objevuje v mladsim véku nez u bézné populace. Patogenni varianta
genu BRCA1 nebo BRCA2 miize byt zdédéna od matky i od otce. Kazdé dité nositele nebo nositelky takové
varianty ma 50% pravdépodobnost, Ze ji zdédi.

Dédiéné (zdrodecné, germindlni) varianty jsou pfitomny od narozeni ve vsech bunkach organismu. Pres-
toze clovék zdédi jednu nefunkéni kopii genu BRCAT nebo BRCA2, druhd kopie byva obvykle funk¢ni.
V pribéhu zivota véak muze dojit ke ztraté nebo poskozenii druhé kopie genu v nékterych burikach. Tato zména
se oznacuje jako somatickd mutace. Bunky bez funkéniho proteinu BRCA1 nebo BRCA2 pak ztraceji schopnost
efektivni opravy DNA a mohou se postupné preménit na nadorové buriky.

% Jaké dalsi zhoubné nadory jsou spojeny s patogennimi variantami BRCA1 a BRCA2?

Patogenni varianty BRCA1 a BRCA2 nezvysuji pouze riziko karcinomu prsu a vaje¢nikl. U zen je prokazano zvy-
$ené riziko karcinomu vejcovod(, primarniho karcinomu pobfisnice a karcinomu slinivky. U muzd je zvySené
riziko karcinomu prostaty (zejména u nositell BRCA2), muzského karcinomu prsu a karcinomu slinivky. U nosi-
teld BRCA2 mutaci je také popsano mirné zvysené riziko kozniho i o¢niho melanomu.

% Testovani BRCA1/2 mutaci a jeho vyznam

Kazdy, kdo ma obavy z mozného dédi¢ného rizika nddorového onemocnéni, by mél své riziko konzultovat
v rdmci genetického poradenstvi. Populaéni screening BRCA1/2 variant neni v sou¢asné dobé v Ceské republice
standardné zaveden. Genetické vysetreni je indikovano na zakladé osobni nebo rodinné anamnézy a podle
odbornych doporuceni.

Vysetieni byva doporuceno zejména v téchto situacich: osoby s vyskytem karcinomu prsu, vaje¢nikq, slinivky
nebo prostaty v rodiné, ¢asny vznik nddorového onemocnéni, vice nador( u jednoho pacienta, muzi s karcino-
mem prsu, nemocni s urcitymi biologickymi podtypy karcinomu prsu a osoby, u jejichZ pfibuznych byla pro-
kazana patogenni varianta predispozi¢niho genu. Testovani mize byt pfinosné jak pro zdravé osoby, tak pro
nemocné s jiz diagnostikovanym nadorem.

Pokud je u zdravé osoby potvrzena patogenni varianta BRCA1 nebo BRCA2, Ize zavést program intenzivniho
sledovani nebo nabidnout takova preventivni opatteni, ktera rizika snizuji. Pokud jiz byl karcinom diagnostiko-
van, muze vysledek genetického vysetreni ovlivnit chirurgickou i systémovou lécbu, véetné vyuziti platinovych
derivatud a inhibitor( PARP.

%» Genetické poradenstvi

Pfed genetickym testovanim je vhodné absolvovat genetické poradenstvi k posouzeni individualniho rizika.
Klinicky genetik posoudi osobni anamnézu, rodinnou anamnézu, typ nddoru, vék pfi diagndze, pfipadné vysled-
ky genetickych vysetfeni v rodiné.
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V soucasné dobé se v Ceské republice na vétsiné genetickych pracovist nevysettuji pouze geny BRCA1 a BRCA2,
ale multigenové panely predispozi¢nich gent doporucené konsorciem CZECANCA. Ty zahrnuji napfiklad geny
PALB2, CHEK2, ATM, TP53, CDH1, PTEN a fadu dalsich. Pokud jsou splnéna indikacni kritéria, genetické vysetieni
je hrazeno z vefejného zdravotniho pojisténi.

%» Kdo by mél podstoupit genetické vysetieni?

Genetické vysetieni je doporuceno zejména osobam s prokdzanou patogenni variantou v rodiné, pacientkdm
s karcinomem prsu do 60 let, dale pacientlim se vznikem malignich nador( v mladsim véku, pacientlim s vice-
Cetnymi nadory, rodindam s opakovanym vyskytem nadorovych onemocnéni, vzdy pacientkdm s epitelidInim
karcinomem ovaria, vejcovodu nebo primarnim peritonealnim karcinomem.

% Jak rozumét vysledk@im genetického vysetreni?
Genetické vysetreni mlize pfinést tfi zakladni vysledky:

Pozitivni vysledek znamena, Ze byla nalezena patogenni nebo pravdépodobné patogenni varianta genu
BRCA1 nebo BRCA2. Takovy vysledek znamend zvysené celoZivotni riziko nékterych nddorovych onemocnéni,

mohou zdédit i dalsi ¢lenové rodiny.

Vyznam negativniho vysledku zavisi na rodinné anamnéze a na tom, zda byla v rodiné jiz identifikovana kon-
krétni patogenni varianta. Pokud byla zndma rodinnd varianta vyloucena, riziko testované osoby se obvykle blizi
riziku bézné populace.

Varianta nejasného vyznamu (VUS) oznacuje genetickou zménu, jejiz vliv na riziko vzniku zhoubného nadoru
zatim neni zndm. Nalez VUS neni divodem k preventivnim chirurgickym vykonlm ani ke zméné Iécebného
postupu. Dalsi péce se fidi predevsim osobni a rodinnou anamnézou.

% Jak snizit riziko karcinomu prsu u nosi¢ti BRCA1 a BRCA2?

U nosi¢ek patogennich variant BRCA1 a BRCA2 existuje nékolik moznosti, jak snizit riziko vzniku nadorového
onemocnéni nebo zachytit pfipadny nador v ¢asném stadiu. Mezi zakladni strategie patii intenzivni screening,
riziko snizujici chirurgické vykony, chemoprevence u vybranych skupin Zen, a samoziejmé zdravy Zivotni styl
a eliminace ovlivnitelnych rizikovych faktor(.

Intenzivni screening. Zeny s prokazanou patogenni variantou BRCAT nebo BRCA2 jsou zafazovany do spe-
cializovanych programu sledovani. Zakladni metodou ¢asného zachytu karcinomu prsu u rizikovych Zen je mag-
netickd rezonance (MRI) prsou, kterd je zejména u mladsich zen s vyssi denzitou prsni tkané citlivéjsi nez ma-
mografie. Vysetieni jsou v pravidelnych intervalech kombinovana podle véku a individualniho rizika s vyuzitim
magnetické rezonance prsou, mamografie, ultrazvukové vysetieni prsou a klinickych vy3etfeni. Pfesné intervaly
a kombinace vysetieni stanovuje specializované pracovisté podle aktualnich doporuceni a individudlni situace
nosicky konkrétni mutace.

Riziko snizujici operace. Riziko snizujici (profylaktické) chirurgické vykony predstavuji nejucinnéjsi moznost
prevence nékterych nddor( u nosicek BRCA1 a BRCA2.

Riziko snizujici vykony v oblasti prsou. Zena se mize rozhodnout pro oboustrannou riziko snizujici
mastektomii, tedy odstranéni vétsiny prsni tkané. Tento vykon snizuje riziko vzniku karcinomu prsu o vice nez
90 %. Je v3ak dulezité zdUraznit, Ze riziko snizujici mastektomie neni povinnou soucésti péce o viechny nosicky
BRCA1/2 a rozhodnuti o jejim provedeni je vzdy individudlni. Rozhodnuti o provedeni preventivniho chirur-
gického vykonu zavisi na zvazeni téchto parametrd: vék Zeny, typ genetické predispozice, rodinnd anamnéza,
osobni preference a reprodukéni plany. Soucasti pripravy k vykonu je konzultace s plastickym chirurgem ohled-
né moznosti okamzité nebo odlozené rekonstrukce prsu.
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Riziko snizujici vykony v oblasti vajecnikii a vejcovodii. Standardnim doporu¢ovanym vykonem
u nosi¢ek BRCA1 a BRCA2 po ukonéeni reprodukénich pland je riziko snizujici odstranéni vejcovodi a vajecni-
kl (risk-reducing salpingo-oophorectomy, RRSO). Tento vykon vyznamné snizuje riziko karcinomu vajecnikd,
vejcovodU a primarniho karcinomu pobfisnice. Nacasovani vykonu zavisi na konkrétnim genu a individualnim
riziku. U nosi¢ek BRCA1 byva doporucovan zpravidla mezi 35.-40. rokem véku, u nosi¢ek BRCA2 mezi 40.-45.
rokem véku, pokud jiz neplanuji dalsi graviditu.

,,,,,

Chemoprevence. Chemoprevence znamena podavani 1éka s cilem sniZit riziko vzniku karcinomu prsu. Vét-
sina klinickych dat existuje pro tamoxifen, jehoz preventivni Uc¢inek byl prokazan predevsim u Zen s vy3sim rizi-
kem vzniku hormonalné pozitivniho karcinomu prsu. Pfinos tamoxifenu je 1épe dolozen u nosicek BRCA2 nez
BRCAT, protoZe nadory asociované s BRCA1 byvaji castéji hormondlné receptorové negativni (triple negativ-
ni). O vhodnosti chemoprevence je vzdy nutné rozhodovat individualné po konzultaci s odbornikem. UZivani
kombinované hormonalni antikoncepce je spojeno s vyznamnym snizenim rizika vzniku karcinomu vaje¢nika.
Dostupné studie ukazuji, Ze dlouhodobé uzivani hormonalni antikoncepce mUize snizit riziko karcinomu vajec-
nikd ptiblizné o 40-50 %. Na druhé strané vliv hormonalni antikoncepce na riziko karcinomu prsu u nosi¢ek
BRCA1/2 zUstavéa predmétem odborné diskuse a vysledky studii nejsou zcela jednotné. Rozhodnuti o uzivani
hormonalni antikoncepce by proto mélo byt individualni..

% Jaké jsou vyhody genetického testovani?

Genetické testovani mlize byt piinosné bez ohledu na vysledek. U osob s negativnim vysledkem mize prinést
upfesnéni individualniho rizika, uklidnéni v pfipadé vylouc¢eni znamé rodinné predispozice, moznost vyhnout se
nékterym nadbytecnym vysetienim. Pozitivni vysledek umozruje zavedeni cileného screeningu, vyuziti riziko sni-
zujicich preventivnich opatfeni, informovani dalsich ¢lent rodiny a individualizaci pfipadné protinadorové 1é¢by.

% Jaka je Ié¢ba pacientek s karcinomem prsu a patogenni variantou BRCA1
nebo BRCA2?

Informace o pfitomnosti patogenni zarodec¢né varianty BRCA1 nebo BRCA2 mUze vyznamné ovlivnit |é¢ebnou
strategii.

Chirurgickd lécba
U pacientek s nové diagnostikovanym karcinomem prsu je vhodné diskutovat moznost oboustranné maste-
ktomie. Soucasna odborna doporuceni vsak nevyzaduji automatické odstranéni obou prst u viech nosic¢ek

BRCA1/2. Rozhodnuti zavisi na fadé faktord: rozsahu nadoru, véku pacientky, biologii nadoru a preferencich
pacientky.

Chemoterapie

Nadory s poruchou BRCA1 nebo BRCA2 vykazuji zvySenou citlivost na lé¢bu poskozujici DNA. Proto mohou
byt zvlasté uc¢inné na platinové derivéty (karboplatina, cisplatina), které se vyuzZivaji v reZimech neoadjuvantni
a adjuvantni chemoterapie.

PARP inhibitory

Jednim z nejvyznamnéjsich pokrokt poslednich let je vyuziti inhibitord PARP, které blokuji alternativni mecha-
nismy opravy DNA v nddorovych bunkach a vedou k jejich zaniku. V 1é¢bé pokrocilého HER2-negativniho karci-
nomu prsu se zarode¢nou patogenni variantou BRCA1/2 se vyuzivaji pfedevsim inhibitory PARP olaparib a tala-
zoparib. U nemocnych s ¢asnym, vysoce rizikovym HER2-negativnim karcinomem prsu a zarode¢nou patogenni
variantou BRCA1 nebo BRCA2 je dnes olaparib standardni soucasti zajistujici (adjuvantni) 1écby.

Imunoterapie

Patogenni varianty genu BRCA1 jsou ¢asto spojeny s triple negativnim karcinomem prsu, ktery pfedstavuje bio-
logicky agresivnéjsi podtyp onemocnéni. Pfesto i u téchto pacientek doslo v poslednich letech k vyznamnému
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pokroku v terapii. Standardem [écby ¢asného triple negativniho karcinomu prsu je dnes kombinace neoadju-
vantni chemoterapie a imunoterapie pembrolizumabem s naslednym pokra¢ovanim imunoterapie po operaci.

» Prognéza pacientek s BRCA1 a BRCA2 mutacemi

Karcinomy asociované s BRCA1 byvaji ¢astéji diagnostikovany v mladsim véku a ¢asto odpovidaji triple negativ-
nimu biologickému subtypu. Soucasné vsak moderni systémova lé¢ba, v¢etné platinovych derivatl, imunotera-
pie a inhibitord PARP, vyznamné zlepsila osud téchto pacientek. Progndza zavisi predevsim na stadiu onemoc-
néni, biologickych vlastnostech nadoru, dostupnosti moderni [é¢by a dosaZeni patologické kompletni remise
u Casnych stadii onemocnéni. Spravné a vcas indikované genetické vysetfeni umoznuje individualizaci Ié¢by
a presnéjsi odhad rizika pro konkrétni nemocnou. Soucasné poskytuje moznost zavedeni preventivnich opat-
feni a cileného sledovani u dalsich ¢len rodiny, a predstavuje tak dileZitou soucast moderni personalizované
onkologie.
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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 Po\hgu\nick variant BRCA| a BRCA2

% 1. Proé podstoupit genetické poradenstvi a testovani?

Genetické poradenstvi a pripadné genetické testovani Vam muze doporucit prakticky lékar, gynekolog, onkolog
nebo jiny odborny |ékaf na zakladé Vasi osobni nebo rodinné anamnézy. Cilem genetického poradenstvi je po-
skytnout srozumitelné informace o0 mozném dédi¢ném riziku nddorovych onemocnéni. Klinicky genetik s Vami
probere divody k vysetfeni, moznosti genetického testovani, vyznam jednotlivych vysledk( a jejich dopad na
Vase zdravi i zdravi Vasich piibuznych. Soucasti konzultace je také vysvétleni pfinosd, omezeni a moznych di-
sledkd genetického vysetreni.

% 2. Jak se pripravit na genetickou konzultaci a testovani?

Pred navstévou genetické poradny je vhodné shromazdit co nejvice informaci o vyskytu nadorovych onemoc-
néni ve Vasi rodiné. Dulezité jsou zejména informace o rodicich, sourozencich, détech, prarodicich a dalsich
blizkych pokrevnich pribuznych, véetné typu nadoru a véku pfi stanoveni diagndzy. Pokud jiz nékdo v rodiné
absolvoval genetické vysetreni a byla u néj nalezena patogenni varianta predispozi¢niho genu, je vhodné pfi-
nést kopii vysledku tohoto vysetieni. Prvni geneticka konzultace obvykle trva ptiblizné jednu hodinu. Klinicky
genetik Vas sezndmi s doporucenym rozsahem vysetteni a predpokladanou dobou zpracovani vysledk(. Ta se
zpravidla pohybuje od nékolika tydnd do nékolika mésicl. Genetické testovani se nejcastéji provadi ze vzorku
krve. Pfed odbérem neni nutné byt nalac¢no ani dodrzovat zvlastni rezim.

%» 3. Mohu genetické testovani odmitnout?

Ano. Genetické testovani je dobrovolné. Klinicky genetik Vam poskytne vsechny potiebné informace, abyste
se mohla rozhodnout na zakladé dostatecnych znalosti. Pfed provedenim vysetfeni podepisujete informova-
ny souhlas. Vysledky genetického vysetieni jsou divérné a jsou sdélovany pouze Vam pii nasledné konzultaci
s |ékafem.

% 4. Je genetické poradenstvi, testovani a dalsi specializovana péée hrazena
zdravotni pojistovnou?

Ceska republika pati mezi zemé, které svym ob&an(im nabizeji velmi kvalitni a dostupnou pé¢i v oblasti dédi¢-

nych nadorovych onemocnéni. Genetické poradenstvi, genetické testovani i ndsledna preventivni péce jsou pfi

splnéni indika¢nich kritérii hrazeny z vefejného zdravotniho pojisténi, coz je ve svétovém méfitku povazovano

za nadstandardni model péce. U nosi¢ek mutaci v genech BRC A1, BRCA2 a PALB2 jsou z vefejného zdravotniho

pojisténi hrazeny také riziko snizujici chirurgické vykony véetné rekonstrukce prsu.

% 5. Jak postupovat p¥i pozitivnim vysledku genetického testovani?

Pokud genetické vysetieni prokaze patogenni nebo pravdépodobné patogenni variantu nékterého predispo-
zi¢niho genu, klinicky genetik s Vdmi probere dalsi doporuceny postup. Obdrzite pisemnou zpravu s vysledkem
vysetfeni a doporucenim dalsi péce. Soucasti zpravy byvaji také kontakty na specializovand pracovisté, ktera se
vénuji péci o osoby se zvysenym dédi¢nym rizikem nadorovych onemocnéni (aktudini informace na strankach
linkos.cz). Dillezitou soucasti nasledné péce je rovnéz moznost genetického poradenstvi pro dalsi ¢leny rodiny.

% 6. Jak probiha péce v ambulanci pro nosi¢ky patogennich variant BRCA1 a BRCA2?

Péce o zdravé nosicky patogennich variant BRCA1 a BRCA2 probiha ve specializovanych ambulancich pro osoby
se zvysenym dédi¢nym rizikem nadorovych onemocnéni. Cilem této péce je casny zachyt pfipadného nadoru
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a nabidka preventivnich opatfeni, kterda mohou riziko jeho vzniku vyznamné snizit. Soucasti sledovani jsou pra-
videlna klinicka vysetreni a specializovany screening prsou. Zakladni metodou sledovani je magnetickd rezo-
nance (MRI) prsou, ktera je zejména u mladsich Zen citlivéjsi nez mamografie. Podle véku a individualniho rizika
je dopliiovana mamografii a ultrazvukovym vysetfenim. Soucasti péce je také pravidelné gynekologické sledo-
vani. Je vsak dulezité védét, ze souc¢asné metody sledovani nedokazou spolehlivé zabranit pozdnimu zachytu
karcinomu ovaria. Proto je u nosicek BRCA1 a BRCA2 po ukon¢eni reprodukénich plant doporucovano zvazit
riziko snizujici odstranéni vejcovodu a vajecnikl (risk-reducing salpingo-oophorectomy, RRSO). Lékaf s Vami
muze diskutovat také moznost riziko snizujici oboustranné mastektomie. Tento vykon vyznamné snizuje riziko
vzniku karcinomu prsu, neni viak povinny a rozhodnuti o jeho provedeni je vzdy individualni. Podle typu gene-
tické predispozice a rodinné anamnézy muze byt doporuceno také sledovani

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

Genetické testovani umoznuje odhalit osoby se zvysenym rizikem naddorovych onemocnéni jesté pred tim, nez
se nador objevi. Znalost genetické predispozice poskytuje moznost zafazeni do specializovaného programu
sledovani, vyuziti preventivnich opatfeni a v nékterych pfipadech i riziko snizujicich chirurgickych vykon.
Vcasné odhaleni dédi¢né predispozice mlze vyznamné snizit riziko vzniku pokrocilého nadorového onemoc-
néni a prispét ke zlepseni dlouhodobé prognézy. Sou¢asné umoznuje nabidnout genetické poradenstvi a
pfipadné vysetieni dalSim ¢lenlm rodiny.

Prevence a €asny zachyt nddorovych onemocnéni patfi mezi nejvétsi uspéchy moderni mediciny. Umoziuji
zachytit nddor v dobé, kdy je 1é¢ba nejucinné;si, pfipadné jeho vzniku zcela predejit, a pfispivaji tak ke zlepseni
kvality i délky Zivota celé populace.

Informace uvedené v této brozuie vychdzeji z aktudlnich doporuéeni Ceské onkologické spoleénosti,
konsorcia CZECANCA a Evropské spolecnosti pro klinickou onkologii (ESMO).

prim. MUDr. Martina Zimovjanovd, Ph.D., MHA

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 obhajila diserta¢ni praci na téma prediktivnich faktord pro senzitivi-
tu a toxicitu lé¢by nadorll zaZivaciho traktu. Jiz v roce 2005 spolu se spol
upracovniky Onkologické kliniky zalozila specializovanou ambulanci pro
zdravé osoby s geneticky zvysenym rizikem onkologickych onemocnéni.
Tzv. genetickd ambulance se rozrostla do rozmért nejvétsiho poskytovate-
le 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 doklada 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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VERONICA

pacientskd
organizace

www.pacientska-organizace.cz

Mate zhoubné onemocnéni vulvy, délohy,
vajecnikl nebo délozniho hrdla?

Byla u vas prokazana zavazna geneticka
mutace, napr. BRCA1, BRCA2, ATM, PALB2 nebo CHEK2?

NEJSTE NA TO SAMY. PRIDEJTE SE K NAM!

® Na nasich webovych strankach naleznete edukacni videa z Ust Spickovych Iékaru.

® Natocili jsme pro vas testimonialy pacientek, které si prosly 1é¢bou a maji pro vas slova
utéchy a nadéje.

® S odborniky resime také napf. lymfedém, zavazné genetické mutace, napf. v genech BRCA1
a BRCA2 a preventivni operace.

® Na webovych strankach jsou pro vas ke stazeni brozury o vyzivé, fyzioterapii, paliativni péci
nebo psychologii.

® Nevite, na co mate v rdmci lécby ndrok? Mluvi vas Iékar o paragrafu 16?
Vysvétlime vam, co to znamena.

® Poradime vam, jaka jsou indikac¢ni kritéria ke genetické testaci a kde vas vysetii a spravné
zkonzultuiji.

o) f]

Kontakt: info@pacientska-organizace.cz, tel.: 601 222 929 VERONICA, z.0., 1CO: 07275811
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Indikacni kritéria ke genetické testaci - 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 triple 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 rodinna anamnéza)

e dva samostatné primarni karcinomy prsu, prvni do 50 let, nebo oba do 60 let

e duplicita karcinomu prsu a slinivky v jakémkoliv véku

e karcinom prsu u muze v jakémkoliv véku

B) Familiarni formy (nemocnd nebo zdravd Zena s vyskytem nddorii v rodiné)

(karcinom vajecnikd, vejcovodu nebo primdrni peritonedlIni v rodinné anamnéze je vZdy indikaci k testovdni)

3 pFibuzni e alespon 3 pfimi pfibuzni (v¢etné probandky) s karcinomem prsu v jakémkoliv véku

2 pFibuzni e 2 pfimi pfibuzni (véetné probandky) s karcinomem prsu, alespon jedna diagnostikovana ve véku
pod 50 let, nebo obé do 60 let (empirické riziko karcinomu prsu je pro pfimé pfibuzné nad 20 %,
tj. vysoké, a doporucujeme MRI prsou)

e probandka s karcinomem prsu do 50 let s pfimym pfibuznym s nddorem spojenym s HBOC

(pfedevsim karcinom slinivky, prostaty)

C) prediktivni testovani zndmé rodinné mutace u pfibuznych od 18 let véku (ve zvlastnich pfipadech individualné)

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

N B -
Seznam klinickych genetiki miiZzete nalézt na strankach Spolecnosti Iékaiské genetiky (www.slg.cz).
. B -

Kontakty na hereditarni ambulance:

Vseobecna fakultni nemocnice a 1. LF v Praze Krajska zdravotni Usti nad Labem

Geneticka ambulance pro jedince se zvysenym Onkogeneticka ambulance pii KOC MNUL

rizikem vzniku nadorového onemocnéni MUDr. Denisa Smejkalova Musilova

Karlovo nam. 32, 128 08 Praha 2 ord. doba po-st od 9:00 do 15:00, tel.: 477 113 295
Fakultni poliklinika, budova B, 2. patro (s. Petra Prchalovd)

tel.: 224 966 760 (kartotéka) Vysetreni: Genetické oddéleni MNUL

Fakultni nemocnice Bulovka prim. MUDr. Jana Lastlvkova

Poradna pro Zeny s dédi¢nou dispozici ke vzniku vysetieni po pfedchozim objednani na tel.: 477 112 473
zhoubnych nadori Fakultni nemocnice Motol

Gynekologicko-porodnicka klinika 1. LF UK
a Fakultni nemocnice Bulovka, Budinova 67/2, Praha 8
www.brca-info.cz, tel.: 266 083 250

Fakultni nemocnice Plzen

Onkologicka ambulance pro klienty s genetickou
predispozici k nadorovym onemocnénim

MUDr. Lada Klvacova ordinuje kazdé ttery od 8-12:00 hodin
Umisténi: Komunikacni uzel D, 3. patro, 1. IGzkova stanice/stacionar
Ambulance pro dédi¢na onemocnéni v onkologii E-mail: onkologie@fnmotol.cz

Gynekologicko-porodnicka klinika LF UK a Fakultni tel: 224 43 4760 - kartotéka onkologické ambulance

nemochnice Plzen, Alej Svobody 923/80, Plzen
tel.:377 105 254

Nemocnice Jihlava
Ambulance genetického rizika

Masaryktiv onkologicky ustav Brno Vrchlického 59, 586 01 Jihlava 1
Preventivni onkologicka ambulance pro pacienty stfeda 7 - 15 hod.
s prokazanou dédi¢nou predispozici tel.: 567 157 875

Masarykdv onkologicky Ustav, Zluty kopec 7, Brno Novy Ji¢in
tel: 543136911

Ambulance preventivni onkologie

Nemocnice Ceské Budéjovice Purkyfiova 2138/16, 741 01Novy Jicin
BRCA ambulance Patek 7-14 hod.
kazdy ¢tvrtek 9.00 - 12.00 hod tel.: 725891 223

Nemocnice Ceské Budé&jovice a.s., B. Némcové 585/54
Pavilon Z - 3. patro, Gynekologické oddéleni Novinky ve sledovani nosi¢ek
genetické mutace BRCA1 a BRCA 2

s doc. MUDr. Petrou Kleiblovou, Ph.D.

FN Olomouc

Poradna pro geneticka rizika
Zdravotnikl 248/7, 779 00 Olomouc
Utery 9-12 hod.

tel.: 588 444 292, 588 444 720
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Dékujeme firmé Roche za podporu tisku této edukacni broZury.

Firma nikterak neovlivnila jeji obsah.




