Indikace ke genetickému poradenstvi u onkologickycbhnemocréni
Zakladni postup pri indikovani genetického vysateni

Jakykoliv oSetrujici 1ékar, pokud zjisti podeézni na moznoudlicnou formu nadar dle
diagndzy pacienta a/nebo dle pozitivni rodinné amery, nize doporuéit genetickou
konzultaci.

Zakladni indikace:

* Komplexni syndromy ¢&tského nebo dosfeho wku, dale onkologické onemogmi,
které diky své povaze¢ku pii vyskytu onemoceéni a/ nebo diky zavazné rodinné
anamnéze je indikovano ke genetickému wgset

Genetické vySéeni a testovani fize ugresnit diagnozu,ipnegativnim vysledku testovani u
pacienta v3ak nevyléupredpokladany syndrom.

NejcasgjSimi nadory, které vyZaduji genetické poradensi:

* nadory prsu/ vajmika v mladém ¥ku, bilateralni nadory, duplicitni nadory,
opakovany vyskyt nadémrsu/ vajénika v rodirg

» nadory kolorekta/ &ohy v mladém ¥ku, duplicitni nadory, opakovany vyskyt natior
kolorekta/ @¢lohy v rodirg

» podezeni na Bkteré vzacnSi nadorové syndromy s/ nebo bez dalSich klinibkyc
symptoni (typické klinické giznaky syndromu nebo zvlastni typy nddaerosobni a
rodinné anamnéze, které by mohly b§tidného fivodu)

Indikujici leka by mel byt schopen zhodnotit sité odebranou rodinnou anamnézu a
vyswtlit, pro¢ genetickou poradnu indikovaitnikoliv. V ptipad nékterych nddorovych
onemocgni v rodire nemusi byt indikovano genetické poradenstvii géa poradit
pacientovi o sprdvném Zivotnim stylu @egchazeni naddm i o preventivnich kontrolach
(vysoky wk diagndzy v rodin, nadory s vyznamnou etiologickou souvislosti sikaim
nag. nadory plic, astni dutiny a hrtanu uiklai atd.).

Postup objednani:

Vypsanipoukazu na vySefeni se zakladnimidody k vySeteni a kontaktem na genetické
pracovist, kde se mize pacient sdm objednat. Dale je vhodné zaslaevédékaské
informace o pacientovi, které mohou byiteFité pro genetické vydeni (Fesnou diagnozu,
histologii a rozsah onemoémi, dalSi piznaky).

Samoobjednani paciend je dilezité ze dvou dvoda:

1. 1kdyz je Iéka preswdéen, Ze je genetické vyseni dilezité, pacient sam se
rozhodne, zda toto vy§ehi podstoupi a objedna se.

2. P¥i telefonickém nebo osobnim objednani je pacieatder informovan o fibéhu
genetické konzultace a dale oi@ditnych Udajich, které genetik bude vyZadovat. Ma
moZnost se na konzultadiipravit a ziskat pgebné Udaje o vSech onkologickych
nemocnych v rodia

Genetik pozadujeo onkologicky nemocnychifipuznych pokud jsou dostupné tyto udaje:
jméno, datum narozeni a umrti, bydijfiagnoza a&k pii diagndze. Tyto informace jsou
dulezité pro moznost upsréni a o¥reni diagnozy uipbuznych a proi@esrgjsi uceni
mozného ddicného syndromu/hodné je sestaveni nejmgtiigeneranino rodokmenu



Geneticka konzultaceje asi hodinovy rozhovor gipadre fyzikalni a dalSi vySeéeni ke
zjisteni vSech pdebnych adaj o osobni anamnéze a rodinné anamnézeiziogeich
onemoceni. Dophiujici tdaje ve formalékarskych zprav jsou velmitdezité pro moznost
spravné diagnostiky syndrdna ugeni, jaké genetické testovani bylmbyt provedeno.

Na zaklad tohoto vy3aeni jegenetikem rozhodovano o tom, zda provad genetické
testovani.
V piipack, Ze jeindikovano genetické testovanije pacient informovan o povaze vy&eti, o
predpoklddaném syndromu, o tom, co toto testovanihgra pro jeho rodinu ii¥e znamenat.
Pred odirem krve k testovargodepisuje informovany souhlas.
Po ukorteni genetického testovani je pacient pozvan nanbsamnzultaci s genetikem,
piedani zpravy. Genetik pacientovi vyfuje:

» Vysledky testovani a jejich vyznam

* Rizika onemoceni

* Moznosti prevence a dispenzarizace

» Testovani ostatnichripuznych

Pokudneni genetické testovani indikovange pacientovi vysitlen divod a vys¥tlena
mozna rizika onemoani a preventivni opégni. Genetik napiSe pacientovi podrobnou
zpravu, ve které je uvedena:
» Osobni a rodinnd anamnéza
» Geneticky zasr se zhodnocenim mozné&dny onemocgini v rodirg
» Navrh preventivni p& pro pacienta event. pro nejblizgibuzné, pokud je toto
dulezité

Geneticka zprava by ¢ta byt pro pacientarozumitelna

Genetické poradenstvi byeio byt v naSi republice provédo I€karFi s atestaci z |€ékiské
genetiky.
Pri podezeni na ddi¢cny nadorovy syndrom by ¢hpacientvzdy projit genetickym
poradenstvim.
Odesilani vzorkia DNA ke genetickému testovani bez provedeni gendt&ho poradenstvi
neni spravnym postupem.Laborato¥e by mély vyZadovat indikace ke genetickému
testovani od Kklinickych genetiki. Pri tomto postupu by o byt zajis€no:
» Ze kazdy testovanstovék byl plné informovan o povaze testovani, jehidnosu a
limitacich
« Ze kazdy testovan§lovek podepsal informovany souhlas s testovanim
« Ze kazdy testovan§lovék bude mit provedenu genetickou konzultaci o vysie
testovani a bude pira sprava informovén o jeho vyznamu a dalSich skuatestech
dalezitych pro jeho rodinu.

Genetické testovani je dleZitou sowasti diagnostického procesu, nicmé&njeho spravné
uzivani dle ur€itych smérnic a doporuéeni je dilezité pro omezeni nespravé
indikovanych genetickych teséi a nespravné interpretace vysled.






