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Úvod
Prevence u Ïen s dûdiãnou dispozicí k nádorÛm prsu a ova-
ria se v˘znamnû li‰í od prevence bûÏné populace. Zaãátek
preventivního sledování  prsÛ je posunut o 25 let dfiíve, inter-
valy kontrol jsou mnohem ãastûj‰í a jsou uÏívány metody,

které se bûÏnû k prevenci nepouÏívají (magnetická resonan-
ce). Rizika onemocnûní u nosiãek BRCA1 nebo BRCA2
mutace mnohonásobnû pfievy‰ují rizika populaãní a nádoro-
vá onemocnûní se vyskytují v ãasnûj‰ím vûku (v prÛmûru
o deset i více let).
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Souhrn
Prevence u Ïen s dûdiãnou dispozicí ke karcinomu prsu a ovaria je komplexní záleÏitostí. Participují na ní odbor-
níci rÛzn˘ch specializací. Riziko onemocnûní nádorem prsu desetinásobnû pfievy‰uje riziko bûÏné populace, u nádo-
ru ovaria mÛÏe b˘t aÏ tfiicetinásobné. Genetické testování je rutinnû provádûno v âR. Prediktivní testování u zdra-
v˘ch pfiíbuzn˘ch mÛÏe potvrdit nebo vylouãit dûdiãná rizika onemocnûní a smûfiovat specializovanou prevenci
pouze k nosiãÛm mutace. 
V dotazníkové studii jsme zji‰Èovali vliv genetického poradenství a testování na nûkteré psychické a sociální dopa-
dy testování, sledovali jsme úroveÀ preventivní péãe a vyuÏití profylaktick˘ch operací. 
Riziková preventivní ambulance v Masarykovû onkologickém ústavu sleduje 387 osob s prokázanou nebo
pfiedpokládanou hereditární predispozicí k nádorÛm, z toho 85 pacientek, 206 zdrav˘ch  Ïen a 19 muÏÛ tes-
tovan˘ch na BRCA mutace. Preventivní sledování se fiídí doporuãen˘mi standardy preventivní péãe i indivi-
duálními specifick˘mi znaky jednotliv˘ch rodin. Provedení  preventivní adnexektomie po 40 letech u nosi-
ãek BRCA mutace bylo akceptováno 12 ze 27 (44,4%) zdrav˘ch Ïen a 14 ze 35 (40%) pacientek s nádorem
prsu. Profylaktická mastektomie s rekonstrukcí prsÛ byla provedena u 10 ze 70 (14,3%) zdrav˘ch nosiãek
BRCA mutace a 12 z 50 (24%) pacientek s nádorem prsu. Magnetická resonance prsÛ je provádûna kaÏdo-
roãnû u nosiãek mutace od 20 let vûku. 

Klíãová slova: hereditární dispozice k nádorÛm prsu a ovaria, prevence, preventivní adnexektomie, profylaktická
mastektomie

Summary
Prevention in women with hereditary predisposition to breast and ovarian cancer is a complex process
where physicians with different specialization participate. The risk of breast cancer is ten times, the risk
of ovarian cancer may be thirty times higher than the risk of general population. Genetic testing of BRCA1/2
predisposition genes is routinely done in the Czech Republic. Predictive testing of healthy relatives may
prove or exclude the hereditary risk of the disease and direct the special prevention only to the mutation
carriers. 
In the questionnaire study we examine the psychosocial influence of genetic counselling and testing, evaluate the
level of preventive care and the use of prophylactic surgeries. 
The high-risk clinic at Masaryk Memorial Cancer Institute follows 387 individuals with proven or suspected here-
ditary predisposition to cancer, from those are 85 patients, 206 healthy women and 19 men positively tested for
BRCA mutations. Prevention follows the recommendations for standard preventive care in carriers, but is indi-
vidualized according to the specific features of family history.  Preventive adnexectomy after 40 years of age was
accepted by 12 of  27 (44,4%) of healthy BRCA carriers, 14 of 35 (40%) of patients with breast cancer. Prophy-
lactic mastectomy was carried out in 10 from 70 (14,3%) healthy BRCA carriers and 12 of 50 (24%) patients with
breast cancer. Magnetic resonance imaging of breasts is provided to carriers yearly from 20 years of age. 

Key words: hereditary predisposition to breast and ovarian cancer, prevention, preventive adnexectomy, prop-
hylactic mastectomy
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Vsouboru Ïen positivnû testovan˘ch na BRCA1 mutace na Masa-
rykovû onkologickém ústavu byl prÛmûrn˘ vûk onemocnûní kar-
cinomem prsu  41,3 roku (od 32 do 59 let, s mediánem 42 rokÛ,
u Ïen s mutacemi v genu BRCA2 byl prÛmûr i medián 46,5 let
(od 30 do 69 let). Karcinom ovaria se u nosiãek BRCA1 mutace
objevil v prÛmûrném vûku 46,1 let ( od 29 do 62 let) a polovina
Ïen onemocnûla pfied 46 rokem vûku. Nosiãky mutace v genu
BRCA2 onemocnûly nádory ovaria ménû ãasto neÏ nosiãky
BRCA1 genu a jejich prÛmûrn˘ vûk byl 41 let.  BRCA1 nosiãky
nejãastûji onemocnûly nádorem ovaria mezi 40-44 rokem vûku.
(Graf 1 a 2).  Histologicky se jedná nejãastûji u nosiãek BRCA1
i BRCA2 mutace o invazivní duktální nádory prsu, pomûrnû ãas-
to se vyskytují lobulární karcinomy pfiedev‰ím unosiãek BRCA2
mutace (v na‰em souboru u 31%), naopak u BRCA1 nosiãek se
ve vysokém procentu objevují medulární karcinomy (20%). Vel-
ká ãást nádorÛ nosiãek BRCA1 mutace má steroidní receptory ic-
erbB-2 negativní a vysok˘ grade. Nosiãky BRCA2 mutace mají
nádory spí‰e srovnatelné se sporadick˘mi (Graf 3).

Prevence nádorÛ prsu a ovaria a dal‰ích typÛ nádorÛ se opírá
o konsensus odborníkÛ publikovan˘ v Klinické onkologii
v roce 2003 (1).
U zdrav˘ch nosiãek mutace doporuãuje sledování prsÛ od 21
let s ultrazvukem po pÛl roce a magnetickou resonancí po roce,
mamografie se doporuãuje ve vûku od 30 let roãnû, provádí se
i kontroly nádorov˘ch markerÛ, gynekologické kontroly vãet-
nû transvaginálního ultrazvuku po pÛl roce, ultrazvuk bfii‰ních
orgánÛ a koÏní kontroly po roce. Od 45 let se doporuãuje zaãít
prevence nádorÛ kolorekta pomocí Hemokult testu roãnû a po
3 letech provádût kolonoskopii. Vzhledem k vysok˘m rizikÛm
vzniku nádorÛ prsu (aÏ 85% do vûku 75 let) je moÏné nabíd-
nout Ïenám profylaktickou mastektomii s rekonstrukcí pomo-
cí implantátÛ nebo z vlastní tkánû. Po ukonãení reprodukce se
doporuãuje provedení adnexektomie (ve vûku 35-40 let) vzhle-
dem k vysokému riziku nádorÛ tub a ovarií, které je velmi pro-
blematické zachytit vãas i pfii pÛlroãních kontrolách. 
V na‰í dotazníkové studii geneticky testovan˘ch osob jsme se
zamûfiili na sledování nûkter˘ch psychologick˘ch a sociálních
faktorÛ, které mohou b˘t ovlivnûny genetick˘m poradenstvím
a testováním, a na úroveÀ preventivních kontrol u rizikov˘ch
Ïen. 
Vût‰ina vysoce rizikov˘ch Ïen s prokázanou nebo suspektní
mutací je preventivnû sledována na Masarykovû onkologic-
kém ústavu v rizikové onkologické ambulanci, nûkteré Ïeny
jsou v‰ak sledovány v místû bydli‰tû. 

Metody
V na‰í studii jsme se dotazovali Ïen, které podstoupily gene-
tické poradenství a dále se rozhodly pro genetické testování,
na nûkteré údaje o jejich psychickém stavu, sociálním posta-
vení a podpofie, na Ïivotní styl a preventivní péãi. U ãásti Ïen
jsme mûli moÏnost srovnávat nûkteré údaje pfied i po testová-
ní, u ãásti Ïen jsme pouze získali údaje po testování. Studie
dále probíhá. 
Îeny vyplÀovaly dotazníky „Deprese, Obava z rakoviny, Soci-
ální podpora, Motivace a postoj k testování, Îivotní styl, Pre-
ventivní péãe, Preventivní operace“. Tyto dotazníky byly
distribuovány testovan˘m osobám po telefonické informaci
a dohodû. 
V první fázi dotazníkové akce bylo osloveno 129 osob pfied
testováním, odpovûì jsme získali od 82 osob, tj. 63,57%, po
testování bylo dotázáno ze 129 osob 98 s nov˘mi dotazníky,
dosud jsme dostali zpût 62 dotazníkÛ tj. 63,27%. Pouze po tes-
tování bylo osloveno 106 osob, od 52 osob (49%)  jsme zís-
kali zpût dotazník. 
V Masarykovû onkologickém ústavu byla vytvofiena ambu-
lance pro vysoce rizikové jedince s prokázanou nebo pfied-
pokládanou hereditární dispozicí k rÛzn˘m typÛ nádorÛ.
V této ambulanci pracují dva onkologové, dále spolupracu-
jí gynekolog, gastroenterolog a jiní specialisté. Ambulance
vyuÏívá i sluÏeb psychologÛ MOÚ. Organizace kontrol paci-
entek, stanovování termínÛ, konzultace s pacienty je prová-
dûna pro tuto ambulanci onkologickou sestrou, která pracu-
je na oddûlení genetiky. JelikoÏ vût‰ina Ïen ke kontrolám
dojíÏdí, je snaha v‰em umoÏnit podstoupit v‰echna vy‰etfie-
ní v jeden den. 

V˘sledky
Dotazníková studie
Pfii posuzování odpovûdí na jednotlivé dotazníky je moÏné
v této pilotní studii hodnotit pouze nûkteré faktory, neboÈ stu-
die dále pokraãuje. 
Dotazník „Deprese“, kter˘ kvantitativnû odhaduje úroveÀ
depresivního stavu, byl hodnocen u 44 testovan˘ch pacientek
i zdrav˘ch Ïen jak pfied tak po testování. Z údajÛ dotazníkÛ
vypl˘vá, Ïe ke zhor‰ení skóre deprese do‰lo pouze u jedné posi-
tivnû testované pacientky z 9 (11%), u 3 ze 6 zdrav˘ch osob
positivnû testovan˘ch (50%), ale také u 2 z 25 zdrav˘ch osob
negativnû testovan˘ch s vylouãenou dispozicí (8%).  

Graf 1: âetnost v˘skytu ca prsu a ovária v rÛzn˘ch vûkov˘ch kategori-
ích u nosiãek mutace v BRCA1 genu

Graf 2: âetnost v˘skytu ca prsu a ovária v rÛzn˘ch vûkov˘ch kategori-
ích u nosiãek mutace v BRCA2 genu

Graf 3 : Steroidní receptory, amplifikace c-erbB2 receptoru, grading
u nádorÛ prsu BRCA1/2 positivních Ïen.
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V dotazníku „Obava z rakoviny“ jak pacientky tak zdravé Ïeny
ve vût‰inû pfiípadÛ uvádûjí, Ïe vy‰etfiení v prevenci nádorov˘ch
onemocnûní je pro nû velmi psychicky zatûÏující. Vût‰ina v‰ak
chce b˘t informována, zda nádorové onemocnûní má a vidí
velk˘ v˘znam vãasného záchytu nádoru.  Nesouhlasí s tvrze-
ním, Ïe pokud se vyskytne rakovina, je stejnû pfiíli‰ pozdû na
jakoukoliv léãbu. 
Jako hlavní dÛvod k testování uvádí pacientky nejãastûji pre-
venci u rodinn˘ch pfiíslu‰níkÛ, zdravé Ïeny svou vlastní pre-
venci. Jak pacientky tak zdravé Ïeny vûfií, Ïe genetické testo-
vání jim pfiinese více kontroly nad tím, zda onemocní
rakovinou.
Strach z moÏné diskriminace díky v˘sledkÛm genetického tes-
tování nemá 52% pacientek a 47% zdrav˘ch Ïen. 
Pfii hodnocení Ïivotního stylu byly zajímavé odpovûdi t˘kají-
cí se koufiení. Pfied testováním bylo ze 71 respondentek 24%
kufiaãek, 7 pacientek positivnû testovan˘ch, 7 zdrav˘ch Ïen
positivnû testovan˘ch a 3 pacientky negativnû testované. Po
testování a vysvûtlení rizik pfiestaly koufiit pouze dvû pacient-
ky, dal‰í dvû pacientky a jedna zdravá Ïena positivnû testova-
né vyjádfiily úmysl pfiestat koufiit.
V prevenci nádorov˘ch onemocnûní u zdrav˘ch nosiãÛ muta-
ce bylo zji‰tûno, Ïe 76% má kompletní prevenci v MOÚ, 13%
má ãásteãnou prevenci v MOÚ (napfiíklad gynekologické kon-
troly v místû bydli‰tû) a kompletní prevenci mimo MOÚ má
5,2% odpovídajících. 
U Ïen s vylouãením dûdiãné dispozice 50% nemá Ïádnou pre-
venci, 38% zÛstává v ãásteãném nebo kompletním preventiv-
ním sledování v MOÚ. 
U zdrav˘ch nosiãek mutace se 5% rozhodlo pro provedení pro-
fylaktické mastektomie, profylaktickou adnexectomii pod-
stoupilo 2,6% Ïen, obû operace také 2,6%. 

Prevence v Masarykovû onkologickém ústavu
V MOÚ byla pro úãely preventivního sledování vysoce rizi-
kov˘ch osob vytvofiena riziková ambulance. V této ambulan-
ci je nyní sledováno 387 osob s rÛznou hereditární dispozicí,
50 pacientek BRCA positivních, 35 pacientek BRCA nega-
tivních, ale vysoce rizikov˘ch, 70 BRCA zdrav˘ch nosiãek,
136 zdrav˘ch Ïen s vysok˘m rizikem, ale neprokázanou muta-
cí v rodinû, 19 BRCA positivnû testovan˘ch muÏÛ, 23 Ïen
dosud bez uzavfieného testování a 50 Ïen netestovan˘ch rizi-
kov˘ch. 
Preventivní sledování je navrÏeno podle v˘‰e rizika one-
mocnûní. U nosiãek mutace jsou Ïeny sledovány onkolo-
gem v pÛlroãních intervalech vãetnû ultrazvuku prsÛ, po
roce je provádûn mamogram (první mamogram je zkou‰en
ve 30 letech) a magnetická resonance. Dále jsou pÛlroãnû
provádûny gynekologické kontroly s transvaginálním ult-
razvukem, vy‰etfiení nádorov˘ch markerÛ, roãnû ultrazvuk
bfiicha, koÏní kontroly, od 40-45 let Hemokult test, od 45
let kolonoskopie po 2-3 letech. Prevence je upravována dle
individuálních rizik rodinné anamnézy. Úkolem onkologa
i dal‰ích specialistÛ je také sledovat psychick˘ stav sledo-
vané osoby a v pfiípadû potfieby navrhnout psychologické
vy‰etfiení.
Îenám nosiãkám BRCA mutace jsou vysvûtleny moÏnosti pri-
mární prevence. Profylaktickou mastektomii a rekonstrukci
prsÛ na plastické chirurgii dosud z na‰eho souboru podstoupi-
lo 10 ze 70 (14,3%) zdrav˘ch Ïen nosiãek BRCA mutace a 12
z 50 (24%) pacientek nosiãek mutace. Zájem o tuto operaci
projevují pfiedev‰ím Ïeny s úmrtím pfiíbuzného prvního stup-
nû v mladém vûku, kdy je motivace k tomuto preventivnímu
zákroku nejvût‰í. 
Preventivní adnexektomie je navrhována nosiãkám mutace
mezi 35 a 40 rokem vûku. Pro tuto operaci se rozhodlo 14 ze
35 (40%) pacientek a 12 z 27 (44,4%) zdrav˘ch Ïen star‰ích
40 let. Îeny, které opakovanû odmítají tuto prevenci ve vûku
nad 40 let, jsou v gynekologické ambulanci poÏádány o pode-
psání negativního reversu. 

Diskuse
Z pilotního hodnocení dotazníkÛ vypl˘vá, Ïe informace o prÛ-
kazu dûdiãné dispozice u zdrav˘ch Ïen mÛÏe zhor‰it psychic-
k˘ stav a Ïe je vhodné v dal‰ím sledování onkologem nebo
gynekologem vûnovat psychice pozornost. Îeny jsou o moÏ-
nosti konzultace s psychologem informovány vãetnû kontakt-
ního telefonu. 
Îeny jsou vût‰inou pfiesvûdãeny, Ïe je moÏné pfiedcházet nádo-
rÛm a ãasná prevence má velk˘ v˘znam, nicménû 15% zdra-
v˘ch Ïen a 25% onkologicky nemocn˘ch by radûji o onemoc-
nûní rakovinou nechtûlo vûdût. Pro 60% nemocn˘ch a 70%
zdrav˘ch je preventivní vy‰etfiení stresující záleÏitostí. 
Genetické testování odhaluje lidem nepfiíznivou prognózu spo-
jenou s nûkolikanásobnû vy‰‰í pravdûpodobností onemocnû-
ní nádory. KaÏd˘ ãlovûk má individuální schopnost se s tím-
to rizikem vyrovnat. Je dÛleÏité, aby byli jak genetik, onkolog
i dal‰í specialisté schopni diskutovat  psychické a sociální pro-
blémy a pomoci je Ïenám fie‰it. V tom mÛÏe b˘t velmi nápo-
mocná i genetická nebo onkologická sestra, která mÛÏe léka-
fie na mnohé skuteãnosti upozornit. 
Hlavní motivace k testování jsou rÛzné, ale ve vût‰inû pfiípa-
dÛ se jedná o osobní prevenci (pfieváÏnû u zdrav˘ch Ïen) nebo
o testování nejbliÏ‰ích pfiíbuzn˘ch ( u pacientek). Je potfiebné
informovat probandku, která se pro testování rozhoduje, jak je
dÛleÏité pfiedání informací o genetickém v˘sledku  co nejvût-
‰ímu poãtu pfiíbuzn˘ch. Setkali jsme se v na‰í praxi i s velmi
negativním pfiístupem vÛãi sdílení informací v rodinû dan˘m
jednak poruchou komunikace, ale i neschopností sdílet zdra-
votní informace tohoto typu. Je nutné základní pfiedávání infor-
mací pfienechat na probandovi, a pouãit jej tak, aby mohl jed-
noduch˘m zpÛsobem informovat i vzdálenûj‰í pfiíbuzné. V na‰í
ambulanci máme k dispozici anonymní informaãní dopis pro
pfiíbuzné s upozornûním na rizika a s postupem objednání na
na‰e genetické pracovi‰tû. 
Riziko moÏné diskriminace na základû genetické informace ze stra-
ny zamûstnavatele si zatím uvûdomuje pouze 12% zdrav˘ch Ïen.  
Primární prevence nádorov˘ch onemocnûní je komplexní zále-
Ïitost. V‰ichni testovaní v genetické zprávû dostávají i píse-
mné informace o zdravém Ïivotním stylu a riziku koufiení.
Z na‰í pilotní studie v‰ak vypl˘vá, Ïe velké procento Ïen (24%)
bylo kufiaãek pfied testováním, pfiestoÏe vûdûly, Ïe jejich rodin-
ná anamnéza jim mÛÏe riziko vzniku nádorÛ v˘znamnû zvy-
‰ovat. Po ukonãení testování a po konzultaci o potfiebn˘ch pre-
ventivních opatfieních vãetnû rizikovosti koufiení v‰ak pouze
dvû Ïeny  ze 17 koufiení ukonãily. Je to alarmující zji‰tûní, kte-
ré pfiipomíná nutnost dal‰ího vzdûlávání Ïen i v rámci pravi-
deln˘ch kontrol v rizikové ambulanci.
Sekundární prevence je u vût‰iny dotázan˘ch zdrav˘ch nosi-
ãek mutace zaji‰tûna na MOÚ jako komplexní péãe v rámci
specializovan˘ch ambulancí. 
V nynûj‰í dobû jsou v‰echny vysoce rizikové Ïeny vy‰etfiová-
ny s pouÏitím jak ultrazvuku, tak i magnetické resonance jiÏ
od 20 let vûku, od 30 let (dle typu prsní Ïlázy) se pfiidává
i mamografie. Podle nejnovûj‰ích publikací (2,3) je uÏití mag-
netické resonance v˘znamnou pomocí v ãasné detekci nádo-
rÛ prsu u nosiãek BRCA mutace. Sensitivita magnetické reso-
nance je 79% ve srovnání s 33% u mamografie (4). 
Profylaktické operace jsou efektivní primární prevencí u Ïen
s dûdiãnou dispozicí. Podle studií rizikov˘ch Ïen mÛÏe b˘t rizi-
ko karcinomu prsu po profylaktické mastektomii sníÏeno o 90%
(5,6). Tato operace mÛÏe zlep‰it i kvalitu Ïivota Ïen v riziku
(7). Profylaktická adnexektomie mÛÏe redukovat riziko nádo-
ru ovaria o 90% (8), mÛÏe v‰ak také sníÏit riziko nádoru prsu
o 50% (9). 
V na‰em souboru sledovan˘ch Ïen na MOÚ se 14% zdrav˘ch
nosiãek BRCA mutace a 24% pacientek rozhodlo pro profy-
laktickou mastektomii s rekonstrukcí na plastické chirurgii,
coÏ svûdãí pro pomûrnû vysokou pfiijatelnost tohoto zákroku.
Tyto Ïeny jsou preventivnû sledovány nadále v MOÚ a v˘sled-
ky pûtiletého období budou vyhodnoceny. 
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PfiestoÏe je preventivní adnexektomie jedinou efektivní
prevencí karcinomu tub a ovarií, 56% zdrav˘ch Ïen nosi-
ãek BRCA mutace star‰ích 40 let se zákrokem z rÛzn˘ch
dÛvodÛ nesouhlasí. Je samozfiejmû nutné jejich rozhod-
nutí respektovat, ale z dÛvodÛ právní ochrany gynekolo-
ga jsou Ïádány o podepsání negativního reversu. Preven-
ce pomocí transvaginálního ultrazvuku nemá dostateãnou
sensitivitu (10). Jedním z dÛvodÛ odmítání operace je
strach ze zhor‰ení kvality Ïivota. Pokud jsou Ïenám nabíd-
nuty mírné dávky hormonální substituce po operaci, je
moÏné zachovat kvalitu Ïivota ze cenu men‰ího sníÏení
rizika nádoru prsu (2). 

Závûr:
Genetické vy‰etfiení by mûlo b t̆ rutinnû indikováno uÏen se suspekt-
ní dûdiãnou etiologií nádorÛ prsu nebo ovarií. Testování mÛÏe zhor-
‰it psychick  ̆stav upositivnû testovan˘ch Ïen aje vhodné zafiadit kon-
trolu psychického stavu pravidelnû do následné prevence. Pfies edukaci
o‰kodlivosti koufiení se pouze malé procento Ïen rozhodne pro ukon-
ãení koufiení po genetickém testování.  Stále více rizikov˘ch Ïen vyu-
Ïívá vprevenci profylaktick˘ch operací, pfiesto v‰ak více jak 50% zdra-
v˘ch nosiãek BRCA mutace odmítá profylaktickou adnexectomii ve
vûku nad 40 let.  Preventivní sledování je vhodné smûfiovat do center,
kde je dostupné i magnetická resonance pro prevenci nádorÛ prsu. 
Práce byla podpofiena grantem IGA MZâR NR 8022-3
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