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Incidence nadorovych onemocnéni se kazdym rokem zvySuje. Pracovni tempo, stres, nedostatek pohybu a mnohdy ne prili§
kvalitni strava jsou soucdsti moderniho Zivotniho stylu.

Pro kazdého z nés existuje urcitd pravdépodobnost, Ze onemocni rakovinou.

Ne vZdy se na vzniku nddorového onemocnéni podili jen exogenni faktory, vaZnym predispozi¢nim rizikovym faktorem
k nddorovému onemocnéni je dédi¢nd zatéz, kterd je zpiisobena zménou — mutaci urcitého genu v DNA. Zhruba 5-10% zhoub-
nych nadort je dédi¢ného plvodu.

Postupné byly a jsou objevovany geny, které jsou zodpovédné za rizné nddorové syndromy, napi. v roce 1991 byl podrobné
popsdn APC gen, ktery zpiisobuje onemocnéni FAP, v roce 1993 byly identifikovany geny zpusobujici dédi¢nou formu nadora
kolorekta, Lynchitv syndrom, v roce 1994 a 1995 geny BRCA1 BRCAZ2 pro dédi¢ny syndrom nadoru prsu a vajecnikil. Jednd se
o geny vysoké predispozice k nddoriim. Jsou vSak objevovany i geny, které zvySuji rizika nidorovych onemocnéni jen mirné, kdy
se vysledky genetického testovani a pfedevsim prediktivniho testovani musi hodnotit opatrné.

Genetické poradenstvi miZe zjistit dilezité skute¢nosti rodinné anamnézy. Klinicky genetik indikuje moZnosti genetického
testovani a informuje rodinu o vysledcich vySetfeni a vhodné prevenci.

V laboratoti molekuldrni genetiky nadortt Masarykova onkologického ustavu v soucasné dobé zajiStujeme tato vySetieni:
V rodinéch

s podezfenim na dédi¢nou formu nadort prsu a ovaria: geny BRCAI, BRCA2 a CHEK?

s podezfenim na dédi¢nou formu nadort kolorekta : geny MLHI, MSH2, MSH6

s podezfenim na vzacny Li-Fraumeni syndrom: gen 7P53

s podezfenim na dédi¢nou formu mal. melanomu: gen CDKN2A

Dédi¢nych syndromi s vysokym rizikem riiznych nddorovych onemocnéni je velké mnoZstvi a genetické testovani je dostup-
né bud v CR nebo v zahrani&i. Z dalsich daleZitych syndromi je moZné uvést familiarni adenomatosni polypdsu (gen ATP), syn-
drom Von Hippel-Lindau (gen VHL), Cowdenilv syndrom (gen PTEN), mnohocetnd endokrinni neoplasie I/Il. (gen MENI a RET).

Genetické testovani je mozné provadét jen po provedené genetického poradenstvi a po podepsani informovaného souhlasu.
Genetickd sestra pomédha doplilovat piesné informace o onemocnénich v rodinné anamnéze, dohledavat Iékarskou dokumentaci.
Jen na zdkladé co nejpresnéjSich tdajii je moZzné indikovat testovani. Naptiklad v rodiné s opakovanym vyskytem ¢asného kar-
cinomu prsu v kombinaci s nddory mozku je spiSe pric¢inou dédi¢né dispozice gen TP53 neZ gen BRCAI nebo BRCA2. Stejné tak
i v rodiné s Casnym vyskytem nddoru kolorekta spole¢né s nadory mozku nebo sarkomy je spiSe pfi¢inou mutace v genu 7P53

nez v genech MLHI a MSH2. V pfednaSce budou uvedeny kazuistiky rodin s vzicnymi pfi¢inami dédi¢né nadorové predispozi-
ce.

Nejcastéjsi syndromy s hereditarni zatézi

Dé&di¢ny syndrom néddoril prsu a ovaria BRCA1 BRCA2 CHEC 2
Lynchiiv syndrom — hereditdrni nepolyp6zni

kolorektdlni karcinom tlustého stieva (HNPCC) MLHI1 MSH2 MSH6
FAP — Familiarni adematdzni polypdza APC

Li Fraumeni syndrom — sarkomy mékkych tkani p53

Cowdentv syndrom — nidor prsu, naddory S§titné Zlazy PTEN

Von Hipel — Lindau syndrom — opakovany vyskyt nadort,

hemangioblastomy mozku a michy, naddory ledvim VHL

Hereditarni melanom, melanom, naddor pankreatu CDKNA
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Genetické vySetieni vyZaduje préci sestry jak v oblasti zjiStovani presnych 1ékarskych dat u ptibuznych, onkologicky nemoc-
nych, tak v oblasti vedeni databazi, ve vyzkumu, v oblasti pldnovéni a provadéni prevence i v oblasti psychologické podpory
u rizikovych osob.
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