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Incidence nádorov˘ch onemocnûní se kaÏd˘m rokem zvy‰uje. Pracovní tempo, stres, nedostatek pohybu a mnohdy ne pfiíli‰

kvalitní strava jsou souãástí moderního Ïivotního stylu.

Pro kaÏdého z nás existuje urãitá pravdûpodobnost, Ïe onemocní rakovinou.

Ne vÏdy se na vzniku nádorového onemocnûní podílí jen exogenní faktory, váÏn˘m predispoziãním rizikov˘m faktorem

k nádorovému onemocnûní je dûdiãná zátûÏ, která je zpÛsobena zmûnou – mutací urãitého genu v DNA. Zhruba 5-10% zhoub-

n˘ch nádorÛ je dûdiãného pÛvodu.

Postupnû byly a jsou objevovány geny, které jsou zodpovûdné za rÛzné nádorové syndromy, napfi. v roce 1991 byl podrobnû

popsán APC gen, kter˘ zpÛsobuje onemocnûní FAP, v roce 1993 byly identifikovány geny zpÛsobující dûdiãnou formu nádorÛ

kolorekta, LynchÛv syndrom, v roce 1994 a 1995 geny BRCA1 BRCA2 pro dûdiãn˘ syndrom nádoru prsu a vajeãníkÛ. Jedná se

o geny vysoké predispozice k nádorÛm. Jsou v‰ak objevovány i geny, které zvy‰ují rizika nádorov˘ch onemocnûní jen mírnû, kdy

se v˘sledky genetického testování a pfiedev‰ím prediktivního testování musí hodnotit opatrnû.

Genetické poradenství mÛÏe zjistit dÛleÏité skuteãnosti rodinné anamnézy. Klinick˘ genetik indikuje moÏnosti genetického

testování a informuje rodinu o v˘sledcích vy‰etfiení a vhodné prevenci.

V laboratofii molekulární genetiky nádorÛ Masarykova onkologického ústavu v souãasné dobû zaji‰Èujeme tato vy‰etfiení: 

V rodinách

s podezfiením na dûdiãnou formu nádorÛ prsu a ovaria: geny BRCA1, BRCA2 a CHEK2
s podezfiením na dûdiãnou formu nádorÛ kolorekta : geny MLH1, MSH2, MSH6
s podezfiením na vzácn˘ Li-Fraumeni syndrom: gen TP53
s podezfiením na dûdiãnou formu mal. melanomu: gen CDKN2A

Dûdiãn˘ch syndromÛ s vysok˘m rizikem rÛzn˘ch nádorov˘ch onemocnûní je velké mnoÏství a genetické testování je dostup-

né buì v âR nebo v zahraniãí. Z dal‰ích dÛleÏit˘ch syndromÛ je moÏné uvést familiární adenomatosní polypósu (gen ATP), syn-

drom Von Hippel-Lindau (gen VHL), CowdenÛv syndrom (gen PTEN), mnohoãetná endokrinní neoplasie I/II. (gen MEN1 a RET).

Genetické testování je moÏné provádût jen po provedené genetického poradenství a po podepsání informovaného souhlasu.

Genetická sestra pomáhá doplÀovat pfiesné informace o onemocnûních v rodinné anamnéze, dohledávat lékafiskou dokumentaci.

Jen na základû co nejpfiesnûj‰ích údajÛ je moÏné indikovat testování. Napfiíklad v rodinû s opakovan˘m v˘skytem ãasného kar-

cinomu prsu v kombinaci s nádory mozku je spí‰e pfiíãinou dûdiãné dispozice gen TP53 neÏ gen BRCA1 nebo BRCA2. Stejnû tak

i v rodinû s ãasn˘m v˘skytem nádoru kolorekta spoleãnû s nádory mozku nebo sarkomy je spí‰e pfiíãinou mutace v genu TP53
neÏ v genech MLH1 a MSH2. V pfiedná‰ce budou uvedeny kazuistiky rodin s vzácn˘mi pfiíãinami dûdiãné nádorové predispozi-

ce.

Nejãastûj‰í syndromy s hereditární zátûÏí

Dûdiãn˘ syndrom nádorÛ prsu a ovaria BRCA1 BRCA2 CHEC 2

LynchÛv syndrom – hereditární nepolypózní 

kolorektální karcinom tlustého stfieva (HNPCC) MLH1 MSH2 MSH6

FAP – Familiární adematózní polypóza APC

Li Fraumeni syndrom – sarkomy mûkk˘ch tkání p53

CowdenÛv syndrom – nádor prsu, nádory ‰títné Ïlázy PTEN

Von Hipel – Lindau syndrom – opakovan˘ v˘skyt nádorÛ,

hemangioblastomy mozku a míchy, nádory ledvim VHL

Hereditární melanom, melanom, nádor pankreatu CDKNA
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Genetické vy‰etfiení vyÏaduje práci sestry jak v oblasti zji‰Èování pfiesn˘ch lékafisk˘ch dat u pfiíbuzn˘ch, onkologicky nemoc-

n˘ch, tak v oblasti vedení databází, ve v˘zkumu, v oblasti plánování a provádûní prevence i v oblasti psychologické podpory

u rizikov˘ch osob.

Práce je podporována MZ0 MZO 2005.


