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UvVOD

Geny jsou podstatou nasich podobnostf i nasi jedinecnosti. Jsou chemickymi
zpravami, které urCuji nase moznosti i limitace. Jsou piedvany z generace

na generaci. Pokud jsou geny v porddku, télo se vyviji a pracuje bez problém.
Mal4 odchylka od normy v§ak mtize mit velky vyznam. Mize zpiisobit poruchu,
deformaci i nemoc. V poslednich nékolika desitkach let byl uskute¢nén obrovsky
pokrok v porozumént, jak geny funguji. Diky mnoha védeckym objeviim je mozné
zjistit malé chyby v genech, které mohou zptisobit nemoc nebo vadu. Testovini
genll je mnohdy jiZ klinicky dostupné a ptinsi lidem nejenom moZnost zjistit
onemocnéni, ale umoZiuije i zjiSten{ vysokého rizika nemoci v budoucnu.
Pokusime se vam pribliZit, jak takové testovani mtiZe probihat, jaké postupy jsou
pouzivany a jaké vyhody i jaka rizika s sebou pfinasi.



Co jsou to geny?

Geny jsou urcitou pracovni jednotkou nasi DNA.
DNA-dezoxyribonukleovd kyselina — je vlastni chemickou informacnf databdzi.
Prendsf veskeré informace pro tvorbu bilkovin v buiikdch. Kazdy gen nese kédujici

informaci pro jednu bilkovinu.

DNA si mtiZeme predstavit jako dlouhou dvousroubovici spirdlné stocenou v jadru
buriky. Kazdy jeji provazec je tvoten z chemickych jednotek nazyvanych béze.

NZS geneticky kod vystaCi s kombinacemi pouze Ctyr bzl — adenin, tymin, cytozin
a guanin. Ty se stifdaji v fetézci DNA jako pismenka abecedy.

Podle genetického kddu jsou tvoteny v burice bilkoviny.

KaZda nase burika obsahuje stejnou DNA, kterd je rozdélena do 46 chromozomii,
polovina je od otce, polovina od matky. Z téchto 46 chromozomii jsou dva pohlavni,
které uruji, zda jsme Zena, nebo muz. Zena zdédila od matky X chromozom

a od otce také, muZ zdédil od matky X chromozom a od otce Y. Pouze v nasich
pohlavnich burikéch je polovicni mnoZstvi chromozoma a tim i DNA.

KaZdd butika obsabuje v jadre chromozomy, v nichZ je ulozena DNA.
Gen je tisek DNA, podle kterého se tvoii bilkovina.
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Jak geny funguji?

Geny urcuji, jak budeme zpracovavat jidlo, jak se budeme branit infekcim
i jak se vypordddme se Skodlivymi l4tkami. Mnoho nemoci je zpiisobeno chybou
v genu — mutaci. Nemoci civilizaéni, naptiklad cévniho systému a ndory,
vznikaji kombinac{ plsobeni geni a faktorti zevniho prostredi.

Geny mohou byt poskozeny riznym zptisobem. Nase télo funguje jako perfektni
tovirna, kdy jeden Gkon zapadd do druhého. Poskozen{ jednoho genu miZe mit

mnoho rznych ddsledkd v tomto soukoli.

Poskozeni genu miZe byt zplisobeno tim, Ze chybi jedna nebo nékolik bazi
v sekvenci genu nebo mohou béze prebyvat. Nékdy je dokonce chyba jesté mens,

jedna bdze je zaménéna za jinou. Existuji i jind poskozeni genu.

Nékteré mutace jsou bezvyznamné, jiné vSak vedou k poskozené tvorbé bilkoviny.
Jaké bude mit poskozen{ genu klinické nésledky, zaleZi nejenom na typu poruchy
tvotené bilkoviny, ale také na tom, jak je dand bilkovina v burice dtleZita.

Jaky je rozdil mezi vrozenou a ziskanou mutaci?
Vrozend mutace je zdédéna od rodicd a je pritomn4 ve vSech burikdch
téla. Casto byv oznacovana jako zdrodecnd mutace, piendSena zarodecnymi

burikami do dalsi generace.

Ziskand mutace se objevuje jako zména DNA béhem Zivota clovéka v urcité
jeho burice. Tato se ddle mnoZi a div4 vzniknout celému klonu bungk se stejnou
mutaci. Ziskané mutace vznikaji nejCastéji pii délenf buriky, kdy se must zdvojit
veskerd bunécnd DNA, Casto nédsledkem ptsobent skodlivin prostred, jako jsou

napifklad radiace a toxické latky.



Ziskané mutace se objevuji neustdle béhem Zivota a kazd4 nase buiika md
schopnost je rozeznat a opravit. Nékdy vsak tento opravny systém nefunguje
dostatecné a chyba nenf pred dalsim délenim opravena. Nedostate¢nost opravného
systému DNA mtiZe byt zplisobena jejim pretiZenim, poskozenim nebo

i postupujicim starnutim. Postupujicim stdrnutim se chyby v DNA mnoZi.

Ovliviiuji geny vznik nadora?

UrCité. Nedor je onemocnéni poskozenych genii. Poskozeni nékterjch
genti umozni burice mnoZit se nekontrolovang, vytvofit nador a prorQstat
do okolnich tkani.

Poskozeny mohou byt riizné typy genti. Nékteré geny maji za kol regulovat
bunécné déleni a pri jejich poskozeni je déleni enormné zrychleno. Dalsi geny
hlidajf kvalitu DNA, zachycuji vSechny chyby v genech a opravuji je. JestliZe
nefungujf, hromadi se v burice mnoho neopravenych chyb DNA.

Postupny vznik nddoru hromadeénim mutaci v riznych genech

Normaln{ burika

Normalni burika

.00

Vznik nadorové buriky hromadénim mutaci v genech pi déleni.
U dédicné dispozice je jiz prvni mutace piitomna ve vsech burikach téla.

Nédor vSak vznikd aZ po nahromadéni mnoha mutacf.



Jsou nadory dédicné?

Vsechna nddorovd onemocnéni jsou zapticinéna poskozenim gend. Avsak
pouze mald cdst nddori je dédicnd, kdy zarodecnd mutace prenesend
pohlavnimi buiikami na potomka je pfitomna ve vSech jeho burikdch.

Pokud je chyba v genech zdédénd z predchozf generace zdrodecnou mutaci, jedinec
m4 velké riziko onemocnét nddorem. Nemoc vznikd v ¢asném véku a mluvime

o dédicné predispozici k nddoru. To je vzicné a tykd se to asi 5-10 %
nddorovych onemocnéni. Zarodetné mutace v genech, které reguluji bunécné
délent, vjrazné zvySuji riziko onemocnét béhem Zivota nadorem prsu a vajecniku,
coZ jsou v populaci ¢asté nadory. Mohou také zpUsobit vzicné nadory — détské
néadory oka (retinoblastom), détské nadory ledviny (Wilmstiv nador), familidrn{
adenomatézni polypdzu s tvorbou mnohocetnych polypl v tlustém strevé nebo
Li-Fraumeni syndrom, kdy se v rodindch vyskytuji rizné nadory jiZ od détského
véku (sarkomy kosti a mékkych tkani, leukemie, nddory mozku, nadledvin i prsu).
Poskozené geny opravujici chyby v DNA mohou vést k ¢asnému onemocnéni nadory
tlustého streva.

U ostatnich 90 % pripadd vznikaji chyby ve zminénych genech naprosto ndhodné
béhem Zivota pouze v urcité burice (napiiklad prsu nebo tlustém streve),
hromadénim mutaci dochdzi k riistu nadoru a jeho metastazovani (uvolnén{
bunék z nadoru a zakladani novych loZisek mnohdy vzdalené od prvntho nadoru).
Nédory se objevujf s pfibyvajicim vékem. Cim vice je clovék exponovén
Skodlivindm, napiiklad cigaretovému kouti a zdfen, tfm vétSi bude riziko novych

mutaci a onemocnéni nadorem.

Dédicné formy tvori pouze asi 5-10 % ze vSech nddorii. VétSina lidi, kteri
onemocni nddorem prsu, vajecnikii nebo tustého stieva, nemd dédicnou
Jformu a zdrodecnou mutaci v diileZitych genech.



Dokonce i pokud se v rodiné vyskytlo vice pribuznych se stejnym
onemocneénim, miize to byt stdle dilem ndhbody, nikoliv dédicnosti.

Mnohé nddory jsou v populaci tak Casté, Ze je pravdépodobné, Ze se mohou
v rodindch opakovat, obzvldsté pri podobném zpiisobu Zivota. Pokud

se nddor objevi az ve vyssim veku, nejspisSe byvd zpisoben ndahodnou
ziskanou mutaci.

Jestlize si ale uvédomime, Ze kaZdoro¢né u nds onemocni vice nez 4000 Zen
néddorem prsu a vice nez 6000 lidi nddorem tlustého stieva, i 10 % z tohoto poctu,
které mohou byt dédicného plvodu, je veliké Cislo. Pacienti jsou v riziku, Ze se
nador bude brzy opakovat a jejich nejblizsi piibuzni mohou mit obrovské riziko,
ze onemocni v mlddi. Dnes m{iZeme testovat mnohé geny a zjistovat jejich
zarodeCné mutace u pacientll. MiZeme také vySetfit jejich pribuzné, ujasnit jejich
budouci rizika a prevenci jim pomoci s €mito riziky bojovat. Pokud se zacne

s kolonoskopif (optickym vySetfovanim tlustého stfeva) jiz v mladém véku, pokud
se zavCas odstrani vSechny pocinajici polypy, ma ¢lovék nadéji se doZit vysokého
véku bez maligniho nadoru. Stejné i zaCatek prevence nadorti prsou a vajecnikl

v mladém véku vede k Casné diagnostice nddoru i k jeho GspéSnému léceni.

Priklad rodiny s opakovanym vyskytem nddori prsu

R
T
P4

# Matka a dcera s nddorem prsu;

matka onemocnéla ve 45 letech,

dcera ve 36 letech.
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Jak probiha genetickd konzultace?

Pokud mi ¢lovék podezrenti, Ze se zrovna v jeho rodiné miZe jednat
o dédic¢nou dispozici k urcitému nddoru, je vhodné se objednat ke genetické
konzultaci na specializovaném onkologickém pracovisti nebo na oddélent klinické
genetiky kazdé vétsi nemocnice. Béhem konzultace s klinickyjm genetikem
se zapiSe cely rodokmen a7 do generace prarodica.

Genetika zajim4, kdo v rodin€ onemocnél nddorovou chorobou, v jakém véku,
jakym typem nddoru. Z obrdzku celé rodiny mtZe usuzovat, zda je dédicnd
dispozice pravdépodobnd, ¢i nikoliv. Pokud je pravdépodobn4, nabidne moZznost
genetického testovani. Je nutné, aby si clovék dobre rozmyslel, zda vySetfent svych
genti skutecné chce. JestliZe ano, je nutné, aby podepsal informovany souhlas

s genetickym vySetfenim. Testuje se vétSinou aZ v dospélosti. Odebird se krev

u pacienta s nadorem, u néj se hledaji chyby v genech, které dédicnou dispozici
mohou zplisobit. Pokud se mutace v genu nalezne, je mozné pozvat dalsi piibuzné,
kteff jsou zdravi, ale mohli by mit dédicné riziko onemocnét. Potomci i sourozenci
pacienta s dédi¢nou formou maji 50% riziko, Ze také mutaci v genu zdédili.

Konzultace s genetikem probihd pred testovanim i po ném. Genetik roding vysvétli
vyznam vySetfeni a co vSe by méli provadét v prevenci nadord.
Zajisténi preventivnich prohlidek je vhodné v onkologickém centru,

které je s problematikou dédicnosti nadorti seznameno.
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Jak probiha genetické testovani?

Samotné genetické testovani probthd v nékolika stupnich. Nejprve je
odebrdna krev. 7 biljch kivinek je izolovdna DNA a tato miZe byt jakkoliv
dlouho uchovivana k vySetfovani. DNA je mozné izolovat i ze tkdni. Hleddn{
mutace v genu je ¢asové i technicky ndrocné a znamend postupné vysetfit vsechny
Césti genu, které se piepisuji do proteinu. K tomu existuji rizné metody. Pokud
néktery Gsek genu signalizuje moZnou mutaci, je nutné ji prokdzat. Prokazat
mutaci je mozné pomoci sekvenovdni. Jednd se o metodu, kterd precte v daném
tiseku genu postupné vsechny baze, tak jak jdou za sebou. DokdZe urcit, kde bdze
chybi, nebo naopak prebjv. Pokud je prokdzano, Ze dand chyba v genu
zapiicitiuje poruchu tvorby bilkoviny, jedna se o patogenni mutaci. Byla nalezena

pricina dédicné dispozice k nddorovému onemocnénf a je mozné testovat piibuzné.

Ne vsechny chyby v genu zpGsobuij riziko nddorti, nékteré jsou pouze odchylkou
od normy a nemajf na tvorbu bilkoviny Z4dny prakticky dopad. Je nutné, aby se
genetické vySetten{ provadélo v dobte vybavenych laboratofich s ovéfenymi

metodikami a zkuSenym persondlem.

Nelze vsak fici, Ze by dnesni metody ke hledani mutaci v genech byly stoprocentni.
MiiZe se stat, Ze ani v sebelepsi laboratori nékteré mutace nelze zachytit. Je také
mo7né, Ze kromé genu, ktery zndme a vySetfujeme, existujf jesté dosud neobjevené
geny se stejnym Klinickym projevem. Proto je dileZité, aby vyisledky testovdni
vysvétlil genetik. Pokud jsme v genu u pacienta z velice rizikové rodiny
nezachytili testovinim mutaci pro dédi¢nou formu nadoru, nejedna se o vyloucen{
dédicnosti, ale s nejvétsi pravdépodobnosti o neschopnost nalezeni mutace v dnesni
dobé. Vyvoj novyich metod pokracuje, v hledani novych gentl se angaZuje mnoho
vyzkumnych center. Proto je pravdépodobné, Ze v téchto rizikovych rodindch

budeme schopni nalézt genovou piicinu v budoucnu.
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Pro jaka dédicna nddorova onemocnéni dnes existuje
genetické testovani?
Prediktivn{ testovini se dnes uZivd u nékterych vzdcnych nddord a ¢im ddl tim vice
i unadort, které jsou v populaci asté. MnoZstvi nadorovjich onemocnént,
u kterych je znam gen pro dédi¢nou formu, neustale pribyva. Rozvijejf se techniky

jejich vySetfovani. Proto neni moZné zahrnout do pfehledu vsechny.

Testovani se provadi rutinné u vybranych rodin s détskym nadorem oka,
retinoblastomem, nebo détskym nadorem ledviny, Wilmsovym nddorem.

Geneticky test je mozny i pro vzacny dédicny nddorovy Li-Fraumeni syndrom,
kdy se v rodin€ vyskytuji rizné typy nadorti jiz od détského véku (nadledvin,
mozku, prsu, leukemie, sarkomy), nebo pro syndrom Von-Hippel Lindau,
kde se zvysuje riziko nadord ledvin v dospélém véku spolecné s nadory cévniho

systému.

Familidrni polypoza stievni je dédicné onemocnént, kdy se tvorf v tlustém
stfevé mnohocetné benigni (nezhoubné) polypy, které mohou prejit v maligni
(zhoubné) nadory, pokud nejsou vcas odstranény. Gen je znamy a mize byt
vySetten. Preventivn{ odstranén{ tlustého stfeva s ponechdnim konecniku je

nesmirné ddleZité, nebot zhoubny nddor se objevuje velice Casné.

V dnesni dobé existuji testy také pro dédicnou formu nddorii prsu
a vajecnikii a dédicnou formu nddorii Hustého streva neboli hereditirni
nepolypdzni kolorektdln{ karcinom. O téchto dvou onemocnénich se podrobnéji

z vz

zminime, nebot se mohou tykat velké Casti populace.

12



CO JE DOBRE VEDET O CASTYCH
DEDICNYCH FORMACH NADORU?

DEDICNA FORMA NADORU PRSU A VAJECNIKU

Nejprve je nutno se zminit o dédicné formé nadort prsu a vajecnikd, jelikoZ jde
0 Casté onemocnénti. Vyskyt dvou a vice pacientek s nddorem prsu nebo vajecniku
v pifmé pitbuzenské linii (napiiklad matka a dcera, nebo dvé sestry, obzvlaste
pokud alespon jedna z Zen onemocnéla pred 50. rokem véku), by mél byt
alarmujicim signdlem, Ze by se mohlo jednat o dédi¢nou dispozici. Témér

s jistotou je moZné diagnostikovat dédicnou formu u pacientky s obéma typy
nadord, prsu i vajecnikd. Dédicnd forma nadort prsu a vajecnikd je u vétsiny
pifpadi zpiisobena mutaci jednoho ze dvou genti, BRCA1 nebo BRCA2 (zkratka
z anglického breast cancer — nador prsu).

V rodindch s mutaci BRCAI genu maji Zeny prenasecky mutace 85% riziko
onemocnét nadorem prsu (aZ 10x vy$si nez md ostatni populace) a 60%
riziko nddori vajecniki (az 30x vyssi nez md ostatni populace). Nadory
se objevuji v mladém véku. MdZe se mirné zvySovat i riziko nddorii tustého
stieva u obou pohlavi a nddorii prostaty u muZza.

V rodindch s mutaci v BRCA2 genu je riziko nddorii prsu stejné jako

u genu BRCAI, riziko nddori vajecnikil je asi 20%. ZvySuje se mirné

i riziko dalsich nadorti, napiiklad slinivky biisni, Zaludku, Zlucovych cest,
Hustého streva, prostaty, melanomu, u muzi se miize objevit ndador prsu.
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Jak se preventivné€ chranit a sledovat?

JelikoZ vime, které typy nador( by se u ¢lovéka s mutaci v BRCAI nebo
BRCA2 genu mohly objevit, miZeme nabidnout individudlni pldn k redukei rizika
a Casné detekci nadoru. K zachyceni nadoru vcas je nutné s preventivnimi
problidkami zacit velice brzo, mnohem diive, neZ je tomu béZné v populaci.

Doporucujeme zacit s Iékaiskymi prohlidkami prsou od 20-25 let spolecné
s vySetfenim ultrazvukem a od 30 let doporucujeme mamografické vySetfent prsou
kaZdorocné. Gynekologické sledovni je nutno zacit také brzy a doplnit vySetfenim

ultrazvukem a sledovanim nddorového markeru CA-125.

Je nutné upravit Zivotn{ styl tak, aby byl co nejzdravéjsi. Zdravy Zivotni styl snizuje
riziko vzniku onemocnéni. DileZité je nekoutfit, jist nizkotucnou stravu bohatou

na vlakninu, hodné ovoce, zeleniny a cvicit.

VVVVV

mutaci v BRCA genech, je tfeba pro vSechny Zeny v riziku doporucit vyse uvedenou

prevenci.

[ u muZzd, prenasec mutace, je dobré se snaZit o zdravy Zivotni styl a preventivni

prohlidky zaméfené na zminéné nadory (tlustého stfeva a prostaty) od 40-45 let.
Ostatni uvedené typy nadord se vyskytuji vzacnéji, je v§ak vhodné kazdorocni

ultrazvukové vySetfeni zamétené na tyto orgdny a kozni prohlidka. Nadmérné

slunént skodi a je poteba se mu vyhybat.
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Samoziejmé jsou mozné i preventivni operace. Je mozné odstranit prsni zlazy

a nahradit je bud umélou ndhradou, nebo ndhradou z jiné vlastn tkang. Tyto
operace musf provadét zkuseny plasticky chirurg. Pro mnohé Zeny je takovéto
podstatné sniZent rizika dileZité. Je nutné si uvédomit, Ze ani sebeleps chirurg nenf
schopen zarucit stoprocentni odstranénf prsnf Zlazy, kterd m4 mnohé vybézky

a nepravidelnosti. Proto i po odstranén{ prsou jsou potfebné kontroly.

Stejné tak je moZné odstranit oba vajecniky, pokud jiZ Zena neplanuje dalsi
tehotenstvi. Nalezenf nddorti vajecnikti v ¢asném stadiu je nékdy velmi
problematické. Proto se i pro tuto operaci mohou Zeny rozhodnout. Nadéle

i po operaci jsou nutné gynekologické kontroly. Ukazuje se, Ze odstranén{ vajecnikli
nejenom podstatné snizi riziko tohoto nadoru, ale sniZend hladina hormonti,
estrogend, muZe trvale sniZit riziko vzniku nadoru prsu. Po odstranénf vajecnikti

se mohou objevit problémy s predCasnym tidnutim kostf, osteoporézou, mtiZe se
zvySovat riziko kardiovaskuldrnich chorob. Pravidelné kontroly zaméfené i na tyto
mozné problémy jsou nutné. Vhodnou stravou a pravidelnym cvicenim lze jejich

rozvoji pfedchdzet.

PouZiti preventivnich operaci se mtiZe zdat velmi radikdlnim feSenim. Rizika
onemocnén{ jsou vSak velkd a kazdé sniZen rizika mtiZe znamenat zichranu
Zivota. Mnohé Zeny takovéto feSen{ vitaji. Samoziejmé must byt ponechdno

rozhodnuti pouze na nich.

Podavanim hormondln{ antikoncepce je mozné sniZit riziko nadorli vaje¢nika.
Neni zatim jasné, jak je tomu u Zen s mutaci v BRCA genech. Studie stale probihaji
a ukazuje se, Ze sniZen{ rizika v této skupiné Zen bude asi minimaln{. Na druhé

strané mize nékdy hormondlni antikoncepce zvysit riziko nadord prsu.
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Podavanim nékterych 1ékd je mozné sniZit riziko onemocnéni nddorem prsu.
Tamoxifen je 1€k, ktery je zkouSen u Zen s dédi¢nou formou nddort prsu. V klinické
studii se zjistilo, Ze snfZ{ vyskyt druhého nddoru prsu u Zeny jiZ diive 1écené

s nddorem prsu. Jak bude ptisobit v prevenci onemocnéni nddorem prsu u zdravyich

Zen s mutaci v BRCA genu, zatim neni zndmo.
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DEDICNA FORMA NADORU TLUSTEHO STREVA
(HEREDITARNI NEPOLYPOZNI KOLOREKTALNI
KARCINOM NEBOLI LYNCHUV SYNDROM)

Nézev onemocnéni naznacuje, Ze se jednd o dédicnou dispozici k nadorGm tlustého
stieva, kterd se neprojevuje tvorbou mnoha set polypti ve stievé, ale spise jen
vznikem ojedinélych benignich polypd (stopkatych tGtvarti) nebo adenomd
(plosnych ttvart), které se mohou zménit ve zhoubny nador jiz v mladém véku.

Kromé tlustého stieva je vysokeé riziko vzniku nddorti délohy u Zeny.

Geny, které zplisobuji vysoké riziko onemocnéni, patif do skupiny genti opravujicich
chyby v DNA. Jmenuji se mutdtorové geny. V dnesni dobé vime, Ze existuje 5 genti,
které mohou zptisobovat dédicnou formu nadord tlustého stieva. Dva z nich, geny
MLH1 a MSH2, jsou zodpovédné za véSinu dédicnych pripadii a je moZné je testovat.

CeloZivotni riziko nddoru Hustého stieva je az 75%, tj. mnohondsobné vetsi
riziko neZ dvouprocentn{ riziko ostatni populace. Riziko nddoru délohy je az 40%.
V nékterych rodindch se vyskytuji i jiné typy nadort, jako lymfomy, melanomy,
nddory Zaludku, vajecnikii. Riziko jejich vzniku je v§ak mnohem mensf.

Zjisténi dédicné formy nddorti tlustého strieva je nesmirné dtleZité jak pro pacienta,

tak pro jeho zdravé pribuzné.
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Jak se preventivné chranit a sledovat?

Prevence miZe ispéSné zabranit vytvofeni zhoubného nadoru. Doporucuje
se zacit s kolonoskopii v 20-25 letech. KaZdoro¢ni kontrola m@Ze odhalit
rostouci polyp nebo adenom jesté drive, neZ piejde do zhoubného stadia. Jejich
v¢asné odstranénf je nesmirné dtileZité. Opakovana kolonoskopicka vySetfeni
u pacienta s odoperovanym nadorem tlustého streva jsou nezbytnd, nebot riziko

dalstho nadoru je vysoké, az 60%.

Jako jiné vysetfovaci metody i kolonoskopie mtiZe prehlédnout néktery maly
adenom a nenf stoprocentn{ diagnostickou metodou ani v rukou zkuseného
odbornika. Proto néktei odbornici doporucuji u prokdzané dédicné formy
preventivni odstranéni tlustého stieva se zanechdnim konecCniku.
Organismus sice hiite zahustuje stolici, kterd bjva fidsi s Castéjsim
vyprazdiiovanim, ale vési komplikace po zdkroku nebyvaji. Tato rozsahlejsi
operace je vhodn4 tam, kde se objevilo vice polypti a je obtiZné je sledovat

a odstrariovat. Je vhodnd i u pacienta s prokdzanym nadorem, kde je velké riziko,

Ze se béhem kratké doby objevi dalsi nddor.

U Zen se doporucuje po ukonceni vsech planovanych t€hotenstvi preventivni
odstranéni delohy a vajecnikii. Nedostatek Zenskych hormon je mozné doplnit
malou substitu¢ni ddvkou do doby piedpoklddané ptirozené menopauzy. Je vSak
nutné hlidat prsni Zldzy pomoci kaZdorocni mamografie, nebot tyto hormony
mohou mirné zvysit riziko nddoru prsu. Pokud se Zena nerozhodne pro preventivni
operaci, gynekologické vysetfen vetné vagindlniho ultrazvuku, vyseteni délozni

sliznice a markeru CA-125 je nutné provadet dvakrat rocné.
Je dobré se vyhnout slunénf a provadét kozni kontrolu kazdorocné. Ultrazvukové
vySetfeni zaméfené na biisni orgny, gastroskopické vySetfeni je mozné doplnit

podle potteby.
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Jaka ma genetické testovani rizika?

Lidé s vysokym rizikem nadorti Ziji v obavé o svou budoucnost a budoucnost
svyich nejbliZsich. Pokud se rozhodnou pro genetické testovani, pozitivn{ test urcujici
nosicstvi mutace mtZe znamenat psychicky stres. Studie dokdzaly, Ze béhem
3-6 tydnti po odhalent vysledk se mohou objevit deprese, zmatent, poruchy spanku
a obavy. Tyto pocity mohou postupné zmizet, pokud se clovéku dostane odpovidajfci
podpory. Kazdy clovek m4 urcitou pravdépodobnost, Ze onemocni néjakou nemoci
béhem svého Zivota. Ve vétsing piipadti o tom nevi. V priipade dédicnych nddori
miluvime o pravdépodobnosti onemocnet, nikoliv o jistoté. Mnozi lidé se
naprosto ndhodné dozveédeli ve sviich sedmdesiti letech, Ze nesou poskozeny gen,

a nikdy ptitom nebyli nemocni.

Vylouceni dédi¢ného rizika mize nékdy misto tlevy pfinést pocit provinéni, Ze se
Clovék vyhnul vysokému riziku, a blizci nikoliv. Nékdy vsak miZe dojit i k pocitu
naprosté bezpecnosti 2 nulové moZnosti onemocnét, a tfim i k hazardnfmu Zivotnfmu
stylu. Riziko vzniku nadoru v bézné populaci v§ak neni zanedbatelné, riziko vzniku
nadoru tlustého streva je kolem 2 %, tj. 2 lidé ze sta onemocni nddorem tlustého

stieva. Riziko nddorti prsu je 10%, riziko nddorti vajecnikti 2%.

Vysledky genetického testovani jsou divérné a nemély by byt sdéleny pojistovné.
Zatim v nasf zemi nema zdravotni pojistovna moznost odmitnout nékoho pojistit

7 divod1i vysokého rizika onemocnéni. Je vSak potiebné tuto informaci chranit predevsim
kvtili mozné diskriminaci napiiklad ze strany zaméstnavatele nebo jinou stranou.

Ten, kdo podstupuje genetické testovant, se musi rozhodnout, zda je ochoten se
podélit o vysledky se svymi pifbuznymi. Mél by Setrné zjistit, zda maji pribuzni zdjem
o testovani. Mél by urcité znt ndzor svého partnera. Jde o sloZitou problematiku,
nebot genetické vySetfeni odhaluje urcité skutecnosti i o blizkém piibuzném. Nejednd
se tedy o Cisté soukromou zdleZitost, ale vétSinou ma toto testovani dalekosahlé
dtsledky i pro jiné osoby v rodiné.
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Testovani mize ovlivnit i rodinné vztahy. Ti, co byli identifikovani jako prenaseci
mutace, mohou citit zlost, zatimco druhy, ktery unikl, mdZe mit pocity viny. Nékdy

muZe testovan{ rodinu vice semknout, nékdy naopak rozdeélit.

Jaké jsou dneSni moZnosti prevence?
Dnes vime hodné o prevenci nadort a jejich ¢asné detekci. Neni nutné
projit genetickym testovanim, abychom s prevenci zacali. Kazdy z nds si musi

Vivs v

své zdravi ochrariovat jako nejdtleZitéjst Zivotni hodnotu. Nelze ji vyCislit penézi.

Kazdy clovék by se mél vyhnout prokdzanym skodlivindm a snaZit se o zdravy styl
Zivota. Ten nds miZe ochrdnit pfed mnoha nepffjemnymi nemocemi, nejenom
nddory. Cigaretovy kout, piili§ mnoho slunént, zbytecna radiace jsou jasné Skodlivé
latky. Zdrava strava s ovocem a zeleninou, omezenim tukil, uzenin a tmavého masa,

prevence obezity, stresu a pravidelnd fyzickd aktivita jsou dlleZité v prevenci nadorti.

Pravidelné lékai'ské problidky jsou dostupné. Zeny by mély provadet samovySetfovni
prsou od mladi, absolvovat prohlidky prsou lékafem a vySetfeni mamografem

od 45 let, kazdorocni gynekologické vySettent by mélo byt samoziejmosti. U muzi

je vhodné samovySetfovan{ varlat provadet jiZ od doby dospivani, nebot tyto nadory
se objevuji pravé v mladém véku, vySetfovan{ prostaty lékafem po 50. roce véku je
také nezbytné. Od 50 let je dobré kontrolovat, zda se neobjevi krev ve stolici pomoci
Hemokult testu. Krev mtiZe byt prvnim piiznakem nadoru tlustého stfeva, ale mtize
se objevit i u naprosto bandlnich zaleZitosti, naptiklad hemorhoidd. Je to vySeteni
jednoduché a dostupné u praktického lékare. KaZdé dva roky by mél clovék projit

celkovou kontrolou zdravotntho stavu u svého praktického lékare.
Ti, ktet{ maji v rodiné ptbuzné s nddorovym onemocnénim, by si méli uvédomit
mozné vySsi riziko nemoci a dodrZovat doporucenou prevenci. Méli by také o této

skutecnosti informovat svého 1ékafe, aby jim mohl poradit, jak nejlépe se chranit.
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Lidé, kteif majf skute¢né zdvaznou rodinnou anamnézu, by méli konzultovat

se svym lékarem, zda nenf vhodné genetické vysetreni. Na jeho doporucent,

nebo na doporuceni odborného 1ékare, je moZné toto vySetieni podstoupit

a dozvédet se vice informaci pro sebe i svou rodinu. Potvrzend dédicnd forma nddord

znamend nutnost mnohem intenzivnéjsi prevence, neZ je tomu u bézné populace.

MozZnosti chranit si své zdravi ma dnes kazdy clovék. Zalezi na nds, na nasi
zodpovédnosti viici sobé samym, jakym zplisobem se ke svému zdravi budeme stavét.

Zamysleme se nad tim, jak dobfe s nfm nakldddme a zda nenf moZné udélat vice.

Co byste meli védet o dédicnosti nddori

* Nidory jsou dédicné jenom vzacné, asi v 5-10 %

e NejCastéjsi dédicné formy nadorti jsou nadory prsu, vajecnikt a tlustého streva

e Dédicné mohou byt i jiné typy nadorG

* Dédi¢n4 dispozice miZe byt prendSena pres obé pohlavi

e Dédicn4 dispozice znamend vysoké riziko onemocnént, nikoliv jistotu

* Dédicnost je moZné v nékterych rodindch potvrdit genetickym testovinim

* Pokud mdte dédi¢nou dispozici k nddorGim, musite zacit vcas s prevenci

e JestliZe méte podezient, Ze zrovna ve vast rodiné mtZe byt dédicna dispozice
k nador@im, objednejte se ke genetické konzultaci na specializovaném pracovisti
onkologického centra nebo na oddélenf klinické genetiky vasi nemocnice

e Nebojte se informace o dédicném riziku, umozni vim vcas piedchazet onemocnéni

® Prevence umozni vcasné zachyceni a odstranénf nadoru a moznost Gplného vyléceni
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GENETICKA CENTRA SPECIALIZOVANA:

Masarykiiv onkologicky tistav, oddéleni epidemiologie a genetiky nddortd, Brno
Tel.: 05/4313 6900, 6911, 6901

Ustav biologie a lékarské genetiky, VEN, Praha

Tel.: 02/2490 4261

Ustav biologie a lékaiské genetiky, FN Motol, Praha

Tel.: 02/2443 3564

DALSI PRACOVISTE:
Oddélent lékarské genetiky vsech vétsich nemocnic
Onkologicka oddéleni nemocnic

ODKAZY NA WEBOVE STRANKY:
WWW.IMOU.CZ

www. 11f.cuni.cz

WWW.CANCer.org

www.natlbcc.org

www.nabco.org

www.familycancer.org
www.cancernet.nci.nih.gov
www.cancersafe.com
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SLOVNIK

Bze: zkladn{ stavebnf kimen DNA. DNA obsahuije Ctyfi rtizné typy bdzi, vzdy dvé
a dvé jsou komplementdrni (adenin s tyminem a cytosin s guaninem) a paruji
se v DNA. Tfi bdze za sebou tvoi{ kéd pro aminokyselinu bilkoviny

Benigni nddor: nador neproristajici do okoli, nevytvarejici vzdilena loZiska

Bilkovina: velkd molekula sloZend z aminokyselin. Bilkovin je v organismu veliké
mnoZstvi. Maji riiznou strukturu podle gend, které je kodujt. Jsou zakladem
pro strukturu, funkci a regulaci téla. Jsou to naptiklad hormony, enzymy, protilatky

BRCAI: gen, kterj normaln€ pomah4 omezovat bunécné délent, bjva poskozen
zdrodecnou mutaci u dédi¢nych forem nadort prsu a vajecnika

BRCA2: gen, kterj normalné pomaha omezovat bunécné délent, byva poskozen
zarode¢nou mutaci u dédicnych forem nadorti prsu a vajecnikd

Buiika: zakladni jednotka Zivé tkdn€, mald, ohranicend membranou, obsahujici
jadro s genetickfm materidlem

Dédicny znak: znak prendSeny z rodicti na potomky

DNA sekvenovdni: metoda ke stanoveni presného sledu bdzi v urcitém tseku
fetézce DNA

DNA: dezoxyribonukleova kyselina, zdkladni substance dédicnosti, velikd molekula,
kterd nese genetickou informaci v jadte. Tuto informaci bunky potfebuji pro své
déleni a tvorbu bilkovin

Gen: jednotka dédicnosti, ¢ast DNA, kéd, podle kterého burika tvoif bilkoviny

Genetické testovdni: testovini DNA jedinci ke zjisténi pritomnosti zdrode¢né mutace,
zpuisobujict chorobu nebo dispozici k chorobé. Prediktivni genetické testovani
urcuje u zdravého, zda zdédil poskozeny gen a m4 v budoucnu riziko onemocnét
néjakou chorobou

Genetika: védni obor, ktery studuje dédicnost, jak jsou jednotlivé znaky prendseny
z rodicli na potomky

Hemokult test: test ke stanoveni malého mnoZstvi krve ve stolici

Hemorhoidy: rozsitené cévni pletené na konci konecniku, které jsou bolestivé
a Casto krvéceji
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Hereditdrni: dédicny, znak pfenaseny z rodici na potomky

Klon bunék: skupina identickych bunék vznikajicich z jedné ptivodni buriky

Kolonoskopie: vysetreni celého tlustého stieva optickym piistrojem

Leukemie: nidorové onemocnéni vychdzejici z krevnich bunék v kostni dfeni

Maligni nddor: nidor rostouci agresivn€, prorUstajici do okoln{ zdravé tkdné
a pozdéji vytvartejici i vzdalend loZiska nddoru na jinych mistech organismu

Mamaografické vysetieni: vySetren prsni Zl4zy piistrojem s rentgenovym
zdfenim, nejdlileZitéjS{ metoda ke zjiStén{ nddorli prsu, vzhledem
k rentgenovému zafen{ nenf mozné toto vySetteni provadét piilis casto

Marker CA-125: bilkovina, jejiz hladina v krvi byvd vyssi u nddord vajecnika

Metastdzujici nddor: maligni nador uvoltiujici buriky a vytvérejici vzddlend
loZiska nddoru na jinjch mistech organismu

Mutace: zména v poctu, usporadani nebo molekuldrni sekvenci genu

Mutdtorové geny: geny, zodpovédné za opravu chyb v DNA, které vznikaji
neustdle béhem naseho Zivota pii bunétném déleni

Patogenni mutace: chyba v genu, kterd zpiisobuje poruchu tvorby bilkoviny
a tim 1 urcité klinické pifznaky

Sarkom: typ nadoru vyriistajici z kost{ nebo svalii

Ultrazvukové vysetteni: piistrojové vySetfeni riznych organd za pomoci
ultrazvuku, metoda nezat€Zujici organismu

Vagindlni ultrazvuk: ultrazvukové vySetfeni pomoci sondy zavadéné do pochvy,
slouzi k podrobnéjsimu gynekologickému vysetfen

Zdrodecnd buitka: spermie nebo vajicko, buriky nutné k reprodukci

Zdrodecnd mutace: neboli vrozend mutace, genovd zména, kterd byla pfenesena
zarode¢nou buiikou z rodice na potomka a je pitomna ve vSech bunkéch téla
potomka

Ziskand mutace: genovi zména, kterd vznika v jednotlivych burikéch téla béhem
Zivota
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