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Nádorová onemocnění za ujímají v rozvi‑
nutých státech druhé místo příčin smrti. 
Vysoká efektivita preventivních i  te‑
rape utických přístupů u  kardi ovasku‑
lárních onemocnění, které dosud za ují‑
mají první místo příčin smrti, podmiňuje 
předpoklad, že se během několika let na 
prvé místo posuno u onemocnění nádo‑
rová. Proto se výzkumné i  klinické akti‑
vity intenzivně zaměřují na tuto skupinu 
onemocnění.

Hereditární maligní onemocnění, dle 
so učasného stavu poznání, představují 
minimálně 5 % všech malignit. Jedná se 
o  skupinu tzv. nádorových rodin, kde 
se dědí predisponující alely genů, v dů‑
sledku čehož se v rodinách kumulují různé 
nádory v několika generacích, zpravidla 

u mladších jedinců. Spektrum maligních 
onemocnění závisí na druhu predispo‑
nující mutované alely (APC, mutátorové 
geny, BRCA1, BRCA 2 a další). Jedním z vý‑
značných přínosů klinické a molekulární 
genetiky je skutečnost, že lze moleku‑
lárně genetickými metodami detekovat 
v nádorových rodinách rizikové jedince 
neso ucí predisponující mutaci, a to ještě 
před manifestací malignity. To umožňuje 
aplikaci preventivních i  terape utických 
přístupů zaměřených na eliminaci vzniku 
nebo co nejčasnější di agnostiku malig‑
nity, kdy je terape uticky nejpřístupnější.

Vyšší stupeň prevence představuje za‑
bránění přenosu predisponující alely na 
potomstvo. To nabízí sofistikovaná pre‑
implantační di agnostika po IVF, kdy se 

do dělohy přenáší po uze blastocysty bez 
mutované alely. Jedná se o multidiscipli‑
nární postup, ve kterém patří nezastupi‑
telné místo klinickému genetikovi, a  to 
nejen při indikaci PDG, ale i při interpre‑
taci výsledků. Doporučuji vytvoření sta‑
bilních centrálních týmů odborníků na 
akreditovaných pracovištích. Dále je třeba 
trvat na vytvoření systémů kontroly kva‑
lity vyšetření i  následné genetické kon‑
zultace. Tato opatření poslo uží nejen ke 
kvalitní PGD u hereditárních malignit, ale 
i u celé řady monogenně podmíněných 
onemocnění, kde je dle mezinárodních 
standardů vyšetření indikováno. PGD je 
tedy v so učasnosti stále častěji konzumo‑
vané vyšetření, je proto na místě doporu‑
čit i pojišťovnám její konkrétní hrazení.
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