Editorial

Predkladame vam jiz treti supplementum vénované hereditarnim nddorovym onemocnénim. Prvni bylo sepsédno v roce 2006.
V roce 2009 jsme vydali prehledné ¢lanky o testovani a preventivnich opatrenich, ktera je potfeba dodrzovat u nejcastéjsich na-
dorovych syndrom(, se kterymi se setkdvame v ambulancich. Tyto navrhy preventivni péée byly schvéleny jak vyborem COS, tak
recenzenty predevsim z fad onkolog(. Preventivni péce u nadorovych syndromu neni jednoduchou zélezZitosti, nebot se vétsi-
nou jedna o multiorgdnova rizika, kterd ohrozuji na Zivoté jiz mladé osoby. Proto je dlilezité pozitivné testovanym osobam nabid-
nout co nejlepsi komplexni prevenci s vyuzitim predevsim magnetické rezonance, kterd by mohla zajistit ¢asnéjsi detekci nadoru
s delsim prezitim.

Genetické testovani se neustéle zlepSuje. Mdme mnohem lepsi vySetfovaci metody, které jsou citlivéjsi pro zachyt patogennich
mutaci, a nalézame pficinu dédi¢nych syndromi u vétsiho poctu testovanych. Zname také nové geny, které ndm umoznuji kla-
sifikovat hereditarni onemocnéni. V novém supplementu bude uvedeno testovani pro dalsi typ dédi¢né polypdzy, juvenilni po-
lypdzu (JP), ktera zlistavala dfive neobjasnéna. Pomoci presnéjsi patologické klasifikace polypl a pomoci spektra novych gend,
které je mozné testovat u polypdz, bude zafazeno vice nejasnych obraz(l do pfesnéjsi diagndzy s moznosti pfedvidat dalsi speci-
fickd rizika. U nejasnych pfipadl je mozné kombinovat testovani APC genu s dalSim testovanim genu MYH, gen(i SMAD4 a BMPR1
pro juvenilni polypdzu, genu PTEN pro Cowden(lv syndrom, event. genu STK11 pro Peutz-Jeghersiv syndrom.

V supplementu jsou uvedeny i dalsi hereditarni syndromy, které jsou sice vzacné, ale je vhodné o nich védét a diagnostikovat
je.Jedna se o Birt-Hogg-Dubé syndrom, hereditérni rhabdoidni tumory a hereditarni paragangliom a feochromocytom, syndrom
hereditarni leiomyomatozy a renalniho karcinomu i syndrom konstitu¢niho deficitu v MMR genech se zavaznou predispozici k na-
dorlim v détském véku.

Rozvoj novych diagnostickym metod, pfedevsim magnetické rezonance, umozriuje mnohem efektivnéjsi prevenci u rizikovych
osob. BéZné se pouziva u viech nosi¢ek mutace v genech BRCA1/2 nebo v jinych vysoce rizikovych genech pro karcinom prsu.
Nové uvadime néavrh preventivnich opatfeni s pouzitim celotélové MR u Li-Fraumeni syndromu nebo u maligniho paragangli-
omu, kde je ¢asna diagnostika nadord velkym problémem. Diky celotélovému MR by bylo mozné zavedeni i prediktivniho testo-
vani TP53 mutace jiz v détském véku. Prevence by byla mnohem efektivnéjsi nez dosud.

Profylaktické mastektomie s rekonstrukci prsou se provadi u vysoce rizikovych Zen jiz vice nez deset let. Hodnoceni vysledkd
téchto operaci z hlediska Uspésnosti, pooperacnich komplikaci, ale i nasledného rizika malignity a spokojenosti zen je dulezité
pro objektivni hodnoceni téchto operaci a jejich tlohy v prevenci nadort prsu u rizikovych Zen. PrestoZe je magnetickd rezo-
nance velmi citliva vySetfovaci metoda, ne ve viech pfipadech rychle rostoucich nddord umozni dostate¢né ¢asny zachyt one-
mocnéni karcinomem prsu. Profylakticka mastektomie zdravych Zen s BRCA1/2 mutaci skutecné snizuje riziko onemocnéni témér
na minimum.

Preimplantacni diagnostika embryi je rutinné pouzivéna pfi pldnovani gravidit tam, kde je zéjem zabranit pfeneseni rizikové
alely do dalsi generace. Provadi se i u hereditarnich nddorovych syndrom.

Doufame, Ze supplementum pfinese nové poznatky z oblasti hereditarnich malignit a bude slouzit v praxi viem onkologdm
i dalsim specialistiim.
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