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Vazeni kolegové,

dalsi dil supplementa o hereditarnich nadorovych onemocnénich se vénuje predevsim rozsifeni indikaci k testovani dédi¢ného
syndromu nador( prsu a vajecnikd, které odrazeji mezindrodni kritéria a nové skutecnosti v onkologické [é¢bé. Je nutné testovani
vsech pacientek s karcinomy vaje¢nik{, nebot predpokladana zachytnost mutaci mezi neselektovanymi pacientkami presahuje
10 %, na spadnuti je indikace 1é¢by PARP inhibitory u BRCA1/2 pozitivnich pacientek (germinalni nebo somatické mutace) a pre-
ventivni péce o zdravé nosicky je zaloZzena na profylaktickych operacich, které zasadné ovliviiuji Umrtnost na nddory vejcovodi
a vajecnik. Dllezity je také pohled onkogynekologa na dispenzarizaci zen s BRCA1/2 mutaci a pohled onkologl na preventivni
péci o nosice a nosicky mutaci, ktery vychazi z vlastnich vice nez 15letych zkusenosti i ze zkusenosti v zahranici. Nicméné tato do-
porucenijsou urcitym zakladem doporucené péce a vzhledem k velké variabilité klinickych symptom v rlznych rodinach je vzdy
vhodné, aby genetik spole¢né s onkologem, gynekologem i dalSimi lékafi zohlednili mozna individualni rizika.

Profylaktické operace se staly soucasti standardni onkologické péce u nosi¢ek BRCA1/2 mutace. Predevsim profylaktické adne-
xektomie jsou nezbytné nutné, protoze Zaddnd sekundarni prevence karcinomu tub a ovarii nefunguje. Zaroven je kladen diraz
i na onkology, ktefi musi tuto nutnost pfipominat nosickdm BRCA1/2 mutaci a opakované ji s nimi konzultovat. Ne viechny Zzeny
jsou sledovény v onkogynekologickych centrech, mnohé jsou ponechany v péci primérnich gynekologt. Profylaktické mastekto-
mie s okamzitou rekonstrukci jsou dilezitou redukci rizika karcinomu prsu, u zdravych nosicek témét na nulové riziko, presto si po-
jistovny malo uvédomuji vyznam téchto operaci a nejsou ochotné tyto operace adekvatné financné ohodnotit. Tyto operace jsou
pro nemocnice ztratové. Napfiklad osmihodinové operace — oboustrannd profylaktickd mastektomie s okamzZitou rekonstrukci
prst dvéma volnymi bfisnimi laloky, DIEP - jejiz naklady jsou asi 140 000 K¢, je hrazena pojistovnami do vyse 30 000 K¢. Pouze diky
zapaleni a houzevnatosti plastickych chirurgll je mGzeme zendm poskytnout. V nasi republice se provede asi 250 téchto operaci
ro¢né, 150 ve FN u sv. Anny v Brné, zbylych 100 je rozprostfeno v ostatnich centrech plastické chirurgie. Nezdjem a neochota po-
jistoven uhradit naklady je nepochopitelna vzhledem k jejich finan¢nim Usporam na dalsi prevenci a onkologické [é¢bé.

V posledni dobé se i v klinickém genetickém testovani stale vice uplatruje testovani pomoci nové generace sekvenovani s tes-
tovanim panelt mnoha gen( (desitky i stovky) pro rizika hereditarnich malignit. Tyto panely nachazeji germindini mutace ve zné-
mych vysoce penetrantnich genech, ale i v genech dosud klinicky standardné netestovanych. Maji velky potencial zvysit objas-
nénost pficin u suspektnich nadorovych syndromd, ale zaroven pfinaseji mnoho informaci, které dosud neumime v praxi pouzit.
U vzécnych gend se nase znalosti o jejich klinickych ucincich teprve vytvareji a musime pockat na vice dat, abychom byli schopni
navrhnout preventivni spektrum.

V pediatrické onkologii je rychlé testovani somatickych i zdrode¢nych mutaci u solidnich nddord zédkladem pro optimalizaci
chemoterapie a vyuziti nestandardnich lé¢ebnych postup(. Rychlé testovani je stale vice pozadovano i pro rozhodovani o postu-
pech chirurgické, ale i onkologické 1écby predevsim u nddord prsu a vajecnik(. Nové moznosti personalizované 1écby se budou
rozsifovat a geneticka pracovisté musi byt schopna na pozadavky lékafl rychle reagovat. Zaroven si viak onkologové musi uvé-
domit, Ze informace o dédi¢né formé a zarode¢né mutaci je prioritné dllezita pro prevenci nadort v rodiné a Ze nemohou obcha-
zet genetické poradenstvi v rodinach.

Asistovand reprodukce a preimplantacni geneticka diagnostika jsou dnes vyuzivany v planovani rodi¢ovstvi u hereditdrnich na-
dorovych syndrom. Jsou predlozeny dosavadni poznatky a publikované informace o rizicich téhotenstvi pacientek ohrozenych
karcinomem prsu i o sou¢asnych moznostech asistované reprodukce.

Rozvoj genetického testovani je velmi rychly. Udaje o somatickych zménach v nadorech, o kauzalnich germinalnich mutacich,
o novych metodach nadorové léCby a prevence je potfeba sledovat a co nejdfive aplikovat v praxi.

V novém supplementu se snazime pfinést Udaje vyuzitelné pro klinickou praxi, upozornit na nové indikace, geny, syndromy, na
dalsi moznosti testovani a prevence. Dékujeme vsem autordm, kteii pfispéli svym ¢lankem do tohoto supplementa.
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