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Vazeni kolegové,
po tfech letech nastal ¢as pro dalsi supp-
lementum Klinické onkologie na téma he-
reditarni nadorova onemocnéni, tentokrat
v poradi jiz paté. Témito supplementy se
snazime predat Iékarim dalsi informace
o syndromech, indikacich, hodnoceni vy-
sledk(l testovani pomoci sekvenovani
nové generace (new generation sequen-
cing — NGS), ale i o 1é¢bé nador( a vzac-
nych dédi¢nych nadorovych onemocnéni.
Genetické testovani dédi¢nych na-
dorovych nemoci se ve vsech laborato-
fich presunulo od testovani individual-
nich genG k testovani panely mnoha
gend pomoci NGS. Testovani NGS je je-
dinou metodou, kterd mize byt pouzita
v diagnostice nadorovych syndromu a je
hrazena pojistovnami. Laboratofe musi
splnit akredita¢ni podminky Ceského
institutu pro akreditace. Kazda labora-
tof mlize pouzivat jiny panel k testovani,
panely vSak musi obsahovat minimdlné
22 ur¢enych gend pro hlavni nadorové
syndromy. Na mnoha pracovistich je vSak
pouzivan ,pan-cancer” panel (napt. CZE-
CANCA), ktery zahrnuje vsechny dosud
zndmé geny pro dédi¢né nddorové syn-
dromy, ale i geny potencialné rizikové. In-
terpretace vysledkl je vzdy pomérné na-
ro¢ny proces, kdy je nutné odlisit klinicky
dilezité, potencialné dllezité a pravdeé-
podobné nedUleZité nalezy. Situaci kom-
plikuji i nalezy heterozygotnich pfena-
$ecl recesivnich syndrom(, o kterych
jsme se na fakulté ucili, ale mélokdo se
s nimi v praxi setkal u pacienta. Clanek
Koudové et al [1] se snazi objasnit mozny
pfistup k pfenasecim jedné patogenni
mutace, heterozygotlim pro Fanconiho
anémii, Bloom0v syndrom a jiné vzacné
syndromy, u nichz je mozné zvysené ri-
ziko nékterych nadord, ale zéroven zde
hrozi riziko narozeni ditéte s timto zavaz-
nym recesivnim syndromem. V dal3im
¢lanku je navrhovéna uUprava indikacnich

kritérii pro testovani dédi¢né formy karci-
nomu prsu a ovarii a doporu¢ena mozna
prevence u vzacnéjsich pficin rizik téchto
nadorl (Foretova et al [2]). Jak hodnotit
mutace a varianty v CHEK2 genu a jak je
pouzit v praxi je soucasti dalsiho dulezi-
tého ¢lanku, stejné jako nase soucasné
poznatky o genetickych pfic¢inach karci-
nomu ovarii, ziskané ze spolec¢né fese-
ného AZV grantu.

BRCA1 a BRCA2 geny jsou stéle nej-
Castéjsi pric¢inou vysokého rizika karci-
nomu prsu a ovarii. Pfehled vysledk( za
20 let testovani v Masarykové onkolo-
gickém ustavu s klasifikaci mutaci a va-
riant je predlozen v ¢lanku Machackové
etal [3].

Dalsi moznosti v testovani polypéz
tlustého stfeva a Zaludku, informace
o0 GAPPS syndromu s vysokym rizikem
polypdézy a karcinomu Zaludku, pohled
patologa na polyp6zni zmény zaziva-
ciho traktu jsou taktéz dilezitou sou-
Casti supplementa.

Gynekologické nadory détského véku,
syndromy s nimi spojené, jejich dia-
gnostika v¢. kazuistik syndromu DICER1
jsou zajimavymi informacemi pro praxi.
BAP1 syndrom s rizikem melanom{ klze
i oka, s rizikem maligniho mezoteliomu
i dalSich nadorli by nemél byt v praxi
piehlizen, nebot vcasna preventivni
péce mize byt Zivot zachranujici. Uloha
patologa s imunohistochemickym vy-
Setfenim exprese BAP1 u spitzoidnich
névla mize byt velkou pomoci.

Lécba nadorl se velmi rychle vyviji.
Clanek Palacové [4] se zabyva novymi
pfistupy k systémové |é¢bé u nosicek
BRCA1/2 mutaci, Holanek et al [5] popi-
suje zkuSenosti s neoadjuvantni |é¢bou
platinovymi derivaty u nosi¢ek mutaci
v genech BRCAT a BRCA2.

Klinickd doporuceni se odvijeji od na-
Sich soucasnych znalosti, publika¢nich
vysledkll, zkusenosti i mezinarodnich

doporuceni. Vzdy je viak nutné kazdy
pfipad hodnotit individualné, v kontextu
osobni a rodinné anamnézy. Indikacni
kritéria nemohou obsdhnout vsechny
podezielé pfipady rodinné anamnézy,
mnoho nadorovych rodin nema uplné
typické projevy a je nutné individualné
zvazit, zda testovani indikovat. NGS pa-
nely dnes umozni lepsi diagnostiku na-
dorového syndromu, v nékterych ro-
dindch je nalezena neobvykld pfic¢ina
onemocnéni. Hodnoceni lékafského ge-
netika s vysvétlenim rizik, testovani v ro-
diné a s ndvrhem preventivnich opatfeni
je vzdy dulezité.

Doufame, Ze ¢lanky supplementa pro
vas budou uzite¢né. Navazuji na ¢lanky
predchozich supplement (1-4), kde jsou
popsany dalsi dulezité syndromy a do-
poruceni. Dékujeme vsem autorim
¢lankd za jejich vyznamny prispévek do
tohoto supplementa.
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