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Sporadická maligní onemocnûní 
Vût‰ina maligních onemocnûní je sporadická, nedûdiãná.
V kterékoli somatické buÀce mÛÏe vzniknout primární
genetická událost (mutace obvykle tumor supresorového
genu), která se pfiená‰í na dal‰í bunûãné potomky vytváfie-
jící nádorov˘ klon (monoklonální teorie). Mutace pfiiná‰í
buÀkám klonu pouze selekãní rÛstovou v˘hodu. K dosaÏe-
ní plnû rozvinutého maligního fenotypu (nezávislost na
externích rÛstov˘ch signálech, necitlivost k externím pro-
tirÛstov˘m signálÛm, unikání apoptóze, schopnost neko-
neãné replikace, podpora neoangiogeneze, invazivita
a metastatická schopnost) je tfieba, aby se v buÀkách klo-
nu nahromadilo v prÛmûru minimálnû 6-7 dal‰ích mutací
„za nádor odpovûdn˘ch genÛ“ (onkogenÛ, tumor supreso-
rov˘ch genÛ vãetnû reparaãních genÛ) a dal‰ích tzv. epi-
genetick˘ch událostí (napfi. metylace promotorov˘ch oblas-
tí genÛ sniÏující nebo eliminující jejich expresi). Îádná
jediná mutace unikající protinádorov˘m mechanismÛm
(reparace mutací, apoptóza, imunologické mechanismy)
není schopna zmûnit normální buÀku v nádorovou. Je evi-
dentní, Ïe akumulace poãtu popsan˘ch nereparovan˘ch
zmûn v nádorovém klonu vyÏaduje uplynutí urãitého ãasu.
Proto vykazuje incidence sporadick˘ch nedûdiãn˘ch malig-
nit závislost na vûku, jsou onemocnûními postreprodukã-
ního období, kdy také postupnû klesá efektivita protinádo-
rov˘ch mechanismÛ. 
Hromadí se stále více dÛkazÛ, Ïe kaÏd˘ tumor je individu-
elní. Existuje mnoho rÛzn˘ch genÛ, které mohou b˘t muto-
vány v rÛzn˘ch nádorech i stejného typu. Pozornost smû-
fiuje k modifikujícím genÛm a DNA polymorfismÛm, které
nepochybnû ovlivÀují individuální povahu vzniku a rozvo-
je nádorového onemocnûní. K jedineãnosti kaÏdého nádo-

ru navíc podstatnû pfiispívají velmi spletité, dosud v pod-
statû neodhalené interakce mutovan˘ch genÛ i interakce
normálních genÛ nádorov˘ch i okolních bunûk (1,2).

Hereditární maligní onemocnûní
Minimálnû 10% nádorov˘ch onemocnûní je hereditárních
zpÛsoben˘ch mutacemi vysoce penetrantních nádorov˘ch
genÛ. Na rozdíl od sporadick˘ch nádorÛ se jedinec jiÏ s jed-
nou mutovanou alelou urãitého nádorového genu rodí. Pfií-
ãina je ve zdûdûní mutace zárodeãn˘mi buÀkami (záro-
deãná, germinální mutace). Predisponující mutace je tedy
u nosiãe pfiítomna ve v‰ech jeho somatick˘ch buÀkách
a zvy‰uje podstatn˘m zpÛsobem riziko onemocnût urãitou
malignitou (dle typu nádorového genu jehoÏ mutovaná ale-
la byla pfienesena). V cílové tkáni obvykle staãí mutace
nebo eliminace druhé alely ( vzácnûji ani k tomu nemusí
dojít – haploinsuficience), aby se rozbûhl mnohastupÀov˘
tumorigenní proces. Predisponující alela a nádorová pre-
dispozice je dále pfiená‰ena zárodeãn˘mi buÀkami pfiena-
‰eãe do dal‰ích generací, obvykle autosomálnû dominant-
ním, ale i recesivním i na X- vázan˘m recesivním
zpÛsobem. V˘sledkem je kumulace maligních nádorÛ urãi-
tého typu v nûkolika generacích, vznikají tzv. nádorové
rodiny. Typick˘m znakem nádorov˘ch rodin je nejen
nahromadûní malignit, ale zejména jejich v˘skyt v mladém
vûku ( 3, 4).
Prvou takto dûdûnou predispozicí byla hereditární forma reti-
noblastomu, kdy v cílové somatické buÀce retiny (heterozy-
gotní pro mutovanou alelu Rb genu) staãí mutace/eliminace
druhé alely genu ( Knudsonova dvojzásahová teorie) k rozvi-
nutí maligního nádoru, ãasto bilaterálního. V buÀkách jin˘ch
tkání se sloÏitûj‰í regulací bunûãné proliferace, diferenciace

HEREDITÁRNÍ ETIOLOGIE NÁDOROV¯CH ONEMOCNùNÍ A V¯ZNAM
GENETICKÉHO PORADENSTVÍ A TESTOVÁNÍ V ONKOLOGII. 

HEREDITARY AETIOLOGY OF CANCER DISEASES AND THE IMPORTANCE
OF GENETIC COUNSELLING AND TESTING IN ONCOLOGY.
GOETZ P.1, FORETOVÁ L.2 PUCHMAJEROVÁ A.1

1ÚSTAV BIOLOGIE A LÉKA¤SKÉ GENETIKY 2. LF UK A FN MOTOL
2MASARYKÒV ONKOLOGICK¯ ÚSTAV BRNO 

Souhrn
Nádorová onemocnûní jsou ve vût‰inû pfiípadÛ nedûdiãná. Odhaduje se, Ïe asi 5-10% v‰ak mÛÏe b˘t hereditárního
pÛvodu. Existuje mnoho desítek ãastûj‰ích i vzácn˘ch syndromÛ s vysok˘m rizikem urãit˘ch typÛ nádorov˘ch one-
mocnûní. U nûkter˘ch syndromÛ je pouze kumulace nádorov˘ch onemocnûní v rodinû jedin˘m pfiíznakem heredi-
tární dispozice. V uvedeném ãlánku je podáván pfiehled dûdiãn˘ch nádorov˘ch syndromÛ avysvûtlen v˘znam gene-
tického poradenství a testování v onkologii. 

Klíãová slova: nádorová onemocnûní, hereditární nádorové syndromy, genetické poradenství, genetické testo-
vání, prevence.

Summary
Cancer diseases are mostly sporadic, but it is estimated that about 5-10% may be of hereditary origin. Dozens of
common or rare syndromes with a high risk of certain types of cancer exist. In some of them the accumulation of
cancer in a family is the only sign of hereditary predisposition.  In this article the list of hereditary cancer syn-
dromes is provided and the importance of genetic counselling and testing in oncology is explained. 

Key words: cancer diseases, hereditary cancer syndromes, genetic counselling, genetic testing, prevention. 



KLINICKÁ ONKOLOGIE 19 SUPPLEMENT  2006 45

a apoptózy je tfieba k rozvoji nádorového klonu kromû inici-
aãní události (vyfiazení dvou alel genu nebo haploinsuficien-
ce) je‰tû akumulace dal‰ích genetick˘ch (mutací) a epigene-
tick˘ch událostí. 
Objevení zdûdûn˘ch mutací genÛ spojen˘ch se zv˘‰en˘m
rizikem vzniku maligního onemocnûní otevfielo novou efek-
tivní oblast klinické onkologie zejména v oblasti preventiv-
ních programÛ. Spolupráce klinick˘ch genetikÛ s onkology
a dal‰ími klinick˘mi specialisty smûfiuje k vyhledávání rodin
s genetickou zátûÏí pro urãité typy zhoubn˘ch onemocnûní.
Následuje specializované genetické poradenství s vytypová-
ním rodinn˘ch pfiíslu‰níkÛ, ktefií mohou mít zv˘‰ené riziko
onemocnût urãit˘m typem malignity. Tûm je pak nabídnuta
moÏnost genetického testování - detekce vrozen˘ch predis-
ponujících mutací pfiíslu‰n˘ch za nádor odpovûdn˘ch genÛ.
Pro nepostiÏené rizikové jedince jsou vypracovány podrob-
né a pravidelné monitorovací programy jejich zdravotního
stavu, s cílem pfiedejít onemocnûní nádorem, pfiípadnû jej dia-
gnostikovat v nejrannûj‰ím období v˘voje, kdy je terapeu-
ticky nejpfiístupnûj‰í.
Jsou také velmi dobfie známé rodiny s nahromadûním nádoro-
v˘ch onemocnûní, které nesplÀují monogenní typ dûdiãnosti
nádorové predispozice a ani mutaãní anal˘za nepfiinese pozi-
tivní v˘sledek. Vysvûtlení pravdûpodobnû spoãívá v existen-
ci dosud neznám˘ch predisponujících nízce penetrantních genÛ
nebo polymorfismÛ. Je tfieba také uvaÏovat sdílení urãitého
Ïivotního stylu v rodinách, kter˘ mÛÏe k nádorovému one-
mocnûní predisponovat. Pfiíslu‰níci rodin s familiárním v˘sky-
tem nádorov˘ch onemocnûní by mûli b˘t dispenzarizováni stej-
n˘m zpÛsobem, odpovídajícím pfiíslu‰n˘m hereditárním
formám. 

V˘znam rodinné anamnézy
Podezfiení na nádorovou rodinu urãitého typu pfiedstavují
typické charakteristiky rodokmenu. Pro nûkteré hereditární
malignity jsou genealogická kriteria pfiesnû stanovena (napfi.
u kolorektálního karcinomu – amsterdamská kriteria I, II,
Bethesda kriteria, u nádorÛ prsu a ovaria – kriteria v rodinách
bez Ïidovsk˘ch pfiedkÛ, v rodinách s Ïidovsk˘mi pfiedky (5),
genealogická kriteria Li-Fraumeni syndromu ). Jejich splnû-
ní také selektuje rodiny, kde je genetické testování plnû indi-
kováno a mÛÏe odhalit dosud nepostiÏené nosiãe zárodeãné
mutace. 
Obecnû lze fiíci, Ïe k podezfiení na nûkter˘ typ hereditárního
nádorového onemocnûní vede opakovan˘ v˘skyt malignit
v nûkolika generacích stejné genealogické linie (otcovská,
matefiská), v˘skyt malignit v nízkém vûku (do 45 let), v˘skyt
nádorÛ bilaterálních nebo mnohoãetn˘ch, nahromadûní popu-
laãnû vzácn˘ch nádorÛ.
Proto je potfiebné dostateãnû zdÛraznit v˘znam peãlivû ode-
brané rodinné anamnézy a její zhodnocení. Pfii respekto-
vání tohoto nepochybnû „lege artis“ medicínského pravi-
dla je o‰etfiující lékafi, onkolog nebo jin˘ klinick˘
specialista klíãovou osobou, která doporuãí pacienta/rodi-
nu k vy‰etfiení na genetickém oddûlení. Následují dal‰í
vysoce specializované vy‰etfiovací i etické postupy, jak
uvádíme dále. 

Syndromy s vrozenou nádorovou predispozicí
Popis syndromÛ s vrozenou nádorovou predispozicí by pfie-
sahoval kapacitní moÏnosti sdûlení. Proto uvádíme pouze
pfiehlednou tabulku (Tab.1) a pro podrobnûj‰í informace uvá-
díme ãísla syndromÛ v databazi OMIM a odkazy na sou-
hrnné publikace, kde jsou uvedeny i postupy sledování rizi-
kov˘ch jedincÛ (4,6). Z tabulky je zfiejmé, Ïe hereditárních
nádorov˘ch onemocnûní s rozvojem genomiky a odpovída-
jících vy‰etfiovacích metod pfiib˘vá. Efektivita preventiv-
ních monitorovacích a terapeutick˘ch programÛ pro nepo-
stiÏené nosiãe predisponujících mutací je nepochybná. Proto
nûkteré národní odborné spoleãnosti vydávají závazná dopo-

ruãení pro vyhledávání rizikov˘ch jedincÛ a aplikaci onko-
logické péãe ( 7). 

Tab. 1. Syndromy zdûdûné nádorové predispozice
(Dle Garber JE, Offit K.: Hereditary cancer predisposition syn-
dromes. Journal of Clinical Oncology, 2005,23(2),276-292)

SYNDROM NÁDORY DùDIâNOST GENY
(ã. v dat. OMIM)
Syndromy hereditárního karcinomu prsu
Hereditární karcinom prsu ca prsu dominantní BRCA1
a ovaria (113705,600185) ca ovaria BRCA2

ca prostaty
ca pankreatu

Fanconiho anemie/ recesivní BRCA2
meduloblastom

Li-Fraumeni syndrom
sarkomy mûkk˘ch tk. dominantní p53
(151623)    ca prsu     CHEK2

osteosarkom 
leukemie

mozkové nád.
adrenokortik. ca

CowdenÛv syndrom  ca prsu   dominantní PTEN
(158350)   ca ‰títné Ïlázy

endometriální a
dal‰í ca

Bannayan-Riley-  ca prsu   dominantní PTEN
Ruvalcaba sy  meningeom 
(153480)   nádory ‰títné

Ïlázy z folicul. bb 
Ataxia teleangiectatica leukemie recesivní  ATM
(208900)   lymfom
Hereditární gastrointest. malignity
HNPCC vãetnû 
Lynch II
Syndromu ca traãníku  dominantní MHL1
(120435,  endometriální ca    MSH2
120436,114500,114400) ca ovaria     MSH6

ca ledvinné pánviãky      
ca ureteru

ca pankreatu
ca Ïaludku a tenkého

stfieva
hepatobiliární ca

Familiární polypóza     ca traãníku dominantní APC
vãetnû atenuované formy
(175100)   
Hereditární ca Ïaludku ca Ïaludku dominantní CDH1
(137215)  
Juvenilní polypóza  gastrointestinální ca dominantní SMAD4/

ca pankreatu    BMPR1A
(174900 ) D P C 4
Peutz-Jeghers sy  ca traãníku  dominantní STK11
(175200)   ca tenkého stfieva

ca prsu
ca ovaria

ca pankreatu
Hereditární melanom ca pankreatu  dominantní CDKN2A/p16
ca pankreatick˘ sy
(606719)
Hereditární pankreatitida ca pankreatu  dominantní PRSS1
(167800)  
TurcotÛv syndrom  ca traãníku  dominantní APC
(276300)   ca z bazálních bb    MLH1
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SYNDROM NÁDORY DùDIâNOST GENY
ependymom    PMS2

meduloblastom
glioblastom

Familiární gastroint. Gastrointestinální  dominantní  KIT
stromální nádor  stromální tumory
(606764)
Genodermatosy s nádorovou predispozicí 
Melanomové syndromy maligní melanom dominantní CDKN2(p16)
(155600,155601,609048,      CDK4   
608035)        CMM
Ca bazálních bunûk  ca bazálních bunûk dominantní PTCH
GorlinÛv sy (109400) mozkové nádory
CowdenÛv syndrom  viz v˘‰e   dominantní PTEN
Neurofibromatosis 1 neurofibrosarkomy dominantní NF1
(162200)   feochromocytomy

gliomy optiku
meningeomy

Neurofibromatosis 2 Vestibulární schwanomy dominantní NF2 
(101000)
Tuberosní skleroza myokardiální  dominantní TSC1
(191100)   rhabdomyomy

mnohoãetné bilaterální
renální angiolipomy

ependymomy
renální ca

obrovskobunûãné 
astrocytomy 

CarneyÛv komplex myxoidní subcutánnní dominantní PRKAR1A
(160980,605244) nádory

primární adrenocortik.
nodulární hyperplasie 
tumor testikulárních 

Sertoliho bunûk
pfiedsíÀov˘ myxom
pituitární adenom
fibroadenom prsu

thyreoidální ca
Schwanom

Muir Torre syndrom subkutánní ca  dominantní  MLH1
(158320)  sebaceosní epitheliomy    MSH2

sebaceosní adenomy
keratoakantomy

ca traãníku
ca laryngu

maligní gastrointest.
nádory

maligní nádory 
genitourin. traktu

Xeroderma pigmentosum ca kÛÏe  recesivní X P A , B , C , D , E , F , G
(278,730,278700,278720 melanomy     POLH
278760,74740,278780 leukemie
278750,133510) 
Rothmund Thomson bazocelulární ca  recesivní  RECQL4 
(268400)  skvamosní ca kÛÏe

osteogenní sarkom
Predisponující syndromy pro leukemie/lymfomy
BloomÛv syndrom leukemie   recesivní  BLM
(210900)  ca jazyka 

skvamosní ca 
WilmsÛv tumor

Ca traãníku
Fanconiho anemie leukemie  recesivní  FANCA,B,C

skvamosní ca   FANCA,D2
ca kÛÏe FANCE,F,G

SYNDROM NÁDORY DùDIâNOST GENY
hepatomy

Schwaman-Diamond myelodysplazie  recesivní  SBDS
syndrom (260400) akutní myelog.

leukemie 
Nijmegen breakage lymfomy  recesivní  NBS1
syndrom (251260) gliomy

meduloblastomy 
rhabdomyosarkomy

Canale-Smith lymfomy  dominantní  FAS
syndrom (601859)       FASL
Syndromy s imunodeficiencí
Wiskot-Aldrich hematopoetické  recesivní  X-linked WAS
(301000)
Variabilní imunitní lymfomy  recesivní  neznám˘
deficience (240500)
TûÏká kombinovaná B bunûãné lymfomy X-linked recesivní IL2RG 
imunodefciience    recesivní  ADA
102700,300400,        JAK3
312863,601457        RAG1
600802,602450        RAG2

IL7R
CD45

Artemis
X-linked lymfopro- lymfomy  X-linked recesivní SH2D1A
liferativní sy 
(308240)
Syndromy predisponující k genitourinárním malignitám
Hereditární ca prostaty ca prostaty  dominantní  HPC1
(176807,601518)       HPCX

HPC2/ELAC2
PCAP
PCBP   
PRCA

Simpson-Golabi-Behmel embryonální tumory X-linked rec. GPC3
syndrom (312870)  WilmsÛv tumor 
von Hippel-Lindau  hemangioblastomy dominantní  VHL
syndrom (193300)  retiny a CNS

ca ledviny
feochromocytomy

Beckwith-Wiedemann WilmsÛv tumor dominantní CDKN1C
syndrom (130650)  hepatoblastom    NSD1

adrenální ca
gonadoblastom

Wilm’s tumor sy  WilmsÛv tumor dominantní  WT1
(194070)
WAGR : WilmsÛv tu, WilmsÛv tumor  dominantní  WT1
aniridia,genitourin.  gonadoblastom    
abnormality, mentální
retardace (194072)
Birt-Hogg-Dubé  ledvinné tumory dominantní  FLFC 
Syndrom(135150) 
Ledvinn˘ karcinom ledvinn˘ karcinom dominantní MET,PRCC 
papilárních bunûk papilárních bunûk
(605046)
Konstituãní t(3;8)  ledvinn˘ karcinom dominantní TRC8
translokace (603046) 
Hereditární ca  ca moãového mûch˘fie sporadick˘ neznám˘
moãového mûch.(109800) 
Hereditární testikulární testikulární karcinomy moÏná X-linked n e z n á m ˘
karcinom(273300)     moÏná  recesivní n e z n á m ˘
Rhabdoid predispoziãní rhabdoidní nádory dominantní SNF5/INIU1
syndrom (601607)  
viz níÏe

viz níÏe
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Genetické poradenství a testování 
Genetické poradenství je obvykle charakterizováno jako
komunikativní proces zab˘vající se lidsk˘mi i odborn˘mi pro-
blémy spojen˘mi s v˘skytem nebo rizikem v˘skytu geneticky
podmínûného onemocnûní v rodinû. Cíle poradenství, lépe
fieãeno konsultací, jsou mnohostranné: 
Klinick˘ genetik musí vytvofiit vztah dÛvûry s vy‰etfiova-
n˘m pacientem/rodinou i pro sdûlování tabuizovan˘ch dat
v˘znamn˘ch pro stanovení genetické prognózy (napfi.
mimopartnerské vztahy), je tfieba zmírnit pocity zklamání
ãi viny z komplikovan˘ch Ïivotních situací pfii manifestaci
genetické poruchy v rodinû. Objasnit pfiíãiny manifestace
geneticky podmínûného onemocnûní, posoudit a vysvûtlit
preventivní moÏnosti rekurence, její rizika, úskalí a limita-
ce. Je nezbytné seznámit vy‰etfiované s klinickou prognó-
zou onemocnûní a moÏnostmi terapie. V˘znamná je psy-
chosociální podpora proti vzniku spoleãenské izolovanosti.
Klinick˘ genetik musí prezentovat bezv˘hradnou pomoc
pfii realizaci rozhodnutí pacienta/rodiny, ke kter˘m dospí-
vá a rozhodnutí respektovat ve smyslu nedirektivního gene-
tického poradenství. 
Je zfiejmé, Ïe genetické poradenství u nádorov˘ch onemocnû-
ní je mimofiádnû nároãn˘ proces, opírá se nejen o odborné zna-

SYNDROM NÁDORY DùDIâNOST GENY
Syndromy predisponující ke karcinomÛm CNS a vaskulárního systému
Hereditární para- paragangliom dominantní SDHD
gangliom ( 185470, feochromocytom    SDHC 
115470,16800)        SDHB
Retinoblastom  retinoblastom dominantní RB1
(180200)  osteosarkom
Rhabdoid predispo- rhabdoidní nádory dominantní SNF5/INI1
ziãní syndrom  meduloblastom
(601607)  nádory chorioid. plexu

primitivní neuroecto-
dermální nádory

Syndromy predisponující ke kostním sarkomÛm
Mnoãetné exostozy chondrosarkom dominantní  EXT1 
(133700,133701)       EXT2
Leiomyom/renální karcinom ledvin  dominantní  FH
karcinom (605839) papilárních bunûk 

dûloÏní leiomyosarkomy
CarneyÛv komplex viz v˘‰e
WernerÛv syndrom sarkom/osteosarkom resesivní  WRN
(277700)  meningeom
Syndromy predisponující k endokrinním karcinomÛm
MEN 1(131100) nádory pankreatick˘ch dominantní  MEN1

ostrÛvkÛ
hypofyzární adenomy

parathyreoidální adenomy
MEN 2 (171400) medulární thyreoidální ca dominantní RET 

feochromocytom
parathyreiodální hyperplazie

Familiární papilární papilární thyreiodeální dominantní mnohotné lokusy 
thyreoidální ca 
(188500)

losti klinického genetika, ale zejména o etick˘ a empatick˘ pfií-
stup k pacientÛm/rodinám. Ve vyspûl˘ch zemích je obecnû
dodrÏována minimálnû dvoustupÀová genetická konzultace
(pfied event. genetick˘m testováním a po nûm), ale v mnoha
pfiípadech je praktikována opakovaná konzultace i za pfiispû-
ní klinického psychologa. 
U nádorov˘ch onemocnûní, tak jako i u jin˘ch geneticky
podmínûn˘ch postiÏení a chorob, klinick˘ genetik nejprve
pacientovi vysvûtlí, proã je genetická konzultace nutná
a sestaví nejménû tfiígeneraãní rodokmen. Je tfieba ovûfiit
genealogické údaje, diagnózu pacienta i dal‰ích pfiíbuzn˘ch.
Na podkladû zhodnocení genealogie urãí genetik pravdû-
podobnost genetické determinace maligního onemocnûní
a v indikovan˘ch pfiípadech navrhne pacientovi (obvykle
postiÏeného nádorem) genetické testování. Ne vÏdy je gene-
tické testování vhodné (pfiíslu‰n˘ gen není znám, metodic-
ká obtíÏnost a pod). Naprosto nezbytnou souãástí genetic-
kého testování musí b˘t podepsan˘ informovan˘ souhlas
vy‰etfiovaného s jeho provedením. Dokumentuje, Ïe paci-
ent byl srozumiteln˘m zpÛsobem informován o v˘znamu
vy‰etfiení pro nûj a jeho rodinu. Není-li genetické testová-
ní moÏné, genetik stanoví empirická rizika onemocnûní
a doporuãí dal‰í moÏná preventivní sledování pro rodinné
pfiíslu‰níky. 
Genetické testování – mutaãní anal˘za - se provádí u pacien-
ta postiÏeného nádorem z DNA extrahované z jeho periferní
krve s cílem detekovat zárodeãné mutace pfiíslu‰n˘ch genÛ.
Nûkdy se provádí, nebo doplÀuje vy‰etfiením DNA z nádoro-
vé tkánû. 
Pfii druhé genetické konzultaci sdûluje genetik v˘sledek vy‰et-
fiení pacientovi, pfieje-li si v˘sledek znát. Pokud byla zárodeã-
ná mutace zji‰tûna, je na místû dohoda o eventuelním dal‰ím
testováním nepostiÏen˘ch pfiíbuzn˘ch (presymptomatické tes-
tování), ktefií jsou v riziku, Ïe také mohou b˘t nositeli záro-
deãné mutace. Opût platí, Ïe je pfied testováním nutná gene-
tická konzultace, podpis informovaného souhlasu a souhlasu
se sdûlením v˘sledku anal˘zy. 
Nûkteré rodiny o moÏné hereditární podmínûnosti nádorové-
ho onemocnûní vûdí, nebo jej oprávnûnû tu‰í podle ãastého
v˘skytu maligních onemocnûní v rodinû. Není tfieba zdÛraz-
Àovat, Ïe negativní nález zárodeãn˘ch mutací u rizikov˘ch pfií-
slu‰níkÛ nádorové rodiny pfiiná‰í velmi pozitivní informace,
odstranûní strachu, depresí apod. U jedincÛ s pozitivním
v˘sledkem je tfieba se zamûfiit na monitorovací a terapeutické
preventivní programy dle pfiesnû stanoven˘ch klinick˘ch algo-
ritmÛ.
Je samozfiejmé, Ïe o prÛbûhu a v˘sledcích genetického vy‰et-
fiení a testování je pfiíslu‰n˘ o‰etfiující lékafi/klinick˘ specia-
lista, kter˘ pacienta, potaÏmo rodinu k vy‰etfiení doporuãil,
informován. Je to právû on, kdo zaji‰Èuje a vede preventivní
programy vypl˘vající z genetick˘ch vy‰etfiení. 
Z uveden˘ch skuteãností je nepochybné, Ïe onkologická péãe
o pfiíslu‰níky nádorov˘ch rodin je záleÏitostí multidisciplinár-
ní a její koneãn˘ efekt záleÏí na nekomplikované a vstfiícné
spolupráci genetick˘ch a klinick˘ch specialistÛ. 
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