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Hereditarni formy nddord mohou piedstavovat az 10% unékte-
rych onemocnéni. Je nutné, aby pacienti a jejich rodinni pfi-
slu$nici byli o genetickém vySetieni informovéni a aby se na
zdkladé€ téchto informaci mohli rozhodnout pro genetickou
konzultaci a testovani. Nasledujici dokument navrhuje zpi-
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podminénych naddorovych onemocnéni v Ceské republice pii
respektovani v8ech doporuceni ve vyspélych evropskych
zemich.

Hlavni zdsadou genetického vySetieni je dobrovolnost a roz-
hodovani ¢lovéka na podklad€ co nejlepsich informaci o moz-
nostech i limitacich genetického vySetfeni. Proto je duleZzité,
aby byla dodrZovéna urc€itd pravidla.

Navrhujeme tento vySetfovaci postup:

1. Klinik (onkolog i jiny specialista) by mél vénovat pozor-
nost odbéru zdkladni onkologické rodinné anamnézy, mél
by byt schopen analyzovat ziskanou informaci a indikovat
genetické poradenstvi v pripad€ potieby. Je vhodné aktu-
alizovat tdaje o RA pfi pravidelnych kontrolach nebo pii
opakovanych hospitalizacich.

. Onkolog upozorni pacienta na moZnost dédi¢né etiologie
onemocnéni, na moznost genového vysetieni, proc je
vySetfeni navrhovano, tj. i s ohledem na mozna rizika
u ostatnich zdravych pfibuznych.

. Pokud ma o toto vySetieni pacient zajem, onkolog napiSe
zadanku (poukaz) s datem, razitkem, struénym diivodem
ke genetické konzultaci. Na Zddanku napiSe i telefonni kon-
takt na genetické pracovisté, aby se pacient mohl sam
objednat. Samoobjednani ma dva dilezité diivody. Jednak
je splnéna podminka, Ze pokud pacient zajem o vySetieni
z riznych diivodi nemd, ma moZnost se sdm rozhodnout.
Dale pfi telefonickém objednéni se geneticka sestra nebo
Iékat optaji klienta na diivody ke genetickému vySetfeni
a informuji jej o tom, jaké udaje by mél zjistit pro gene-
tickou konzultaci.

. Seznam pracovist lékaiské genetiky, kterd se zabyvaji
genetickym poradenstvim v pripadé suspektnich heredi-
tdarnich forem nddorii je uveden niZe.

. Tato geneticka pracovisté zajisti odebrani podrobné rodin-
né anamnézy, ovéfeni diagn6z z dokumentace a indikaci
k moZnému genetickému testovani.

. Rozhodnuti, jaké geny by se mély v daném pfipadé€ testo-
vat, provddy genetik.

. Genetik informuje pacienta o moZnostech i limitacich tes-
tovani, o tom, jakd rizika se jich mohou tykat pii positiv-
nim zachytu patogenni mutace, o mozZnostech testovani
zdravych ptibuznych (prediktivnim testovani), dile o pre-
ventivnich opatienich. Rozhodne-li se pacient pro gene-

tické testovdni, podepiSe na odd. lékarské genetiky infor-
movany souhlas.

8. Testovani v rodin€ —hleddni moZné zdrode¢né mutace zpl-

sobujici onemocnéni- zacind vétSinou u pacienta s nado-
rovym onemocnénim typickym pro dany syndrom, nejlé-
pe u pacienta diagnostikovaného v nejmlad$im véku,
pokud je to moZzné.

9. Pokud je nalezena mutace u néj, je mozné prediktivni tes-

tovéni zdravych pribuznych v riziku. To se provadi od 18
let, s vyjimkou FAP nebo jinych vzacnych syndromi, kde
je nutnd prevence jiZ od détstvi.

10. Vysledek testovani je sepsdn genetikem do podrobné gene-

tické zpravy a pteddn pacientovi i dal§im testovanym nej-
1épe osobné s vysvétlenim vyznamu vysledku, ndvrhu na
prevenci a doporuc¢enim k testovani pro dalSi ptibuzné.
Kopii zprdvy posild genetik Iékari, ktery indikoval gene-
tické vySetieni. Pacienta preddvd do dalsi specializované
péce indikujicimu I¢kari.

11. Vysledek genetického testovani je velmi diivérnou infor-

maci, obzvlasté pokud se jedna o positivni vysledek u zdra-
vé osoby. Nesmi se dostat do rukou tfetich stran (zamést-
navatel, komerc¢ni pojiStovna). Doporucujeme vést tyto
informace zv14st od béZné dokumentace a v pocitacovém
systému neuvadét, Ze se jednd o nosi¢e mutace, pouze
o rizikového ¢lovéka.

12. KaZdé genetické pracovisté musi vybudovat izkou spolu-

préci s onkologickym centrem, kam miiZe cilené odesilat
rizikové jedince k preventivnimu sledovéni.

13. Je doporuceno, aby tito rizikovi lidé méli mozZnost byt sle-

dovéni ve velmi dobie vybaveném a zkuSeném onkolo-
gickém centru s nejmodernéjsi vySetfovaci technikou.

Hlavni indikace ke genetické konzultaci:
Familiarni formy:
.Dvaavice pfibuznych ( prvniho nebo druhého stupné v linii)

s ur¢itym naddorovym onemocnénim (nddory prsu a ovaria,
néadory kolorekta a délohy budou hlavnimi diivody, miiZe se
jednat i o kumulaci jinych nadort - ledvin, mal. melanomu
a dal§ich. V nékterych piipadech testovani genli neni moz-
né a je nutné pouze stanoveni empirickych rizik a navrh pre-
vence).

2. Kombinace riiznych typti nddort u pfibuznych prvniho nebo

druhého stupné, které jsou neobvyklé, v mladém veku, pfi-
pominajici ur¢ity syndrom (napf. Li-Fraumeni syndrom-sar-
komy, leukémie, prsu, CNS, adrenokortikalni, Cowdeniv
syndrom — prsu, Stitnice, kolorekta, hamartomy sliznic
a kiZze, VHL syndrom- ledvin, hemangioblastomy, MEN1
a?2,atd.).
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Sporadické formy

1. Unilateralni nadory prsu, ovaria dg. do 35 let

2.Néadory délohy, kolorekta do 35 let

3. Bilateralni nadory prsu, ovdria, prvni dg. do vé€ku 50 let

4. Duplicity — ca prsu a ovaria, ca délohy a kolorekta v jakém-
koliv véku

Spolecnost 1ékatské genetiky zajisti, aby byli kliniCti genetici
pravidelné vzdélavani v oblasti hereditarnich forem nadort,
aby jimi poskytovana péce byla na co nejvyssi drovni.
Testovani genli bude zajiSté€no specializovanymi laboratore-
mi v nékterych genetickych centrech. Tyto laboratofe by mély
prochézet externi kontrolou kvality, coZ bude SLG kontrolo-
vat. Zpravy z laboratore musi jasné vyjadfovat charakter muta-
ce, jeji typ, patogenicitu. U nezndmych variant nelze testovat
zdravé ptibuzné pro klinické tcely, pouze pro ucely vyzkum-
né ( k moZnému objasnéni vyznamu mutace).
SLG se bude snaZit, aby se postupné zavadé€lo testovani pro
n&které vzacné syndromy, které zatim neni mozné v CR tes-
tovat.

Prof. MUDr P. Goetz,Csc.,

predseda Spolecnosti 1ékatské genetiky CLS JEP

Prim. MUDr L. Foretova, mistopfedsedkyné SLG

SEZNAM GENETICKYCH PRACOVIST,

KTERA MOHOU POSKYTNOUT GENETICKE
PORADENSTVI PRI PODEZRENI NA HEREDITARNI
FORMU NADORU

V seznamu uveden vedouci 1ékar oddéleni a jeho e-mailova
adresa

Jizni Morava

1. Oddéleni epidemiologie a genetiky nddord, Masaryklv onko-
logicky tstav, Zluty kopec 7, 656 53 Brno, MUDr. Lenka
Foretov4, foretova@mou.cz, Tel. k objednéni 5 4313 6900,
6907, 6901

2.0ddéleni lékarské genetiky FN Brno - D&tskd nemocnice,
Cernopolni 9, 662 63 Brno, MUDr. Renata Gaillyov4, gail-
lyova@fnbrno.cz, Tel. k objednani: 5 4512 2489, 2490

3. Geneticka poradna, Nemocnice Jihlava, Vrchlického 59,
MUDr. Véra Hotfinovéa, vbrys @med.muni.cz, Tel. k objed-
nini 604415649.

Severni Morava

1. Genetickd ambulance, Kafkova 8, Ostrava 1,702 00, MUDr.
Jan VSeticka, jan.vseticka@worldonline.cz, Tel k objedna-
ni: 59 661 8917
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2.0ddéleni 1ékarské genetiky FNsP, 17. Listopadu 1790,
Ostrava-Poruba, 708 56, MUDr. Eva Silhanova, eva.silha-
nova@fnspo.cz, Tel. k objednani : 59 698 2212 (ambulan-
ce NsP Havitov, Dé€lnicka 24, Tel: 596491464).

3. Ustav lékarské genetiky a fetdlni mediciny FN a LF UP, LP.
Pavlova 6, Olomouc, 775 20, Prof. MUDr. J. Santavy.
santavy @risc.upol.cz, Tel. k objedndni: 58 585 4454, 4464

Praha

1. Oddé&len{ 1ékaiské genetiky, Ustav biologie a Iékatské geneti-
ky 2. LF UK a FN Motol, V tvalu 84, Praha 5-Motol, 151 12,
prof. MUDr. P. Goetz Csc., petr.goetz@lfmotol.cuni.cz, Tel.
k objednéni na Cisle 2 2443 3564

2.0ddéleni 1ékarské genetiky FTN, Viderniskd 800, Praha 4,
140 59, MUDr. Vladimir Gregor, vladimir.gregor @ftn.cz,
Tel. k objednéni: 2 61 083 760 (soukroma genetickd ambu-
lance Ohmova 271, Praha 10, Tel: 271961183)

3. Oddéleni 1ékatské genetiky, Ustav biologie a 1ékatské gene-
tiky 1. LF UK a VFN Praha, Karlovo namésti 32, Praha 2,
121 11, prim. MUDr. Jana Zidovska4, jana.zidovska@vfn.cz,
Tel. k objednani: 22496 7171-2

4. Gennet sro., Klimentska 20, Praha 1, 110 00, MUDr. David
Stejskal, david.stejskal @gennet.cz, Tel. k objedndni:
222313000, 118

Zdpadni a Jizni Cechy

1. Centrum lékaiské genetiky, Poliklinika Jih, ul. Matice $kol-
ské 17, Ceské Bud&jovice, 371 02, MUDr. Karel Cutka,
cutka@medipont.cz, Tel. k objednani: 387730407

2. Ustav 1ékatské genetiky FN a LF UK Plzeti, E. Benese 13,
Plzei, 305 99, prim. MUDr. Ivan Subrt, subrt@fnplzen.cz,
Tel. k objednéni: 377490 534

3.0ddéleni 1ékai'ské genetiky, Nemocnice C. Budg&jovice,
B. N&mcové 54, Ceské Budéjovice, 370 87, MUDr. E. Kan-
torovd, ekant@nemcb.cz, Tel. k objednani: 38 787 3000

4.Soukromd genetickd ambulance s laboratofi, Nepomucka
259/A, Plzen, 326 00, Doc. MUDr. FrantiSek Losan Csc.,
losan@post.cz, Tel k objednéni : 37 7241 529, 021

Severni a Vychodni Cechy

1. Oddéleni I€karské genetiky, Sokolska 470, Fakultni nemoc-
nice Hradec Krélové, 500 05, prim. MUDr. Véra Jiittnero-
v4, juttnerova@fnhk.cz, Tel. k objednéni: 49 583 2553

2. 0ddéleni 1ékarské genetiky Masarykovy nemocnice, Sociél-
ni péce 60, Usti nad Labem, 401 13, prim. MUDr. Josef Kofer,
josef.kofer@mnul.cz, Tel. k objednani: 475682 473, 475




