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Hereditární formy nádorÛ mohou pfiedstavovat aÏ 10% unûkte-
r˘ch onemocnûní. Je nutné, aby pacienti a jejich rodinní pfií-
slu‰níci byli o genetickém vy‰etfiení informováni a aby se na
základû tûchto informací mohli rozhodnout pro genetickou
konzultaci a testování. Následující dokument navrhuje zpÛ-
sob, jak zajistit moÏnost co nej‰ir‰ího vy‰etfiování geneticky
podmínûn˘ch nádorov˘ch onemocnûní v âeské republice pfii
respektování v‰ech doporuãení ve vyspûl˘ch evropsk˘ch
zemích. 
Hlavní zásadou genetického vy‰etfiení je dobrovolnost a roz-
hodování ãlovûka na podkladû co nejlep‰ích informací o moÏ-
nostech i limitacích genetického vy‰etfiení. Proto je dÛleÏité,
aby byla dodrÏována urãitá pravidla.
Navrhujeme tento vy‰etfiovací postup:
1. Klinik (onkolog i jin˘ specialista) by mûl vûnovat pozor-

nost odbûru základní onkologické rodinné anamnézy, mûl
by b˘t schopen analyzovat získanou informaci a indikovat
genetické poradenství v pfiípadû potfieby. Je vhodné aktu-
alizovat údaje o RA pfii pravideln˘ch kontrolách nebo pfii
opakovan˘ch hospitalizacích. 

2. Onkolog upozorní pacienta na moÏnost dûdiãné etiologie
onemocnûní, na moÏnost genového vy‰etfiení, proã je
vy‰etfiení navrhováno, tj. i s ohledem na moÏná rizika
u ostatních zdrav˘ch pfiíbuzn˘ch.

3. Pokud má o toto vy‰etfiení pacient zájem, onkolog napí‰e
Ïádanku (poukaz) s datem, razítkem, struãn˘m dÛvodem
ke genetické konzultaci. Na Ïádanku napí‰e i telefonní kon-
takt na genetické pracovi‰tû, aby se pacient mohl sám
objednat. Samoobjednání má dva dÛleÏité dÛvody. Jednak
je splnûna podmínka, Ïe pokud pacient zájem o vy‰etfiení
z rÛzn˘ch dÛvodÛ nemá, má moÏnost se sám rozhodnout.
Dále pfii telefonickém objednání se genetická sestra nebo
lékafi optají klienta na dÛvody ke genetickému vy‰etfiení
a informují jej o tom, jaké údaje by mûl zjistit pro gene-
tickou konzultaci.

4. Seznam pracovi‰È lékafiské genetiky, která se zab˘vají
genetick˘m poradenstvím v pfiípadû suspektních heredi-
tárních forem nádorÛ je uveden níÏe. 

5. Tato genetická pracovi‰tû zajistí odebrání podrobné rodin-
né anamnézy, ovûfiení diagnóz z dokumentace a indikaci
k moÏnému genetickému testování.

6. Rozhodnutí, jaké geny by se mûly v daném pfiípadû testo-
vat, provádí genetik.

7. Genetik informuje pacienta o moÏnostech i limitacích tes-
tování, o tom, jaká rizika se jich mohou t˘kat pfii positiv-
ním záchytu patogenní mutace, o moÏnostech testování
zdrav˘ch pfiíbuzn˘ch (prediktivním testování), dále o pre-
ventivních opatfieních. Rozhodne-li se pacient pro gene-

tické testování, podepí‰e na odd. lékafiské genetiky infor-
movan˘ souhlas. 

8. Testování v rodinû – hledání moÏné zárodeãné mutace zpÛ-
sobující onemocnûní- zaãíná vût‰inou u pacienta s nádo-
rov˘m onemocnûním typick˘m pro dan˘ syndrom, nejlé-
pe u pacienta diagnostikovaného v nejmlad‰ím vûku,
pokud je to moÏné.

9. Pokud je nalezena mutace u nûj, je moÏné prediktivní tes-
tování zdrav˘ch pfiíbuzn˘ch v riziku. To se provádí od 18
let, s vyjímkou FAP nebo jin˘ch vzácn˘ch syndromÛ, kde
je nutná prevence jiÏ od dûtství.

10. V˘sledek testování je sepsán genetikem do podrobné gene-
tické zprávy a pfiedán pacientovi i dal‰ím testovan˘m nej-
lépe osobnû s vysvûtlením v˘znamu v˘sledku, návrhu na
prevenci a doporuãením k testování pro dal‰í pfiíbuzné.
Kopii zprávy posílá genetik lékafii, kter˘ indikoval gene-
tické vy‰etfiení. Pacienta pfiedává do dal‰í specializované
péãe indikujícímu lékafii. 

11. V˘sledek genetického testování je velmi dÛvûrnou infor-
mací, obzvlá‰tû pokud se jedná o positivní v˘sledek u zdra-
vé osoby. Nesmí se dostat do rukou tfietích stran (zamûst-
navatel, komerãní poji‰Èovna). Doporuãujeme vést tyto
informace zvlá‰È od bûÏné dokumentace a v poãítaãovém
systému neuvádût, Ïe se jedná o nosiãe mutace, pouze
o rizikového ãlovûka. 

12. KaÏdé genetické pracovi‰tû musí vybudovat úzkou spolu-
práci s onkologick˘m centrem, kam mÛÏe cílenû odesílat
rizikové jedince k preventivnímu sledování.

13. Je doporuãeno, aby tito rizikoví lidé mûli moÏnost b˘t sle-
dováni ve velmi dobfie vybaveném a zku‰eném onkolo-
gickém centru s nejmodernûj‰í vy‰etfiovací technikou. 

Hlavní indikace ke genetické konzultaci:
Familiární formy:
1. Dva a více pfiíbuzn˘ch ( prvního nebo druhého stupnû v linii)

s urãit˘m nádorov˘m onemocnûním (nádory prsu a ovaria,
nádory kolorekta a dûlohy budou hlavními dÛvody, mÛÏe se
jednat i o kumulaci jin˘ch nádorÛ - ledvin, mal. melanomu
a dal‰ích. V nûkter˘ch pfiípadech testování genÛ není moÏ-
né a je nutné pouze stanovení empirick˘ch rizik a návrh pre-
vence).

2. Kombinace rÛzn˘ch typÛ nádorÛ u pfiíbuzn˘ch prvního nebo
druhého stupnû, které jsou neobvyklé, v mladém vûku, pfii-
pomínající urãit˘ syndrom (napfi. Li-Fraumeni syndrom-sar-
komy, leukémie, prsu, CNS, adrenokortikální, CowdenÛv
syndrom – prsu, ‰títnice, kolorekta, hamartomy sliznic
a kÛÏe, VHL syndrom- ledvin, hemangioblastomy, MEN1
a 2, atd.).
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Sporadické formy
1. Unilaterální nádory prsu, ovaria dg. do 35 let
2. Nádory dûlohy, kolorekta do 35 let
3. Bilaterální nádory prsu, ovária, první dg. do vûku 50 let
4. Duplicity – ca prsu a ovaria, ca dûlohy a kolorekta v jakém-

koliv vûku

Spoleãnost lékafiské genetiky zajistí, aby byli kliniãtí genetici
pravidelnû vzdûláváni v oblasti hereditárních forem nádorÛ,
aby jimi poskytovaná péãe byla na co nejvy‰‰í úrovni.
Testování genÛ bude zaji‰tûno specializovan˘mi laboratofie-
mi v nûkter˘ch genetick˘ch centrech. Tyto laboratofie by mûly
procházet externí kontrolou kvality, coÏ bude SLG kontrolo-
vat. Zprávy z laboratofie musí jasnû vyjadfiovat charakter muta-
ce, její typ, patogenicitu. U neznám˘ch variant nelze testovat
zdravé pfiíbuzné pro klinické úãely, pouze pro úãely v˘zkum-
né ( k moÏnému objasnûní v˘znamu mutace).
SLG se bude snaÏit, aby se postupnû zavádûlo testování pro
nûkteré vzácné syndromy, které zatím není moÏné v âR tes-
tovat. 

Prof. MUDr P. Goetz,Csc.,
pfiedseda Spoleãnosti lékafiské genetiky âLS JEP
Prim. MUDr L. Foretová, místopfiedsedkynû SLG

SEZNAM GENETICK¯CH PRACOVI·Ë,
KTERÁ MOHOU POSKYTNOUT GENETICKÉ
PORADENSTVÍ P¤I PODEZ¤ENÍ NA HEREDITÁRNÍ
FORMU NÁDORÒ
V seznamu uveden vedoucí lékafi oddûlení a jeho e-mailová
adresa

JiÏní Morava
1. Oddûlení epidemiologie a genetiky nádorÛ, MasarykÛv onko-

logick˘ ústav, Îlut˘ kopec 7, 656 53 Brno, MUDr. Lenka
Foretová, foretova@mou.cz, Tel. k objednání 5 4313 6900,
6907, 6901

2. Oddûlení lékafiské genetiky FN Brno - Dûtská nemocnice,
âernopolní 9, 662 63 Brno, MUDr. Renata Gaillyová, gail-
lyova@fnbrno.cz, Tel. k objednání: 5 4512 2489, 2490 

3. Genetická poradna, Nemocnice Jihlava, Vrchlického 59,
MUDr. Vûra Hofiínová, vbrys@med.muni.cz, Tel. k objed-
nání 604415649. 

Severní Morava
1. Genetická ambulance, Kafkova 8, Ostrava 1, 702 00, MUDr.

Jan V‰etiãka, jan.vseticka@worldonline.cz, Tel k objedná-
ní: 59 661 8917

2. Oddûlení lékafiské genetiky FNsP, 17. Listopadu 1790,
Ostrava-Poruba, 708 56, MUDr. Eva ·ilhánová, eva.silha-
nova@fnspo.cz, Tel. k objednání : 59 698 2212 (ambulan-
ce NsP Havífiov, Dûlnická 24, Tel: 596491464).

3. Ústav lékafiské genetiky a fetální medicíny FN a LF UP, I.P.
Pavlova 6, Olomouc, 775 20, Prof. MUDr. J. ·antav˘. 
santavy@risc.upol.cz, Tel. k objednání: 58 585 4454, 4464

Praha
1. Oddûlení lékafiské genetiky, Ústav biologie a lékafiské geneti-

ky 2. LF UK a FN Motol, V úvalu 84, Praha 5-Motol, 151 12,
prof. MUDr. P. Goetz Csc., petr.goetz@lfmotol.cuni.cz, Tel.
k objednání na ãísle 2 2443 3564

2. Oddûlení lékafiské genetiky FTN, VídeÀská 800, Praha 4,
140 59, MUDr. Vladimír Gregor, vladimir.gregor@ftn.cz,
Tel. k objednání: 2 61 083 760 (soukromá genetická ambu-
lance Ohmova 271, Praha 10, Tel: 271961183)

3. Oddûlení lékafiské genetiky, Ústav biologie a lékafiské gene-
tiky 1. LF UK a VFN Praha, Karlovo námûstí 32, Praha 2,
121 11, prim. MUDr. Jana Îidovská, jana.zidovska@vfn.cz,
Tel. k objednání: 22496 7171-2

4. Gennet sro., Klimentská 20, Praha 1, 110 00, MUDr. David
Stejskal, david.stejskal@gennet.cz, Tel. k objednání: 
222 313 000, 118

Západní a JiÏní âechy
1. Centrum lékafiské genetiky, Poliklinika Jih, ul. Matice ‰kol-

ské 17, âeské Budûjovice, 371 02, MUDr. Karel âutka, 
cutka@medipont.cz, Tel. k objednání: 387730407 

2. Ústav lékafiské genetiky FN a LF UK PlzeÀ, E. Bene‰e 13,
PlzeÀ, 305 99, prim. MUDr. Ivan ·ubrt, subrt@fnplzen.cz,
Tel. k objednání: 377490 534

3. Oddûlení lékafiské genetiky, Nemocnice â. Budûjovice, 
B. Nûmcové 54, âeské Budûjovice, 370 87, MUDr. E. Kan-
torová, ekant@nemcb.cz, Tel. k objednání: 38 787 3000 

4. Soukromá genetická ambulance s laboratofií, Nepomucká
259/A, PlzeÀ, 326 00, Doc. MUDr. Franti‰ek Lo‰an Csc.,
losan@post.cz, Tel k objednání : 37 7241 529, 021

Severní a V˘chodní âechy
1. Oddûlení lékafiské genetiky, Sokolská 470, Fakultní nemoc-

nice Hradec Králové, 500 05, prim. MUDr. Vûra Jüttnero-
vá, juttnerova@fnhk.cz, Tel. k objednání: 49 583 2553

2. Oddûlení lékafiské genetiky Masarykovy nemocnice, Sociál-
ní péãe 66, Ústí nad Labem, 401 13, prim. MUDr. Josef Kofer,
josef.kofer@mnul.cz, Tel. k objednání: 475682 473, 475


