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Doporuceni SLG pro testovani genti BRCA1/2
Schvéleno vyborem Spoleénosti lékarské genetiky CLS JEP z. s. 21. 10. 2015

VSechny Zeny s rizikovou osobni nebo rodinnou anamnézou s nadorem prsu nebo ovaria je vhodné
odeslat ke genetické konzultaci (jakakoliv centra lékafské genetiky, jak statni tak soukroma)

s doporuéenim na genetické vysetieni, kde mize lékarsky genetik dle rozboru vSech dat osobni
anamnézy a minimalné trigeneracniho rodokmenu indikovat kompletni testovani gen BRCA1/2
genl. Na zavér vysetieni dostane Zena klinicko-genetickou zpravu, kterd je predana s konzultaci jak
positivnich tak negativnich vysledkd, s ndvrhem dalsi preventivni péce. Jak poradenstvi, tak
kompletni testy indikované lékarskym genetikem jsou hrazeny pojistovnou. Indikaéni kriteria

k testovani viz nize.

Pokud je nutné testovani z divod( |éCby pacientky (vétSinou pfi rozhodovéani o podani urcité
chemoterapie, nebo rozsahu chirurgické 1é¢by po neoadjuvanci) , potom je moZné pozadovat
zrychlené testovani, tj. vysledky nejpozdéji do 3 mésicu. Lékar indikuje okamzitou genetickou
konzultaci a divod zrychleného testovani i termin, do kdy potrebuje vysledky.

BRCA screen (max. 7 mutaci) hrazeny pacientkou neni rovnocennym testem s kompletnim
testovanim gend BRCA1/2. Zachyti jen asi 40% nosicek mutaci, 60% nosi¢ek mutaci v genech
BRCA1/2 neni testem zachyceno (dle dat MOU 2015, vice jak 5800 testovanych rizikovych Zen).
Dosud bylo v Ceské republice nalezeno 233 rdiznych mutaci v genech BRCA1 a BRCA2, ve svété vice
jak 2000.

Spole¢nost lékarské genetiky CLS JEP z. s. nedoporucuje provadét jakékoliv genetické testovani
vysoce rizikovych genl bez genetické konzultace. Doporucuje Zeny s pozitivni osobni nebo rodinnou
anamnézou odesilat na genetickou konzultaci.

Indikujici 1ékar je zodpovédny za poskytnuti vSech relevantnich informaci o poskytovaném
genetickém vysetteni pacientce.

Indikacni kriteria k testovdni pro rozhodovdni Iékarskych genetiki pfi genetickém poradenstvi. Tato novd

rozsirend kriteria schvdlend SLG byla publikovdna v novém supplementu Klinické onkologie, rocnik 29, 2016 —
Hereditdrni nadorovd onemocnéni IV. (Dosavadni kriteria supplementum KO 2009, ro¢nik 22)

Indikace k testovdni BRCA genii

Sporadické



e  VSechny epitelové karcinomy ovarii/vejcovodi/prim. peritonedini karcinom bez ohledu na vék dg.

e Dva samostatné primdrni karcinomy prsu, prvni do 50 let, nebo oba do 60 let (bilaterdini nebo
ipsilaterdlni/ synchronni nebo metachronni)

e Unilaterdini karcinom prsu do 45 let ( do 50 let, pokud neni viibec zndmd rodinnd anamnéza)
e  Probandka s karcinomem prsu a pankreatu v jakémkoliv véku
*  Muiis karcinomem prsu v jakémkoliv véku

*  TNBC (receptory ER, PR a HER2 negativni karcinom prsu) do 60 let (meduldrni karcinomy prsu se témér
vZdy shoduji s TNBC)

Familidrni vyskyt ( u RA s karcinomy ovarii /vejcovodu/peritonea je vZdy indikace k testovdni)
Tti pribuzni

e Alespon 3 pfibuzné s karcinomem prsu v jakémkoliv véku

Dva pribuzni

e 2 pfibuzné s karcinomem prsu, alespori jedna pod 50 let, nebo obé do 60 let

e Probandka s karcinomem prsu do 50 let s pfimym pribuznym s nddorem spojenym s HBOC (predevsim

slinivka, prostata)

Testovani je indikovdno Iékarskym genetikem po genetickém poradenstvi a podepsdni informovaného souhlasu.

Prediktivni vysetieni znamé rodinné mutace u pribuznych se provddi po dosaZeni plnoletosti.



