Doporucené postupy prevence nadorovych onemocnéni zohlediiujicich nosiéstvi dédi¢nych
patogennich variant nadorovych predispozi¢nich gent verze 4.2024

Pracovni skupina onkogenetiky Spolecnosti 1ékarské genetiky CLS JEP

BRCAI rizika:

V piipad¢ genu BRCAL se jedna o vysoce penetrantni nadorovy predispozicni gen.

Pro nosice jedné zarodeéné mutace v genu BRCAI je riziko onemocnéni nddorem ve srovnani s béznou populaci 5-7x vyssi
pro karcinom prsu, 30—40x vy$§i pro karcinom vaje¢nikti, 3x vys§i pro karcinom slinivky bfisni a az 2x vyssi pro karcinom
prostaty. Témto hodnotam odpovida pravdépodobnost celozivotniho rizika vzniku karcinomu prsu u zen 60-80 %, u muzii ~1 %,
karcinomu vajecnikti 40—-60 %, karcinomu slinivky bfisni do 5 % a karcinomu prostaty 10—25 %. Je popséano také mirn€ zvysené
riziko vzniku nadord hrdla a t€la dé€lozniho a ZluCovych cest, ale zatim nebylo jednoznaéné vycisleno. Vyskyt jednoho typu
nadoru nesnizuje rizika vzniku jinych. Celkové riziko vzniku druhého karcinomu prsu u Zen je ptiblizné€ 60 %, pfi¢emz dosahuje
2040 % do 20 let od diagnézy prvniho nadoru.

Je doporuéeno prediktivni testovani zletilych ptibuznych. Dvé zarode¢né mutace (nefunkéni obé alely) BRCAL jsou obvykle
intrauterinn€ letalni a v pfipadé planovani reprodukce neni indikovano prekoncep¢ni vySetieni partnera/partnerky. Prekoncepcni
geneticka konzultace a cilené preimplantacni genetické testovani jsou mozné.

BRCAL doporuceni Zena:

Vykon/vysetteni Cetnost Casovani
Prevence karcinomu prsu
- primarni:
profylaktickd mastektomie s/bez rekonstrukce kdykoliv dle ptani probandky
- sekundarni:
samovysetfeni prsi 1% mésicné >18 let
MMG prsi k zachyceni kalcifikaci jednorazové 25* a2 30 let
MR / UZ prst a axil 2% roéné, stiidat 25*-40 let
MMG+UZ / MR prst a axil 2x ro¢né, stiidat 40-70 let (bez RRM)
MMG+UZ 1% ro¢né >70 let
MR — je reziduum prsni zlazy? 1x rok po RRM
- ANO: jako bez RRM
-NE: MMG /UZ prst a axil 1% ro¢ng, stiidat <75 let
Prevence karcinomu ovaria
- primarni:
profylakticka salpingooforektomie s/bez optimaln¢€ ve véku 35*-40 let

HYE se SEE-FIM** s moznosti nasledné HRT do
obdobi ptirozené menopauzy (pokud nema Zena
karcinom prsu v OA)

chemoprevence (COC, gestageny) 1ze uvazit po reprodukci do RRSO
- sekundarni:
konziliarni onkogynekologické vySetieni 1x vstupné
+ edukace
vySetieni OG véetné¢ TVUZ 1-2% rocné >18 let
konziliarni onkogynekologické vySetfeni 2x ro¢né >35* let (do RRSO)

véetné UZ + CA-125

Prevence karcinomu slinivky b¥i$ni
EUS nebo MR slinivky b#i$ni 1x roéné pti karcinomu > 50* let
pankreatu v RA

Prevence ostatnich nadorua

UZ biicha 1% roéné > 40* let (po RRSO)
gastroskopie 1x za 3-5 let pfi karcinomu > 45* et
zaludku v RA
kolonoskopie 1x za 3-5 let > 45* et
dalsi vysetieni dle vyskytu nadorti v RA

screening dal$i nadort dle béznych standarda



Pozn.: Pokud neni specifikovano, jednda se o prevenci sekundarni urcenou k véasnému zachytu pripadné vzniklych nadori. Vyskyt
karcinomu v RA zohledniuje pribuzné prvniho a druhého stupné,; pred RRSO denzitometrie (dale dle nalezu) a kontrola lipidového
spektra (po RRSO kontroly pravidelné) cestou PL.

MR / UZ prsii a axil stridat kazdych 6 mésicii nemusi byt v pripade nosicek BRCA1 mutaci dostatecné vytezné; pri dostatecné
pristrojové kapaciteé Ize v indikovanych pripadech provadét MR a 6 mésicii az do RRM nebo do 50 let veku.

* pripadné drive (5—10 let pred nejcasnéjsim vyskytem daného onemocnéni v rodiné),

Seznam zkratek: COC — kombinovana peroralni kontracepce; EUS — endosonografie; HRT — hormonalni substituéni terapie;
HYE - hysterektomie; MMG — mamografie; MR — magnetickd rezonance; OA — osobni anamnéza; OG — obvodni
(registrujici) gynekolog; PL — prakticky 1ékat; RA — rodinnd anamnéza; RRM — riziko redukujici (profylakticka) mastektomie;
RRSO - riziko redukujici (profylakticka) salpingooforektomie; SEE-FIM — Sectioning and Extensively Examining the
FIMbriated End protokol patologického vySetteni preparatu; TVUZ — transvaginalni ultrazvuk; UZ — ultrazvuk

BRCA1 doporuceni muz:

Vykon/vysetteni Cetnost Casovani
Prevence karcinomu prsu

samovysetfeni prst 1x roéné > 30 let

UZ prsti a axil jednordzove; dale zvazit dle nalezu 35*-40 let
Prevence karcinomu prostaty

urologické vysetfeni + PSA 1x ro¢né > 40* let
Prevence karcinomu slinivky brisni

EUS nebo MR slinivky bfi$ni 1x ro¢né pti karcinomu pankreatu v RA > 50* let
Prevence ostatnich nadori

UZ bficha 1x ro¢né > 40* let

gastroskopie 1x za 3-5 let pti karcinomu zaludku v RA > 45% let

kolonoskopie 1x za 3-5 let > 45% let

dalsi vySetieni dle vyskytu nadori v RA

screening dal$i nadort dle béznych standardd

Pozn.: Pokud neni specifikovano, jedna se o prevenci sekundarni uréenou k véasnému zdachytu pripadné vzniklych nadori. Vyskyt
karcinomu v RA zohlediiuje pribuzné prvniho a druhého stupné.

* pFipadné drive (510 let pred nejcasnéjsim vyskytem daného onemocnéni v rodiné)

Seznam zkratek: EUS — endosonografie; MR — magnetické rezonance; PSA — prostaticky specificky antigen; RA — rodinna
anamnéza; UZ — ultrazvuk;

Terapeutické konsekvence systémové 1écby
V piipadé potfeby systémové 1é€by je mozné uvazovat o nasazeni PARP inhibitord.
Aktualni informace o dal$ich specifikach 1é¢by lze ziskat na www.onkogenetika.cz.
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