Genetické testovani odhaluje rizika nadoru
prsu Ci vajecniku
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V soucasné dobé se odhaduje, ze asi 10 procent vSech nadoru (u déti az 15 procent) je
dédi¢nych, tzn. zptisobenych mutacemi v genech. Rada takovych kauzalnich mutaci je
odbornikim velmi dobre znama.

Smutné prvenstvi drzi mutace gentt BRCA1 a BRCA2, které u Zen vyznamné zvysSuji $anci na rozvoj
zhoubného nadort prsu nebo vaje¢niku. Podle poslednich studii se u 40-60 % pacientek s dédi¢nymi
mutacemi v téchto genech vyvine v prubéhu zivota zhoubny nador. Pro srovnani, u Zen bez
dédi¢nych mutaci se zhoubny nédor vyvine jen zhruba u jednoho procenta z nich. Tyto genové
mutace jsou sice v ramci onkogenetiky asi témi nejznamé;jsimi, ale nejsou zdaleka jediné. Mutace
spojené s nejcastéjsimi dédicnymi chorobami lze najit ve vice nez 200 genech a jejich pocet se stale
zvySuje. Je proto nutné genetické testovani neomezovat pouze na nékolik malo gent.

Vrozené dispozice alespon véas odhalit a pri podstoupeni potrebnych opatreni boj vyhrat jesté
predtim, nez propukne. Védomi, Ze jsou nebezpecné mutace v téle pritomny, prinasi velkou vyhodu,
co se dalsiho pozorovani a vySetieni tyce. Zménit mutace prozatim mozné neni, i kdyZz i na tom uz se
pracuje. Presnd identifikace ale umoznuje zjistit, o jak vysoké riziko a jaky typ nadoru se jedna.
Pacient se tak muze rozhodnout, i co se preventivnich opatreni tyce, zda zustane pouze u
pravidelnych kontrol a pozorovani nebo pristoupi k radikalnéjSimu reseni. Nejznaméjsim prikladem
je oscarova herecka Angelina Jolie, ktera si kvali vysokému riziku vzniku nadorti nechala nejprve
preventivné odstranit prsni zlazy a pozdéji pak i vajecniky a vejcovody. Pravé na rakovinu vajec¢niku
totiz zemrela jeji matka ve svych 56 letech.

Genovy panel vs. celoexomové vySetreni

Pro analyzu genetickych dispozic k nadorum je standardné pouzivdn genovy panel, mnohem

tyto pristupy se lisi? Zatimco genovy panel se zaméruje na konkrétni skupinu gend, o kterych je jiz
Znamo, ze jsou spojeny s ur¢itymi druhy nadort, tak WES je mnohem podrobnéjsi test, nebot
analyzuje vSechny exony ve vasem genomu, cozZ znamena, ze zachyti i ty geny, které nejsou zahrnuty
v konkrétnim panelu, a tak je Sance objevit vzacné nebo nové mutace mnohem veétsi.

"Predstavte si, Ze vase DNA je obrovskad kniha. Genovy panel je jako cist pouze kapitoly, o kterych
vite, Ze by mohly obsahovat urcité informace (geny spojené s nddory), ale WES je jako Cist celou
knihu. Moznd objevite nové a dilezité kapitoly, o kterych jste nevédéli, Ze existuji, a které mohou byt
klicové pro pochopeni a prevenci nadort u vas," vysvétluje MUDr. Monika Koudova, odborna
reditelka GNTlabs, kde jako jedni z méala v tuzemsku celoexomové vySetfeni u pacientt s nadory
provadi.

Vv

informace o svém genetickém riziku. Diky detailnim informacim z WES mohou pak lékati vhodné
prizpusobit preventivni a 1éCebné plany konkrétné pro své pacienty. Takto personalizovana medicina
muze byt efektivnéjsi nez standardni postupy. Navic WES muze poskytovat data, kterd budou
uziteéna i v budoucnosti, pokud se objevi nové informace o genetickych mutacich a jejich vlivu na
zdravi. Jiz nyni je pristupnd pro nositele nékterych mutaci biologické 1é¢ba nadort a aktualné
probihaji studie protinadorovych vakcin pravée pro tyto pacienty.



Zajemci o vySetreni se mohou objednat na genetickou konzultaci na call centru GENNET, na cCisle
+420 222 313 000. Genetickéa konzultace ma vyznam predevsim pro pacienty, kteri prodélali
nadorové onemocnéni nebo zdravé, kde je vyskyt nadora v rodiné nebo pokud neznaji rodinnou
anamnézu (rodic¢e rozvedeni, adopce). Po genetické konzultaci genetik rozhodne, zda pacient nebo
jeho rodina splnuje indikacni kritéria a pak je vySetieni hrazeno ze ZP nebo je nabidnuto za primou
uhradu. Cena se pohybuje dle rozsahu vysetreni mezi 12-40 tisici K¢. Genetické vySetreni by mélo
zacit tim ¢lenem rodiny, ktery onemocnéni prodélal a pokud jiz nezije, tak u jeho primych pribuznych
(déti, sourozenci).
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