Krakovska 8/581, Praha 1,
Tel.: +420 234 280 280
Fax: +420 234 280 000

Bezplatna linka: 800 390 390
e-mail: info@genscan.cz

GHC G

DOPORUCENI SLG

PRO TESTOVANi GENU BRCA1/2

SCHVALENO VYBOREM SLG CLS JEP Z. S. 21. 10. 2015 - HRAZENO ZE ZP

VSechny Zeny s rizikovou osobni nebo rodinnou anamnézou s nadorem prsu nebo ovaria je vhodné odeslat ke gene-

tické konzultaci (jakakoliv centra Iékariské genetiky, jak statni tak soukromad) s doporucenim na genetické vySetieni, kde mize
Iékarsky genetik dle rozboru vSech dat osobni anamnézy a minimalné tfigeneracniho rodokmenu indikovat kompletni testovani
gend BRCA1/2 gend. Na zavér vysetreni dostane zena klinicko-genetickou zpravu, ktera je pfedana s konzultaci jak pozitivnich

tak negativnich vysledkd, s ndvrhem dals$i preventivni péce.

Jak poradenstvi, tak kompletni testy indikované Iékafskym genetikem jsou hrazeny pojistovnou.

Indikaéni kritéria ke kompletnimu vySetieni BRCA1,2 gent pro rozhodovani Iékafskych genetikt pfi genetickém

poradenstvi:

1/ Sporadicky vyskyt karcinomu prsu

nebo vajecniku
(pro Zzenu/muze s nadorovym onemocnénim bez pozitivni
rodinné anamnézy)

* V§echny epitelové karcinomy vajecnikd, vejcovodu
a primarni peritonealni karcinom bez ohledu na vék
diagnézy

e Dva samostatné primarni karcinomy prsu, prvni do
50 let nebo oba do 60 let - bilateralni nebo ipsilateral-
ni, synchronni nebo metachronni

e Jednostranny karcinom prsu u Zeny do 45 let a do 50
let, pokud neni viibec znama rodinna anamnéza

e pacientka s karcinomem prsu a pankreatu v jakém-
koliv véku

* muz s karcinomem prsu v jakémkoliv véku

e jednostranny triple negativni nebo medularni karci-
nom prsu u pacientky do 60 let (bez pozitivni rodinné
anamnézy)

2/ Familiarni vyskyt

(pro Zenu/muze s nebo bez nadorového onemocnéni a s po-
zitivni rodinnou anamnézou)

¢ Rodinna anamnéza s karcinomy ovarii /vejcovodi/
peritonea je vzdy indikace k testovani
e alespon tfi pribuzni s karcinomem prsu v jakémkoliv
véku
e Dva pribuzni:
- 2 pribuzné Zeny s karcinomem prsu, alespon jedna
pod 50 let, nebo obé do 60 let
- pacientka s karcinomem prsu do 50 let s pfimym
pFibuznym s nadorem spojenym s HBOC (Heredita-
ry Brest and Ovarian Cancer) - pfedevsim slinivka,
prostata, zluénik, zlucové cesty, zaludek, kolo-
rektum, melanom

Testovani je indikovano u zletilych osob lékafskym genetikem po genetickém poradenstvi a podepsani informovaného souhlasu.
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STATIM - rychlé kompletni vySetfeni BRCA1,2 genu

(vySetfeni metodou sekvenovani a MLPA - hrazené ze ZP)

Rychlé vysetieni je dllezité u pacientek s karcinomem prsu/ovaria pfed rozhodovanim o rozsahu operaéniho vyko-
nu nebo z diivodu rozhodovani o zplsobu konzervativni Ié¢by.

Kompletni molekularné genetické vysetfeni BRCA1,2 genl v tomto pfipadé provadime v pfedem dohodnutém terminu tak,
aby odesilajici Iékar vysledek obdrzel véas pro svou rozvahu o dal§im lé¢ebném postupu. Kompletni vySetfeni BRCAT,2
genl mize byt v indikovanych pfipadech provedeno uz za 15 pracovnich dni od pfijmu vzorku do laboratofe, nebo
v pozdéjsSim terminu podle dohody s Iékafem/pacientkou.

VysSetireni BRCA-screen

Uréeno pro zeny, které nespliuji diagnosticka klinicka kritéria pro kompletni vy$etieni BRCA1,2 gentl — neni hrazeno
ze ZP

Nami provadéné vysetfeni BRCA-screen detekuje sedm nejéastéjsSich mutaci v BRCA1 a BRCA2 genu, které se vyskytuji

v ¢eské populaci. Jedna se o pét nejCastéjSich mutaci v genu BRCAT a dvé mutace v genu BRCA2. Tyto mutace dle publiko-
vanych dat z CR (Foretova et al., Suppl. Klin. Onkol. 2012) tvofi piiblizné 55 % véech detekovanych mutaci v BRCA1 genu

a 24,5% vsech detekovanych mutaci BRCA2 genu v ¢eské populaci. V genu BRCAT bylo dle souc¢asnych poznatkl dosud
popsano vice nez 900 mutaci a v genu BRCA2 vice nez 840 mutaci.

Za dobu, kdy vysetfeni BRCA-screen provadime, jsme pomohli mnoha Zenam odhalit vrozenou kauzalni mutaci v téchto ge-
nech. Jedna se o Zeny, které nespliuji diagnostika indikaéni kritéria ke kompletnimu vysetfeni BRCA1,2 genti.

Pfinos vySetreni BRCA-screen:

¢ Pri neprokazani mutace z BRCA-screenu doporu€ujeme Zené preventivni sledovani na zakladé empirického rizika,
které vychazi z jeji rodinné anamnézy a je stanoveno dle Clausovych modull. Nami uvedena doporuceni vychazeji
z Konsenzu odborné genetické a onkologické spolec¢nosti publikovanému v Supplementu Klinické onkologie v roce 2009
a 2012 (www.mou.cz) a Ize je modifikovat dle uvazeni oSettujiciho Iékare a aktudlnich klinickych nalez(. Pacientka je
upozornéna na skute€nost, Ze riziko by se mohlo liSit, pokud je v rodinné ¢i osobni anamnéze vyskyt rakoviny prsu nebo
vajecniku, ktery pacientka neuvedla nebo se v budoucnosti v rodiné vyskytne. V takovém pfipadé pacientce doporucu-
jeme genetickou konzultaci pro presnéjsi stanoveni rizika a vhodné dispenzarizace, popfipadé i dalSi genetické testo-
vani. Preventivni sledovani na zakladé doporuceni Iékarského genetika je zené vzdy hrazeno ze zdravotniho
pojisténi v CR.

e P¥i prikazu kauzalni mutace v genu BRCAT nebo BRCA2 v BRCA-screenu je pacientka vzdy pozvana ke gene-
tické konzultaci, kde je ji podano podrobné vysvétleni nalezu, a je proveden odbér krve na vySetreni celé sekvence
BRCA1,2 genl véetné metody MLPA (jak je doporu¢eno SLG). Tento odbér slouZi zarover jako konfirmace vysledku
z vySetfeni BRCA-screen. Po uzavreni laboratorniho vySetfeni jsou pfi zavére¢né konzultaci pacientce vysvétlena rizika
a moznosti prevence, véetné moznych preventivnich zakrokUl a je ji pfedan kontakt na komplexni onkologické cent-
rum, kde bude pacientce zaji§téno preventivni sledovani (plati i pro slovenské zeny pojisténé v CR). Pokud je jiz pacient-
ka rozhodnuta k preventivni mastektomii, jsou ji rovnéz nabidnuty kontakty na centra na kliniky plastické chirurgie, kam
se mUZe objednat. Pacientce je doporuceno predat informaci o nalezu kauzalni mutace pfimym pfibuznym, u kterych je
indikované prediktivni genetické vysetreni a v pfipadé nalezu mutace jim také bude doporu¢eno preventivni sledovani
a zaroven bude doporuéeno vysetreni dalSich pfibuznych v riziku.

Upozornéni
Vysetfeni BRCA-screen neni rovnocennym testem s kompletnim vySetfenim gent BRCA1/2.

Laboratof GHC GENETICS je akreditovana CESKYM INSTITUTEM PRO AKREDITACI, o.p.s. (CIA) jako zdravotnické laborator ¢. 8124 dle normy CSN EN 1SO 15189:2013, rozsah
akreditace je uveden na: www.ghcgenetics.cz/Certifikace/. Sluzby poskytované laboratofi v rozsahu akreditace jsou pokryty mezinarodnimi multilateréinimi dohodami EA (European
co-operation for accreditation) i ILAC (International Laboratory Accreditation Cooperation).

Laboratof je také certifikovana dle normy CSN EN IS0 9001:2009 a CSN ISO/IEC 27001:2006 v oborech:
- Provadéni prediktivnich genetickych analyz vzorkd DNA za i¢elem prevence nemoci.
- Provadéni forenznich genetickych analyz vzorki DNA.
M 8124 - Provadeéni diagnostickych genetickych testli za (icelem detekce a prevence geneticky podminénych nemoci.
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