SYNDROM HEREDITARNEHO KARCINOMU PRSNIKA, VAJECNIKOV A PANKREASU.
NCCN — Genetic/Familial High-Risk Assessment: Breast, Ovarian and Pancreatic
Version 2.2023 - January 10., 2023.
https://www.nccn.org/professionals/physician_gls/pdf/genetics _bop.pdf

Indikaéné kritéria:
Molekularno-genetické vySetrenie génov asociovanych s predispoziciou k rakovine prsnika, vajec¢nikov,
prostaty a pankreasu je indikované v nasledujucich pripadoch:
1. Pacientiz rodiny, kde bol potvrdeny patogénny/potencialne patogénny zarodo¢ny variant génu
asociovaného s predispoziciou k rakovine /prediktivne testovanie dokazaného variantu
2. Pacienti spifajuci vy3etrovacie kritérid, ktori uz v minulosti podstupili genetické vy$etrenie limitovaného
rozsahu /vySetrenie génov BRCA1 a BRCA2/ v odévodnene;j situacii.
3. Rakovina v osobnej anamnéze:
o Rakovina prsnika[1] v osobnej anamnéze + minimalne jedno z nasledujucich kritérii:
= <50 rokov v ¢ase diagndzy
= akykolvek vek v case diagndzy, ak ma pacientka zarovern:
= triple negativny karcindm
= mnohopocetné primarne (synchrénne/metachrénne) karcinomy
= |obularny karciném a sucasne difuzny karcinom zalidka v osobnej a/alebo
rodinnej anamnéze
= >1 pripad[2] rakoviny prsnika[1] u Zeny vo veku <50 rokov v ¢ase
diagndzy/triple negativny karcindm prsnika u Zeny v akomkolvek veku
= >1 pripad[2] rakoviny prsnika[1] u muZav akomkolvek veku
= >1 pripad[2] rakoviny vaje¢nikov[3], pankreasu[4] alebo prostaty[5]
v akomkolvek veku
= >3 pripady rakoviny prsnika v rodine (vratane pacientky a pribuznych z jednej
linie rodiny)
= >2 pripady rakoviny prsnika a prostaty v rodine (vratane pacientky
a pribuznych z jednej linie rodiny)
= muz s rakovinou prsnika

Rakovina vajecnikov v osobnej anamnéze[3]
Rakovina pankreasu v osobnej anamnéze[4]
Rakovina prostaty v osobnej anamnéze v akomkolvek veku, ak je splnené aspon jedno
z nasledujucich:
= metastatické ochorenie
,high-risk” alebo ,,very high-risk ochorenie
= pacient ma v rodine zaroven:
= >1 pripad[2] rakoviny prsnika[1] u Zeny vo veku <50 rokov v ¢ase
diagnozy/triple negativny karcindm prsnika u Zeny v akomkolvek veku
= >1 pripad[2] rakoviny prsnika[1]u muZav akomkolvek veku
= >1 pripad[2] rakoviny vaje¢nikov[3], pankreasu[4] alebo prostaty[5]
v akomkolvek veku
= >2 pripady rakoviny prsnika a prostaty v rodine (vratane pacienta a pribuznych
z jednej linie rodiny)
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4.

5.

Asymptomaticki pribuzni s rakovinou v rodinnej anamnéze:

o onkologicki/neonkologicki [6] pacienti, ktori nesplfiaju vyssie uvedené kritéria, ale maju
prvostupriového pribuzného, ktory tieto kritéria spfﬁa (s vynimkou bodu o personalizovanej
onkologickej liecbe), ale nie je moZné tohto pribuzného geneticky vysetrit

Genetické vysetrenie je potrebné z dévodu rozhodnutia o dalSej onkologickej liecbe[7]

Manaziment nositelov patogénneho/potencidlne patogénneho zarodoéného variantu génov BRCA1 alebo

BRCA2:

ZENY:
[ ]
[ ]

periodické samovysetrenie prsnikov od 18. roku

odborné klinické vysetrenie prsnikov 1-2-krat ro¢ne od 25. roku

MR vysetrenie prsnikov s kontrastom 1-krat rocne od 25. roku do dovrSenia 75. roku, nasledne podla
individualneho posudenia

mamografia od 30. roku do dovrSenia 75. roku, nasledne podla individualneho posudenia
dermatologické vysetrenie 1-krat ro¢ne zamerané na skrining maligneho melanému

Odporuéané profylaktické chirurgické vykony (u nositeliek patogénneho / potencidlne patogénneho

zarodoc¢ného variantu mézu byt indikované ako zdravotny dévod):

profylakticka bilateralna mastektémia (s moznostou néslednej rekonstrukcie prsnikov)[8]

profylakticka bilateralna adnexektomia vo veku 35-40 rokov v pripade mutacii génu BRCA1, vo veku 40-
45 rokov v pripade mutacii génu BRCA2 alebo vo veku o 10 rokov mladsieho, ako bol zaznamenany
najskorsi vyskyt rakoviny vaje€nikov v rodine[9]

na zaklade limitovanych dat u nositeliek mutécii BRCA1 méze byt zvysené riziko vzniku serézneho
karcinomu endometria — klinicky vyznam tychto poznatkov je vsak zatial nejasny, preto je posudenie
pripadnej profylaktickej hysterektédmie vzdy individudlne so zohladnenim rizik a benefitov zakroku
skrining karcindmu pankreasu je indikovany u nositelov mutacii BRCA1/BRCA2 v pripade >1 pripadu
karcinomu pankreasu u prvo- alebo druhostupriového pribuzného

periodické samovysetrenie prsnikov od 35. roku

odborné klinické vysetrenie prsnikov 1-krat ro¢ne od 35. roku

zvazit mamografiu 1-krat ro¢ne od 50. roku (resp. od veku o 10 rokov mladsieho, v akom sa v rodine
vyskytol najskorsi karcindm prsnika u muza) — najma u nositelov mutacii génu BRCA2 (kedy celoZivotné
riziko rakoviny prsnika dosahuje 7%)

pozn.: data podporujlce skrining karcindmu prsnika u muzov su limitované

skrining karcinomu prostaty od 40. roku

dermatologické vysetrenie 1-krat ro¢ne zamerané na skrining maligneho melanému

skrining karcindmu pankreasu je indikovany u nositelov mutécii BRCA1/BRCA2 v pripade 21 pripadu
karcinomu pankreasu u prvo- alebo druhostupriového pribuzného

[1] invazivne malignity a duktdlny karcinédm in situ

[2] prvo- alebo druhostupriovi pribuzni z jednej linie rodiny

[3] invazivne epitelidlne, nemucindzne malignity (neepitelidlne nddory mézu byt asociované s inymi zriedkavymi ochoreniami,
ako Peutz-Jeghers syndrém alebo DICER1 syndrém, ktoré maju samostatné vysetrovacie kritéria)

[4] exokrinny karcindm

[5] metastatické ochorenie, , high-risk“ alebo ,,very high-risk“ ochorenie

[6] Interpretécia genetickych vysledkov pre asymptomatického (neonkologického) pacienta mdze mat znaéné limitacie, ¢o by
malo byt v ramci genetickej konzultacie vysvetlené.
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[7]1 Napriklad PARP-inhibitory pri ovarialnom karcindme a metastatickom, HER2-negativnom karcindme prsnika; platinové
derivaty pri karcinéme prostaty a pankreasu

[8] konzultacia by mala zahffiat diskusiu o miere rizika vzniku rakoviny bez, resp. po profylaktickom zakroku a o rizikach
samotnej operacie a 0 moznostiach plastickej rekonstrukcie

[9] konzultacia by mala zahffiat diskusiu o reprodukénych planoch pacientky, o miere rizika vzniku rakoviny bez, resp. po

profylaktickom zakroku, o potencidlnych zdravotnych problémoch a priznakoch asociovanych s menopauzou a o moznostiach
hormonalnej substitucie
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