Testovani BRCA1/2 a jinych gen pro ucely lécby

Doporuceni k testovani BRCA1/BRCA2 a dalsich genti pro ucely lécby schvalené 7. zafi 2022 vyborem
Spole&nosti lékaiské genetiky a genomiky CLS JEP. Posledni aktualizace probéhla 21. fijna 2022.
Dalsi aktualizace budou provadény ro¢né, dle novych indikaci.

Zarodecné mutace v genech BRCA1/2 jako prediktor Iécby Olaparibem v prvni linii u:
« Metastatického TNBC v jakémkoliv véku (Olaparib co nejdrive po dg.)

« Metastatického SR pozit., HER2 negat. ca prsu (mohou byt v prvni fazi lé¢eny HT, nasleduje Olaparib)

Pozadavek onkologem je urgentniz divodu lécby, termin vysledku dle uréeni onkologa (vét3inou 1-3 mésice).
Testovani by mélo probihat s urgentni genetickou poradnou (seznam pracovist na slg.cz/pracoviste/kg/).

Vysledky urgentné onkologovi do NIS (nebo jinak), nasledné by méla probéhnout konzultace vysledki
s pacientkou.

TNBC v jakémkoliv véku patfi nyni dle NCCN kriterii k béznym indikacim genetického testovani.

SR pozitivni HER2 negat ca prsu nemusi patfit do béznych indikaci ke genetickému testovani, nicméné i kdyz
by se jednalo o vysetfeni pouze pro ucely 1éCby, genetické poradenstvi je vhodné. Pokud bude testovani
probihat jen jako laboratorni vysetfeni, mohou byt pozitivni vysledky ztraceny pro ucely rodiny. Laboratof 816
musi mit indikace lékafskym genetikem, ne jen onkologem.

Dalsiindikace k Ié¢bé Olaparibem u MT ca prostaty a ca slinivky u nosi¢(i a nosicek BRCA1/2 mutace zatim nemaiji
uhradu pojistovnami a onkolog ji zdd4 na paragraf 16. Prediktivni testovani BRCA1/2 mUze byt i somatické,
mohou zajistit molekularni patologie. V pfipadé pozadavku na germinalni testovani odesila onkolog pacienta
ke genetickému poradenstvi, je vhodna geneticka poradna a indikace Iék. genetikem.

Indikacni kriteria pro testovani dédicné formy nador prsu a ovarii (prostaty, pankreatu) modifikovana
(dle NCCN National Comprehensive Cancer Guidelines, Verze 1.2022)

Sporadické formy:
« Karcinom ovaria/tuby/primarni peritonealni karcinom v jakémkoliv véku
« Triple negativni/medulédrni karcinom (receptory ER, PR a HER2 negativni) v jakémkoliv véku
« Unilateralni karcinom prsu do 45 let (do 50 let pokud neni zndma vlibec rodinna anamnéza)

+ Dva samostatné primarni karcinomy prsu, prvnido 50 let, nebo oba do 60 let (bilateralni nebo ipsilateralni/
synchronni nebo metachronni)

+ Duplicita karcinomu prsu a slinivky v jakémkoliv véku

« Karcinom prsu u muze v jakémkoliv véku

Familiarni formy (karcinom ovaria, tuby nebo primarni peritonealni v rodinné anamnéze je vzdy indikaci
k testovani)



3 pribuzni

Alespon 3 pribuzni (véetné probandky) s karcinomem prsu v jakémkoliv véku

2 piibuzni

« 2 pribuzné (v¢etné probandky) s karcinomem prsu, alespon jedna diagnostikovana ve véku pod 50 let,
nebo obé do 60 let

+ Probandka s karcinomem prsu v jakémkoliv véku a pfimy pfibuzny s:
o Karcinomem ovaria
o TNBC/medularnim karcinomem prsu
o Karcinomem prsu u muze
o Karcinomem slinivky
o High-grade (Gleason score = 7) nebo primarné metastatickym karcinomem prostaty

+ Probandka s lobuldrnim karcinomem prsu a s osobni nebo rodinnou anamnézou difuzniho karcinomu
Zaludku

Pokud nezije pacient/pacientka, testovani dle uvedenych kritérii je mozné u pfibuznych prvniho stupné,
u rodinné anamnézy ze strany otce druhého stupné.

Testovani zarode¢né mutace pii zjisténi somatické mutace v tumoru (mutace IARC class 4-5 — mutace
pravdépodobné patogenni nebo patogenni) v genech asociovanych s HBOC v tumoru (prsu, ovaria, ale i jinych
typech nador().

Indikace k testovani pro nadory prostaty (modifikace doporuceni testovani BRCA1/2 -
Modra kniha COS 2020, www.linkos.cz):

« >2 pfipady karcinomu prostaty u blizkych pfibuznych, alespon u jednoho ve véku < 55 let
« >3 pfipady karcinomu prostaty u blizkych pfibuznych v jakémkoliv véku

« Karcinom prostaty (Gleason > 7 nebo primarné metastaticky karcinom) a >1 pripadu karcinomu prostaty,
prsu, ovaria nebo pankreatu u blizkych pfibuznych

Indikace k testovani karcinomu pankreatu:

Exokrinni karcinom pankreatu v jakémkoliv véku, pro ucely personalizované |é¢by i pro véasnou diagnostiku
dédi¢ného syndromu v rodiné

Pokud nezije pacient, testovani u pfibuzného prvniho stupné je mozné

Personalizovana léc¢ba:

» Testovani v jakémkoliv véku pro ucely personalizované adjuvantni Iécby (indikuje onkolog, urgentni
geneticka poradna) - pacienti s vysoce rizikovym triple negativnim karcinomem prsu nebo SR pozitivnhim
a HER2 negativnim karcinomem prsu

« Testovani v jakémkoliv véku pro ucely personalizované lécby (indikuje onkolog, urgentni geneticka
poradna) - dle indikaci cilené |é¢by pacienti s karcinomem pankreatu a karcinomem prostaty

https://slg.cz/doporuceni/testovani-brca-lecba/



