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Vazena pani docentko,

zasildm Vam vyjadreni vyboru SLGG k navrhu RNDr. Zd'arského na screening jedné varianty v genu
BRCAT.

K vyzvé pro spole¢nost genetikd bych chtéla vyjadfit nazor SLGG, Ze jsou pravidelné vydavana
supplementa Klinické onkologie Hereditarni nadorova onemocnéni, dosud vydana &tyfi (2006, 2009,
2012 a 2016), v €ervenci 2019 bude vychazet paté supplementum, kde jsou publikovany aktualni
¢lanky k testovani vSech zavaznych nadorovych syndromd, véetné indikaci a navrhii preventivni péce.
Na pfipravé supplement se podileji zastupci SLGG, COS, gynekologové, chirurgové, patologové aj.
odbornosti. Genetické testovani nadorovych syndrom( probiha v CR jiz vice jak dvacet let v
akreditovanych pracovistich. Preventivni péce je zajistovana v soucinnosti onkologickych pracovist a
dal8ich specialisti. T&Sime se na dalSi spolupraci.
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Véc: Vyjadreni SLG CLS, schvdleno na zaseddni vyboru dne 15. kvétna 2019, k ndvrhu RNDr.
E. Zddrského, CSc. na populaéni screening v rezimu DTC jediné varianty v genu BRCA1
(c.5266dupC) v Ceské republice

Zarodetné mutace v genech BRCA1 a BRCA2 jsou pfitinou dédiéného syndromu karcinomu
prsu a ovarii. Rizika onemocnéni jsou 10x aZ 30X vys$3i, nez ma ostatni populace. Testovani
osob v riziku je v CR provadéno od roku 1997 dle ustanoveni §28-29 zakona 373/2011Sb.
Testovani je proto vidy provddéno sgenetickou konzultaci pfed a po testovani a
s informovanym souhlasem zletilych osob k testovani, v akreditovanych laboratofich. SLG
nepodporuje DTC testovani vsouladu se svymi pFedchozimi stanovisky -
https://www.slg.cz/stitky/dtc-testovani.

V CR dosud neni provedena populaéni studie pro zji$téni frekvence prenasetl patogennich
zarodetnych variant vgenech BRCA1 a BRCA2, pficemZ celosvétové se predpoklada
frekvence v zapado-Evropskych populacich v rozsahu 1:300-1:800 jedincii.

Uvedend nejcastéjsi patogenni varianta v genu BRCA1/c.5266dup/p.Glul756Profs*74, je
zastoupena v souboru pacient( testovanych na MOU.cz v 21.7 % (Machackova a kol. v Supp!.
Klinickd Onkologie 2019). Celkem bylo zachyceno 1519 pozitivné testovanych rodin, 1021
s riznymi variantami v genu BRCA1, 497 s riznymi mutacemi v genu BRCAZ2, a top celkem
219 rdznych variant. Proto v nasi populaci svyskytem vice jak 200 rdznych variant
v riznych oblastech obou genii BRCA1 a BRCA2 neni moZné uvaZovat o screeningu pouze
jedné, i kdyZ nejcastéjsi varianty v ceské populaci. Vyznam tohoto vysetieni je
zanedbatelny, zplsob testovani v programu screeningu neni eticky akceptovatelny a byl by
vyznamnym pochybenim principl testovani vysoce rizikovych nadorovych gen, a vedl by ve
vétsiné pripadi k neadekvatnimu faleSnému ujisténi vySetfovanych Zen.

SLG doporuCuje moznost komeréniho testovani genu BRCA1/2 (potencidlné Sirokych
diagnostickych paneld, tj. tam, kde neni lékaFska indikace k testovani) pro riziko dédiénych
forem nadort prsu a ovaria, které bude dostupné v odpovidajici kvalité a akreditovanymi

centry, sprovedenim nikoli DTC testovani, ale smoznosti genetického poradenstvi
atestovanymi lékafi odb. 208.

Neni moiné nabizet neakreditovana vySetfeni vrozporu snasi legislativou a navic
nedostateéného rozsahu, bez genetického poradenstvi a pfipadné konzultace klinického
onkologa. Cena za plnochodnotné sekvenovani obou genii je samoziejmé mnohondasobné
draZsi, protoie se jedna o sofistikované vy3etfeni a interpretace vysledki v kontextu osobni
a rodinné anamnézy je zasadni soucasti genetického |aboratom}mw§et?eni.
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