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Dédic¢ny syndrom nddoru prsu a vajecnikl — geny
BRCA1 a BRCA2

Nador prsu je v soucasné dobé jedno z nejcasteéji diagnostikovanych malignich onemocnéni u
Zen. V nasi populaci pfiblizné kazda desata Zena onemocni béhem svého zivota naddorem prsu.
Odhaduje se, zZe priblizné 5-10% karcinom( prsu je podminéno rodinnou genetickou zatézi,
projevujici se diagndézou v mladsim véku, zvySenym rizikem oboustranného nadoru a ¢asto
pfidruzenym nadorem vajecniku. Za dédi¢né predispozice ke vzniku nadoru prsu a ovaria jsou, ve
vétsiné pfipadl, zodpovédné geny BRCA1 a BRCA2. Geny BRCA jsou tumor supresorové geny

s autozomalné dominantnim typem dédi¢nosti, zajistujici opravu dvojitych zlomd DNA pomoci
homologni rekombinace. Jejich poskozeni zplsobuje hromadéni mutacnich zmén v burice a
muze vyustit v maligni zvrat.

Uvadi se, Ze mutace v genech BRCA1 a BRCA2 zvysuji riziko nador( prsu az desetindsobné,
nadoru vajecnik( deseti az tficetindsobné oproti riziku bézné populace (Foretova a kol. 2008).
Celozivotni kumulativni riziko pro vznik nddoru prsu je u nosi¢ek BRCAT mutace zvySeno na 65-
85%, pro vznik nadoru vajecniku 39-65%. U genu BRCAZ2 je uvadéno kumulativni riziko vzniku
nadoru prsu 45-85% a nadoru vaje¢niku 11-27% (Ford a kol. 1994, Easton a kol. 1995, Antoniou a
kol. 2003, Evans a kol. 2008). Nositelé mutaci v BRCA genech mohou byt také muzi. Mutace jsou
pak u obou pohlavi ve vétsi mife vazany téz na vznik dalsich nadord jako napr. tlustého streva,
Zaludku, Zluéovych cest, slinivky, melanoma, u muzt mohou zvysit rizika nadoru prsu i prostaty.
Potomci osob s vrozenou mutaci BRCA1/BRCA2 maiji 50% Sanci zdédit poskozeny gen.



BRCA1 Gene
BRCA1 a BRCA2 geny — kompletni analyza

Provadime kompletni analyzu kédujicich ¢asti a pfilehlych intronovych oblasti genii BRCA1 a
BRCA2 pomoci metodiky sekvenovani nové generace (NGS) a vysSetieni intragenovych
deleci/duplikaci metodou MLPA.

Material pro vysetfeni: 5 ml vendzni krve odebrané do EDTA (krev s heparinem nelze pouzit!),
oznacené dvéma identifikacnimi symboly: jménem a datem narozeni (nebo rodnym ¢&islem).
Prilozena Zadanka specifikujici druh poZzadovaného vysSetfeni a obsahujici nezbytné Udaje o
pacientovi a informovany souhlas pacienta s pozadovanym vysetfenim.

BRCA 1 a BRCA 2 geny - screening vybranych patogennich mutaci

RovnézZ nabizime testovani vybranych patogennich mutaci v genech BRCA1 a BRCA2 (zahrnujici
nejcastéjsi mutace charakteristické pro nasi populaci) u osob, které nesplnuji diagnosticka
klinicka kritéria pro hrazeni tohoto testu ze zdravotniho pojisténi. Testovani je provadéno jen
po konzultaci s klinickym genetikem pied a po vySetreni.

Limity testu. negativni vysledek nevyluCuje moznost vyskytu patogenni mutace v jiné ¢asti genu Ci
jinych genech spojovanych s onemocnénim, stejné tak Uplné nevylouci dédi¢nou predispozici ke
vzniku nddorového onemocnéni (analyza pouze vybranych mutaci a ne celych gen).

Cena vysetreni-1500,- K¢

Predpoklddana doba analyzy:7-10 pracovnich dn(






