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Uvod

Karcinom prsu péi v Ceské republice i na celém&y mezi nefastjsi zhoubné
nadory u Zen a jeho incidence stéle stoupa (D&@&¥/a, s. 12 — 14; Muzik et al.,
2009, s. 7; Chovanec, Dostalova, Navratilova, 260834 — 85; Baritkova et al.,
2003, s. 28 — 34; Chmelikova, 2010, s. 27 — 2%tSiMa nadal prsu vznika
sporadicky, ale mal&ast populace f¥e byt nosiem genetickych mutaci #pobuijici
dédi¢cny syndrom tohoto onemoéni (Foretova, 2008b, s. 44 — 48; Foretova, 2010c, s
510 — 515; Goetz, Foretova, Puchmajerova, 2008} s.47).

V souvislosti s problematikou karcinomu prsu je mk@ny problém bakaiské
prace polozen wthto otédzkach: Jaké nejng$i informace o prevenci a
screeningovém programu karcinomu prsu byly pubkkgyvvCeské republice?; Jaké
informace o testovani, prevenci a naslednéem sled@adravych nosek genetickych
mutaci byly publikovany v odbornyatancich?

Cilem bakaléské prace bylo sumarizovat neji@i publikované poznatky v
oblasti screeningového programu karcinomu prsu retgeké predispozice tohoto
onemocgni. Cil prace byl roz&len do ti dil¢ich cila:

Cil 1: Predlozit poznatky o prevenci a mamografickém scragnikarcinomu
prsu.

Cil 2: Dolozit informace o testovani genetickychtauil.

Cil 3: Frednést informace o moznostech prevence a sledadéaiych nosiek

mutace.



V piipact této bakalgské prace bylo pouzito k nastudovani daného térpétu

titula vstupni studijni literatury:

ABRAHAMOVA J., DUSEK L. a kolektiv.MoZnosti vasného zachytu rakoviny prsu
Praha: Grada, 2003, 227 s. ISBN: 80-247-0499-4.

COUFAL, O.:Chirurgickéa l&ba karcinomu prsuPraha, Grada Publishing a.s., 2009.
Praha: Grada, 2011. 416 s. ISBN 978-80-247-3641-9.

DANES, J a kolektivZaklady mamografie: Vybrané kapitoly pro lé&aa laboranty

1. vydani. Praha: X-Egem, 2002. 199 s. ISBN 80-7162-0.

HLADIKOVA, Zuzana a kolektiv:Diagnostika a Iéba onemoceni prsu Olomouc:
UP Olomouc, 2009. 106 s. ISBN-13: 978-80-244-2268-8

SKOVAJSOVA, M: Mamodiagnostika: Integrovany/istup 1. vydani. Praha: Galén,
2003. 301 s. ISBN 80-7262-220-X.

Pro vyhledavani odbornycélanki k bakaldiské praci byla pouzita tato &tiva
slova: karcinom prsu, mamografie, mamograficky egieg, prevence, genetické
mutace, BRCA 1, BRCA 2. ReSers&innost probihala prostdnictvim odbornych
databazi: Bibliographia medicddechoslovaca (Medvik), Medline, Ebsco, PubMed.
Kromé¢ odbornych databazi byly pouZzity i internetové egldva&e a webové stranky:
Solen, Google, Mamo.cz, Mou.cz, Linkos.cz. Vzhledetomu, Ze bakat&k& prace
se \&nuje dané problematice pouze v rarfeiské republiky, byla reersnim jazykem
zvolenadestina. Mamograficky screening bylOR zahajen v roce 2002, proto je
zvoleno reSersni obdobi mezi roky 2002 — 2013.

Podle kltovych slov bylo dohledano a prostudovanocBnki. Z toho 36¢lanki
bylo relevantnich a bylo nésletlpouzito k tvorks bakal&ské prace. Zbylych 51
¢lanki neodpovidalo tématu nebo neobsahovalo dostatekmiati o zkoumaném

problému bakal&ké prace.



1. Epidemiologie a prevence karcinomu prsu

Karcinom prsu pdt mezi nefasgjSi zhoubné novotvary u Zen (Chovanec,
Dostalova, Navratilova, 2008, s. 84 — 85)¢&onov diagnostikovanych karcinaim
ro¢né stoupa (Muzik et al., 2009, s. 7). Téz situacetality na toto onemocmi je
neuspokojiva, avSak v posledni dadledujeme mirné zlepSeni (Konopasek, 2007, s.
22). Do roku 2007 nazwtiaje napadny vzestupftilkky incidence provySeébvanost
sledované populace diky screeningovému programysaimu zachytu karcinaim
v klinicky némém stadiu. Podle grafu incidence a mortality zimjeh nadoi prsu
v CR do roku 2007 (viz graf 1, s. 43) pozorujeme oluikiivky mortality, dokonce i
jeji mirny pokles (Skovajsova, 2011b, s. 9 — 15).

Vyrazny vzhist incidence po startu organizovaného screeningticiala detekce
bezgiznakovych onemodani vzniklych u pacientekdmem delSiho obdobi v minulosti
(tzv. prevalenni screening). AvSak v dalSich kolech by s&larvratit na gvodni
arovei, protoZze jsou dale objevovany karcinomy vznikédm doby od posledniho
vySeteni (tzv. incidetni screening), (Majek et al., 2012, s. 48 — 51).sky
karcinomu do 20 let Zivota je vzacny a do 30 lenbwykly, tedy incidence vyrazn
roste s ¥kem. Riziko dosahuje nejvysSich hodnot kolem 5@urbivota (Chovanec,
Dostalova, Navratilova, 2008, s. 84 — 85).

Velky diraz je kladen na primarni prevenci. AvSak ogai tykajici se Zivotniho
stylu nejsou jednoziaé¢ uréena, ale omezeni kieni a konzumace alkoholu by se
melo Zenam drazré doporwovat. Riziko vzniku karcinomu prsu owviivje velké
mnozZstvi faktoi, ale nefasgji se jedna o jejich kombinace (Zikan, 2007, s—138L).

Karcinom mammy séadi mezi hormonathdependentni nadory, tudiz v etiologii
této choroby je prokazana vyznamna role estrogé@hovanec, Dostalova,
Navratilova, 2008, s. 84 — 85). Tedy menarché magici p'ed 12. rokem Zivota a
pozdni menopauza po 55. roku fpalo skupiny vyznamnych rizikovych faktor
(Zikan, 2007, s. 18 — 21). V postmenopauzalnim bbdivota maji Zeny, zvIast
obézni Zeny, zvySeneé riziko diky tomu, Ze tuko\éh fle hlavnim zdrojem estrogén
Faktorem vySSiho rizika je povazovand i nulipar®éaSak prvni porod Zeny, ktery
probéhl az po 35. roce, se vyzhge jeSt vySSim rizikem (Chovanec, Dostalova,



Navratilova, 2008, s. 84 — 85). Proto by s#ioikazdé Ze& doporgit téhotenstvi ped
dovrSenim 30 let.

Zikan (2007, s. 18 — 21) ve své&tanku uvadi, Ze v ramci dopaeni primarni
prevence bychom #i Zerg poradit, aby dbala kontrole svych dietnich zvykilas
vyzivy vibec. AvSak Konopasek (2007, s. 22) v kom#ntaZikanovu ¢lanku
zduraziuje spiSe pravidelnou fyzickou 2af ¢imz je mozné obezit predchazet.
Nazory obou autdrve svénlanku potvrzuje i Jana Prausova. Ta uvadi, Ze nikuz
karcinomu se spolupodileji jak nedostate fyzickd aktivita i dietni faktory, jako jiz
zminovany alkohol nebo vysokyftipem tuki, ale také vliv estrogennich hormion
Prausova poukazuje na uzivani exogennich estiipgako substittni 1&bu Zen po
menopauze déle nez 5 let (Prausova, 2010, s. 2p.— 3

Vzhledem k tomu, Ze hlavnim rizikovym faktorem jengticka predispozice, coz
je faktor neovlivnitelny, tak igdrejSi oblasti zajmu se stala sekundarni prevence
(Zikan, 2007, s. 18 — 21). Podle Konopaska (2007,22) by se pravidelné
samovySdbvani pr& a podstoupeni mamografickému vysat nelo stat pro Zzeny
samozejmosti. | podle Prausové kKasnému zachyturigpiva nejjednodussi vygeni,

a to je jiz zmhované samovysidni prsi. Také doporéuje, Ze druhy nebddti den po
menstruaci je nejvhodjsi pro provedeni vySini (Prausova, 2010, s. 26 — 32). Zeny,
které jiz nemenstruuji, si mohoucitrkterykoliv snadno zapamatovatelny den #sici
(Chovanec, Dostalova, Navratilova, 2008, s. 84 - R&Z2da Zena bez rozdilu byla
byt powtena o technice samovyEatani a také o tom, Ze kazdou atypickowt@amma
ihned hlasit svému praktickému léké&zikan, 2007, s. 18 — 21).

Pokyny pro spravné prové&a samovyséeni prsi mizeme dohledat kdekoliv na
internetu, viiznych letacich, brozurach nebo v odpovidajici ditge. Nejvhodsjsi
doporieni je k dispozici ha webovém portalu www.mamo.czekci pro veéejnost,
kde nalezneme podrobny popis vhodné technikyfisusnymi fotografiemi a take
s videem doplénym o podrobny komenitaVySetit sama soé prsy neni nic slozitého,
ale dodrZovat pravidelnost samovysgani byvad uZz natméjSi. Podle doktorky
Skovajsové je tlezité vzdy zait sebepozorovanim, sledovat mozné&myntvaru prsu
(asymetrie, deformace...) nebo &my na Kizi (vtahovani kze, vzhled pomergové
kary, doliky...). Nekteré zmény mohou byt velice napadné a na prvni pohled
negehlédnutelné (ndfklad vytok z bradavky nebo zarudnutiiZe). Nejlepsi je

postavit se fed zrcadlo, pozorovat prsy v poloze se spgha rukama zjgdu a

10



Z boku po obou stranach. Déle pomalu spoustimeaymlivé prohlizime ndnici se
tvar prsu. VSechny asymetrické (tedy jen na jedaqrsi) nebo neobvyklé zémy pi
tomto pozorovani a nasledném manévru s rukamaliigjiaze neni éco v pdadku.
Nasledr® se provadi cilené prozkoumani vSeédsti pré a okolnich struktur. Prs se
pomyslré déli na 4¢asti (horni, dolni zevni kvadrant a horni, dolnit¥m kvadrant) a
pii vySetovani je zasadni nevynechat Zzadnotasti prsu. Pomocitit prsti lehce
tlacime a pomalymi krouzZivymi pohyby prohmatdvame popstucely prs a totéz
zopakujeme na druhé stearRuka na vySébvané strah je zvednuta a tou druhou
provadime vlastni vySeni. K préim pati i podpazi (axila) a okoli prsu. V podpazi se
mohou objevit hmatné lymfatické uzliny, kterdi fejich zddeni mohou v horSim
piipadt znamenat ftomnost nadorového onemaeon prsu. B samovySabvani je
dobré porovnévat oba prsy nardz, to vSak jde jefipad vySeteni vnitnich ¢asti
prai. Opst krouzivymi pohyby mirnym tlakem prohmatavame rsdemista v jednom
okamziku (Skovajsova, 2009a, s. 1 - 3). Dale #onbyt Iékaem provadno Klinické
vySeteni prai (jedné se o vyS&ni pohmatem). Zikan dopatuwje vySetovat Zeny od
20. roku zivota kazdé&itroky, po dovrseni 39. roku pak kazdy rok (ZikaoQ7, s. 18
- 21).
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2. Screening karcinomu prsu

vvvvvvv

a zvysSovani incidence ZNP zapnilo zavedeni screeningového programu nador
prsu (Bilkova et al., 2011, s. 272 — 278). Na padkidoporkeni Rady EU je vSem
¢lenskym stdtm dopordeno véstii screeningové programy: screening nadprsu,
screening nadérkolorekta a screening nadodéloZzniho¢ipku (viz tabulka 1, s. 44).
U téchto screeningovych progrdinje prokazano, Ze snizuji ve sledované populaci
uamrtnost &chto onemoceéni (Majek et al., 2012, s. 48 — 51).

V Ceské republice byl organizovany, datomuditovany screeningovy program
zahdajen wijnu 2002. Jedna se o zachyegnadorovych &asnych stadii karcinomu
prsu (Skovajsova, 2011b, s. 9 — 15). Svobodnikla(R607, s. 163 — 166) uvadi, ze
v n¢kterych centrech se prowdd preventivni mamografické vy$ehi jiz ped
spusénim oficialniho screeningu.

Cilem screeningu je zvySeni poditasnych stadii na Ukor stadii pokitgch
(Bilkova et al., 2011, s. 272 — 278), a tim dodltZzeni mortality v populac¢eskych
Zen (Skovajsova, 2011b, s. 9 — 15). DalSi & pieventivniho programu je omezeni
ablatnich operaci, zvySeni podilu chirurgickych vykomachovavajici prsni Zlazu,
SirSi uplaténi cilenych operaci na lymfatickych uzlinach a eniZpatu terapii
pomoci cytotoxickych chemoterapeutik (Bilkova et @011, s. 272 — 278). Prav
v¢éasna diagnostika jeatkzitym eliminatorem hodnot mortality na toto onemmi,
protoZze nador nalezeny v nejmensi zobrazitelnékosti, predevsim nehmatné léze,

znamena fevazrié dolkie I&itelny nador (Skovajsova, Svobodnik, 2007, s. J.— 5

2.1  Struktura mamografického screeningu

Screeningového programu se mohou od roku 2@@382tnit vSechny Zeny starsi 45
let, bez ohledu na to, u jaké pdp&ny jsou registrovany. Néwbyla v tnoru 2010 take
zruSena HvejSi horni hranice 69 let ¢ku Kklientek, coz je vramci evropskych
standard neobvyklé. Téz weni dolni ¥kové hranice je v celé Evrépnejnizsi

(Skovajsova, 2011b, s. 9 — 15). Hlavni podminkowméoasti je gedevsSim, Ze

12



nesmi byt u Zeny prokazany zadri&zpaky spojené s timto onema&aimm. Bezplatné
mamografické vySéeni je provadno ve dvouletych intervalech a je pokryto ze zilroj
vefejného pojidtni. Toto vySakeni Ize absolvovat jiz od 40. roku Zivota, avSakaZsi
mamografii hradi sama, jako tzv. samoplatkyhaké screeningové vyseni, které si
klientka vyZzada mimo genycéasovy interval, musi zaplatit (MiSkovska, 200219 -
221). Pro Zeny mladsi 40 let neni mamograficke tvgié vhodné, proto se mladsSim
Zzenam doportuje provést ultrazvuk péis a jen v pipac patologického nebo
nejasného nélezu se dapje vySetenim na mamografu (Bilkova et al., 2011, s. 272 —
278). | vtomto pipact pacientka k sonografickému vyt gichazi jako
samoplatkys. Ultrazvuk pati mimo jiné k dopitkovym metodam mamografie
(Miskovska, 2006, s. 219 - 221).

Na kazdém pracovisti je o klientkach veden zaznapravedenych vysgni i
jejich vysledcich v pisemné, filmove, pgapact elektronické podabh Pro kontinuitu
screeningu nadarprsu je zasadni, aby vSechny zaznamy o preveativwySeteni
byly k dispozici na jednom pracovisti, protoZzéle¥itym faktoremc¢asného zachytu
nadoru je dynamika zén v ¢ase. Z toho vyplyva, Zefipzméné mamodiagnostického
centra, které klientka navsuje, ma stavajici pracoviSpovinnost zajistit fesun jeji
celé dokumentace, santepn¢ pod podminkou souhlasu dané klientky (Skovajsova,
2011b, s. 9 — 15). Jednou dekitych podminek pro zvySenifiposu screeningu a
v¢éasné diagnostice preklinickych stadii jeegievSim periodicita (Kodl et al., 2009, s.
342 — 347).

Povinnost odesilat Zeny na preventivni mamografigk&teni ma gynekolog a
prakticky Iéka (Bilkova et al, 2011, s. 272 — 278). Na Zadanksinweést spravny kod
diagnozy Z. 123, vypsat slovem ,screeningovd mamtdigr a pacientku odeslat na
akreditované screeningové praco¥iSTaké on nebo sestra musi klientce v
duvod, dilezitost a pitbéh vlastniho vySéeni (MiSkovska, 2006, s. 219 - 221).

Legislativnim podkladem screeningového programuvyilaSka Ministerstva
zdravotnictvi¢. 372/2002 Sh. a dopafenym standardem, ktery byl Zegén ve
Véstniku MZCR (¢astka 11/2002), dale standard pro provedeni datoaéditu center
uvedeny tamtézchstka 12/2002), (Svobodnik et al., 2007, s. 1686).1Screening je
takétizen dle doporéeni Evropské komise (Danes, 2007a, s. 12 — 14).

Spusénim organizovaného screeningu doslo kaeldi a pojmenovani mamarni

diagnostiky v ramci radiologie. Zakladem preveniinn programu neni samotny
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mamograficky pistroj, ale zkuSeny mamodiagnostik, organizaceesingu a kontrola
kvality preventivnich vyséeni. Ukazatelem dobrého mamodiagnostického ceatra |
pocet vySeteni za rok, a proto jednou z podmineglasti screeningu je minimam500
vySetenych Zen &hem kalend#éniho roku (Skovajsové, 2011b, s. 9 — 15).

Screeningova akreditovana centra musi projit pesoeakreditace, podrobit se
naslednému monitorovani a kontrolovani dl€eagych pravidel (Svobodnik et al.,
2007, s. 163 — 166). Pracowvistkteré se uchazeji o zapojeni do screeningového
programu, musi dokazat, Ze dané podminkyigpla budou schopni je nadale
dodrzovat. Screeningovd mamodiagnosticka pracowistisi mit k dispozici tyto
zobrazovaci metody: mamografii, duktografii a dtmografii prsu, také vyhovuijici
technické vybaveni pro interv&m vykony pod sonografickou nebo mamografickou
kontrolou (Skovajsova, 2011b, s. 9 — 15). Akreditdanguje na zaklad splreni
naranych kritérii, kterd jsou stanovena zakonem. Cemtéde musi zabezpie
navaznost nasledné diagnostiky a terapie.

Dulezitymi kritérii jsou také délka objednavacichnméni a doba do weni
diagnozy (Miskovska, 2006, s. 219 - 220)eské Zeny jsou &Sinou o vysledku
informovany ihned po vySini nebo ve velmi kratké dél{Skovajsova, Svobodnik,
2007, s. 1 — 5). Aby sergdeSlo zbyténé nejistat a stresu Zen, tak diagnostika
negativniho nélezu by #a byt co nejrychlejsi, nejlépeshhem jednoho dn& ekani na
negativni vysledek by nefto byt delSi jak iti pracovni dny a k oznameni pracovni
diagndzy nemocné zéiy melo dojit nejpozdji do 15 drii (Skovajsova, 2011b, s. 9 —
15).

Pred vilastnim vySénim m& Zena za ukol vyplnit anamnesticky dotazmiito je
vhodné, aby se dostavilatasovym pedstihem fiblizné 30 minut. Péizené snimky
ve dvou zakladnich projekcich hodnoti dva rentgegmié, proto se na zpraveka
n¢kolik minut az @il hodiny. Podle vysledku se mohou lékpiipadré dohodnout na
doplhiujicim vySeteni, WtSinou se jedna o vy¥ehi pomoci ultrazvuku (MiSkovska,
2006, s. 219 — 221).

Kazdé centrum se musi po dvouletéasgbeni znovu reakreditovat a podrobit se
kontrole nad odbornou #pobilosti, technickou vybavenosti, take zanstnasledné
p&e o pacientku s prokazanym zhoubnym nadorem (S&ovaj Svobodnik, 2007, s.
1 — 5). Ve ¥stniku MZCR 4/2010 bylo v3ak z¥ejrnéno prodlouZeni akreditai doby
na 3 roky (Majek et al, 2013). Pouzivané zdravéiprostedky musi odpovidat
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ustanovenim zakona 123/2000 Sb., mamografickyigtroj nesmi byt starsSi jak 8 let a
ultrazvukovy pistroj musi disponovat sondou o frekvenci 7, 5 MBiereotaktické
zarizeni neni nezbytnou s@asti pracovi®, ale je nutné zabez§ie jeho dostupnost
(Skovajsova, 2011b, s. 9 — 15).

Kontrolu dodrzovani stanovenych pravidelul@zné monitorovanicinnosti
center a ¥decky rozvoj projektu maji ¢eské republice za tkol 8wnezavislé komise.
Prvni je Komise pro screening nati@rsu MZCR a druhou je pak Komise odborfiik
pro mamarni diagnostiku KOMD (Svobodnik et al., 208 163 — 166).

Komise pro screening nadorprsu MZ CR se sklada ze dvou radiolog
mamodiagnostik, dale ze zastupcStatniho éadu pro jadernou bezgreost SUJB a
Masarykova onkologického ustavu v BrnV komisi jsou z#&leréni i zastupci
zdravotnich pojifoven, &etrg VZP, jmenovani zastupci Ministerstvem zdravotriictv
a v neposledniadé zastupci pacientskych organizaci. Komise zasétdizmé jednou
za 2 n¢sice, projednava a vyhodnocuje Zadosti novych pi&ta vysledky z kontrol
pracovi§ stavajicich. DaleeSi koncepni ukoly, jako jsou zmny v legislati¥ a
hustota sit akreditovanych center (Danes, 2007a, s. 12 — 14).

V KOMD jsou predevsim pedni odbornici mamarni diagnostiky z Radiologické
spole&nosti, zastupci ze SdruZzeni nestatnich ambulantmédhiologi SNAR a
z Asociace mamodiagnostilCR (AMA CZ), (Svobodnik et al., 2007, s. 163 — 166).
Tato komise vydava dopateni a pokyny prorizeni ¢eského screeningu (Danes,
2007a, s. 12 — 14).

Pravidelny datovy audit, coZz znamenaérsba statistické zpracovani dat
z akreditovanych pracovisje pod zastitou Institutu biostatistiky a analyZ a RF
MU (IBA). Shkér presreé definovanych, strukturovanych dat je podminkou pro
reakreditaci a setrvani v projektu, proto jsou gmteech zavaznvyzadovana. #
zpracovani dat nejsou porusovany zadné legislaheniny, zejména je respektovan
zakon¢. 101/2000 Sb. o ochrarosobnich ud#j (Svobodnik et al., 2007, s. 163 —
166).

Pro gehlednost, siy a spravnou strukturu dat screeningovych centevydyoien
softwarovy program MasSc, ktery zaji§e digitalizaci, bezp#ou archivaci a ignos
vSech shromazdych udaj. VSechna centra jsou povinna vést zaznamy o0 svém
fungovani a o vSech klientkach ¥egré dané struktie, aby byly k dispozici pro
kontrolu Uplnosti dokumentace a k naslednému $t#té&mu zpracovani (Danes,
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2007a, s. 12 — 14). Za pomoci tohoto programu setr&luje skr i kvalita
odevzdavanych dat. Préstinictvim aplikace MaSc se také rozhoduje, zda ma
pracovis¢ nadale pravo na spoléast ve screeningu a zisk&bpotrebnou akreditaci.

V ramci provadné kontroly musi 1éka a radiologické asistentky doloZittast ve
vzklavacich programech. Dale se hodnoti kvalita vydgeh vysledk vySeteni

a preciznost provedenych screeningovych sihi(kovajsova, 2011b, s. 9 — 15).

Skér a analyzu dat financuje AMA CZ z finamich prostedka, které pro @
ziskdva Avon Cosmetics z prodeje propageh materidl oznaenych fizovou
stuzkou. AMA CZ je také provozovatelenlezitého zdroje informaci o preventivnhim
programu pro odborniky i laickou ¥ggnost, a tim je webovy portal www.mamao.cz.
Zde je také umozm prostor pro dotazy n&lni odborniky v oblasti screeningu u nas
(Danes, 2007a, s. 12 — 14). Nedilnoucsati inform&niho podkladu screeningového
programu je sledovani vyskytu zhoubnych nédo¥ pripace mamografického
screeningu nadérprsu, je VCR zaji$éno Narodnim onkologickym registredR
(NOR CR). NOR CR a dalich det néarodnich regisir spada pod spravu Ustavu
zdravotnickych informaci a statistiR (UZISCR), (Majek et al., 2012, s. 48 — 51).

Hlavnim Uskalimceského screeningového programu je niz&st Zzen. Misto
pozadované sedmdesatiprocenttasii se pohybujeme kolem hranice potgiceti
procent (Kiz, 2007, s. 16). Asi polovina Zen se z mnoliaodia k preventivhimu
mamografickému vyS&ni nedostavila a nelze anéekavat, Ze vSechny Zeny ze
sledované populace toto vy&ati podstoupi (Bilkova et al., 2011, s. 272 — 2&8)e
kazdor@n¢ zvySujici se p&et nam pinasi jistou nagi na zlepSeni, abychom vsak
dosahli vyrazného sniZzeni mortality, musi se r&&wtst screeningu vysplhat az na
osmdesatiprocentni hranici. Podle Skovajsové a &Wka je také na mistsi
uvédomit, kolik Zen podstupuje mamografii v akreditoyeh centrech a kolik mimo
né. Pra¢ cesky screeningovy program trpi odlivem Zen do nakbtwmvanych
mamografickych pracovis kam jsou odesilany svymi obvodnimi |&k& specialisty
ze zvyku a bez dostadt®ych znalosti o problematice sekundarni prevenkev@sova,
Svobodnik, 2007, s. 1 - 5).

DalSim neopomenutelnym problémem &tV paet dophujicich, Fedevsim
ultrazvukovych vySéeni, protoze piet €chto vySeteni gevySuje o deset procent
hranici danou staty Evropské unie. Ultrasonografee nezpsobuje vysSi radéai
z&®z, ale ma jisty negativni vliv na ekonomiku scregoivého programu. Je to dano
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snahou mamodiagnostik 0 preciznost f zjiStovani p@ate&nich zmn na
screeningovych mamogramechi{¥K 2007, s. 16).

Z nulové pozice P startu screeningu sea@st ¢eskych Zen v roce 2009 dostala
pies padesatiprocentni hranici¢ds$t zahrnuje i opakované n&wst zen, nejedna se
tedy o prosty satet Zen, které ¢kdy a teba jen jednou screeningovou mamografii
absolvovaly. Severské zeéns ficetiletou tradici screeningu maji az 80% dfsst,
avSak sotasti programu je pravidelné adresné zvani. O zawedanizovaného
adresného zvani @R se zatim polemizuje (Skovajsova, 2011b, s. 9 )- ASodle
Kiize (2007, s. 16) by v budoucnosti adresného ostmiozen nily hrat wtsi roli

zdravotni pojisovny.

2.2 Mamografické vySeteni

Cileny screening ma za ukol odhalit karcinom v&dkdy je klinicky remy a
nemetastazuje krevni cestou do celétm Screeningem se snazime dosahnout snizeni
amrtnosti a odhalit co nejvysSi mnozstvi carcinomna situ (CIS) v populaci
sledovanych Zen (Chmelikova, 2010, s. 27 — 29). btpafie gedstavuje zatim
nejvhodrgjSi metodu pro diagnostiku karcinomu prsu, atedevsim pro screening
(Danes, 20074, s. 12 — 14). Sgokes klinickym vySetenim a ultrasonografii zatuje
mamografie vysokou v§Enost screeningoveho programu. Dokaze spoleldahalit
klinicky némou lézi (Chmelikov4a, 2010, s. 27 — 29). Mamografe vyznauje
vysokou senzitivitou i specificitou a to i u malynhdofi. K tomu je relativd levna a
rychla, proto zcela vyhovuje vy$evani velkého p&iu Zen. Je reprodukovatelnou
metodou a umaije tedy srovnavat snimky z jednotlivych n&vsklientky. Navic
diagnosticky pinos vyrazs prevysuje obavané riziko z azhi (Danes, 2009b, s. 13 —
17).

Zena je vyséena ve dvou zakladnich projekcich. Prvni stanovemrojekci je
mediolateralni Sikma projekce (MLO, z angl. medietal-oblique view) a druhou je
kraniokaudalni projekce (CC, z angl. cranio-caudelv), (Chmelikova, 2010, s. 27 —
29). Vlastni vySéeni se provadi vestoje, 2 projekce na kazdy pdy mskame 4
mamografické snimky. Pro leps8itelnost snimku je nutné prs zkomprimovat, coz

muze byt pro gkteré klientky bolestiveé, avSak tlak komprese nerd Zlazu nijak
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zrawujici (Miskovska, 2006, s. 219 — 221)i Porizovani snimi by nmela byt vzdy
zachycena bradavka z profilu a musi byt zobrazewo nejvice prsni tkan
(Chmelikov4, 2010, s. 27 — 29).

Pro hodnoceni screeningovych mamogiase vCR pouziva klasifikace BI-
RADS (Svobodnik et al., 2007, s. 163 — 166). Totalrfoceni slouzi k vyjadni
mamodiagnostika na dalSi postup (obvyklé sledovamamci screeningového
programu, dopléni dalSiho vySééeni, kontrola v kratSintasovém intervalu, ...).
Hodnotici kategorie se stanovuji ihned po provedimiého vySéeni a pro kazdou
vySetovaci zobrazovaci metodu zwagmamografie, ultrasonografie, magneticka
rezonance, apod.). teni kategorie neni mozné dodaie meénit (nagiklad po
provedeni dogiujiciho vySeteni nebo po zjighi vysledku biopsie).

Klasifikace se di do jednotlivych kategorii: BI-RADS 0 — nelze raxnout o
vysledku, nalez neni kompletni, nutné doplnit dalStobrazovacim vySetnim.
Priklady: negehledny MG obraz, loziskovy stin nejasné etiolagikalni asymetrie
denzity na mamogramu (po MG nésleduje UZ), nesiokifUZ obraz u mladsi Zeny
s poderelym palp&nim nélezem (po UZ dofljeme MG), jakykoliv nespecificky
obraz na MG i UZ vyzadujici pouziti dalSi vy&etaci zobrazovaci modality, nap
MRM.

BI-RADS 1 - negativni nalez, dop@eno pokraovani rutinniho sledovani
v ramci screeningu. BI-RADS 2 — benigni nalez, oejgritomny Zadné znamky
malignity, a tudiz je dopoten kEZzny screening. Do této kategotiadime i cysty,
které z |[éebnych (ne diagnostickych)idodi punktujeme tenkou jehlou.fiRlady:
cysty, z¥tSené lymfatické uzliny s obvyklou strukturou, tké kalcifikované
fiboroadenomy, kalcifikace benigniho charakteru, ..Frekvence dalSich kontrol
v pripact kategorie 1 a 2 je individualni a zavisi na stak&m riziku karcinomu prsu
kazdé Zeny. Pokud mlada Zena mimo screening&yeni nosikou mutace BRCA 1
a 2, nejde o Zenu s velmi vysokym rizikem karcinopnsu nebo s vyraznpozitivni
rodinnou anamnézou, nejsou dalSi kontroly opod&tétnU Zeny ve screeningovém
véku s pamérnym nebo lehce zvySenym rizikem karcinomu prswhedny &zny
screening. AvSak u Zeny uZivajici HST, se dopgeri screening kombinovany
mezirané s vySetenim, které si pacientka hradi sama.

BI-RADS 3 — pravdpodobré benigni nalez. Dopotena kontrola v kratSim
¢asovém intervalu (zpravidla za 3 - 6 ¢&gimi). Fiklady: nejednoznmé
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mikrokalcifikace neprokazujici znamky malignityJidai Gtvary velmi pravépodobré
benigniho charakteru.

BI-RADS 4 — podeiely nalez. V tomto pact mame ti subkategorie dle vyse
pravéEpodobnosti malignity. Jedna se o 4a oddil s nizkawdpodobnosti malignity
nad 3%, dale 4b oddilf@dstavujici sedni riziko mozné malignity a 4c oddil
vykazujici vysokou pravgbodobnost malignity do 94%. Nutnost indikovat ndske
vySefeni pomoci biopsie (FNAB, core-cut, mamotomie, afx@rbiopsie). Fiklady:
lehce nepravidelna formace, nejedndarméa mikrokalcifikace, cysta se ztldkiu
stnou, lehce nepravidelny stin na MG, apod.

BI-RADS 5 - pravdpodobrg maligni nalez. Jedna se o velmi vysokou
pravdpodobnost malignity (nad 95%). €ige indikovana biopsie (FNAB, core-cut,
vakuova nebo opetai biopsie). Fklady: cipaty stin na MG, hypoechogenni Utvar se
znamkami malignity na UZ, apod. U kategorii 4 a e mozné domlovat dalSi
zobrazovaci metody kiesrEjSimu ugeni stadia, velikosti, vylaieni multifokality,
vzdalenych metastaz, apod. BI-RADS 6 — kategotierdkje vyhrazena pro znamou
malignitu owifenou pomoci bioptického vydehi (napiklad pred ¢i v prabehu
chemoterapie,ipd operaci, atd.), (KOMD, 2008a, s. 1 — 8).

DalSi kategorizaci pouzivanou ve screeningovém rpmg je klasifikace dle
Tabara. Hodnoceni tuje typ prsni zlazy podle jeji denzity adlidse do 5 typ Tabar |
— V. Prsni Zlaza typu Tabar | se vyZog stedre denzni fibroglandularni strukturou.
Tabar Il je involgni typ prsni Zlazy &Sinou u starSich Zen. Tabar Il je nizce denzni
typ Zlazy srezidudlni fibrogladularni strukturolyp Zzlazy Tabar IV ma denzni
granularni strukturu a Zlaza typu Tabar V se projaavelmi vysokou denzitou
(KOMD, 2009Db).

Kodl a kol. se ve svéndlanku vyjaduje k pisobeni ionizujiciho zéni, které
s mamografickym screeningem Uzce souvisi. Zabysalodhadem rizika plynouciho
z oz&eni, které by mohlo Zsobit vznik rakoviny mléné Zldzy indukované #énim.
Autori se shodli na tom, Ze neni na miigvazované sniZzenikku Zen pro vstup do
screeningu pod 45 let, ani zkraceni dvouletéhorvate na jeden rok. DoSlo by
k dvojnasobnému zvySeni ratidho rizika bez vyssi efektivity pro zachyt karaimo
(Kodl et al., 2009, s. 342 — 347).

Léka posuzujici screeningové mamogramy musi byt atéstevoboru radiologie

a musi mit zhodnoceno minimalr2000 snimi asymptomatickych Zen za rok
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v poslednich iech letech své praxe. Také po radiologickych atiséeh je
vyZzadovano ekvivalentni vZ@ni, nejlépe absolvovani specialiného studia
(atestace). P procesu reakreditace jsou lékisasistentky proSkoleni specializovanymi
kurzy, které se za#uji na diagnostické a organizd aspekty preventivniho

vySetovani prsu a problematice ra¢ié ochrany (Skovajsova, 2011b, s. 9 - 15).

2.3 Doplnujici zobrazovaci metody screeningu

Mezi zakladni metodyadime pedevSim mamografii a ultrazvuk (Bilkova et al.,
2009, s. 69 — 75). Ultrazvuk zastupuje vyznamndiwroblasti prevence a diagnostiky
karcinomu prsu a to wifpact diferenciace loZiskovych stina symetrickych denzit
(Kutilova, 2010, s. 43). Ultrasonografické vy&eti prsi, uzlin podpazi a nadkkové
oblasti ma vyznam v prvia® u mladych Zen s hmatnou rezistenci. V tomiipaurt
muze byt mamografie néghledna (Prausova, 2010, s. 26 — 32). Ultrazvuieginou
sourasti vySabvaciho algoritmu a diky vyvoji v oblasti této mtitlase vyuZivaji i
dalsi metody, jako je USG zobrazeni s aplikaci tasthi latky 2. generace a
sonoelastografie. Sonoelastografie za pomoci witikazvych vin posuzuje charakter
elasticity tkag (Kutilova, 2010, s. 43).

Jako dopiujici metoda je vyuZivana magneticka rezonancek@Bd et al., 2009,
s. 69 — 75). Zavedenim novych sekvenci, pouZitiecigini prsni civky a aplikaci
paramagnetické kontrastni latky se MR mamografastvyznamnymc¢lankem
diagnostického algoritmu v oblasti zobrazovani piazy. K hlavnim indikacim MR
mamografie seradi: rozliSeni poopetaich a postradimich znmén od recidivy
karcinomu prsu; detekovani multifokalni, multicéeckych a bilaterdlnich lézi;
posouzeni tumordzniho postizeni (infiltrace do okdi tkani); nalez metastéaz
lymfatickych uzlin bez znamek primarniho tumoru; Sefovani pacientek se
silikonovymi implantaty (Iéze, poSkozeni implanjatscreening u vysoce rizikovych
pacientek (genové mutace); diferencialni diagnastikalignich a benignich |ézi,
sledovani odpasdi na terapii; pedoperani staging a planovani nasledujictdg.
Prihlédnutim k hormonalnimu vlivu na 2mu intenzity signalu po podani kontrastni
latky je nutné podstoupit vySeni v 2. - 3. tydnu menstrér@ho cyklu. DalSim

limitujicim faktorem je nutna doba odstupu od ctgického zakroku, core-cut biopsie
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¢i vakuové biopsie; uvadi se minimal® mésiai. Dale je doporéovano provest
vySeteni s osmnactigsicnim odstupem od préthné radioterapie Rez&ova,
Jurickovd, 2009, s. 61 — 68). Oproti klasickym metodant M UZ poskytuje
magneticka rezonance morfologickou i fdnkinformaci, a to diky postkontrastnimu
syceni prsni Zlazy. Jedinou indikaci bez kontralstikly je jiz zmhované hodnoceni
celistvosti prsniho implantatu, mozné poskozgmuptura (Schneiderova, 2010, s. 43
— 44). O funkci MR mamografie ve screeningu senzatieuvazuje zidrodu jeji
gasové a finakni nar@nosti Rez&ova, Jurékova, 2009, s. 61 — 68).

Pfi stanoveni spravné diagndzy je mozné vyuzit iidalgtody pracujici na
principu ionizujiciho zgeni, jako jsou mammoscintigrafie, vyj®ini tomografie,
pozitronova emisni tomografig hybridni gistroj PET/CT (Bilkova et al., 2009, s. 69
— 75). Za pomociéchto metod Ize hodnotit vztah nddoru k okolnim lgtitam nebo
odliSit nenadorovou rezistenci od karcinomu (Pra&so2010, s. 26 — 32).
Nezastupitelnou Ulohu majitipstanoveni rozsahu onemaan, zejména v fpact
hledani vzdalenych metastaziangcidive (Bilkova et al., 2009, s. 69 — 75). Vyjmini
tomografie a ultrazvuk slouZifippostiZzeni vnitnich orgad, k odhaleni plicnich
metastaz se vyuziva rentgenového snimku. V@uvyliagnostickych metod nesmi
chykét nukleargmedicinské vySéeni scintigrafie kosti, ktera posuzuje mozné
metastazovani ve skeletu (Prausova, 2010, s. 2§.— 3

K now pouzivanym metodam, fungujici na jinych principenbZ je ionizujici
z&eni a ultrazvuk, pét elektricka impedaimi tomografie, mikrovinna radiometrie a
také CT laserova mamografie (CTLM). Vy&ati CTLM zprostedkovava detekci
patologickych cévnich zén v prsu, avSak neni schopna jedn@mdaodliSit maligni
nador od benigniho. V tomtaipact je core-cut biopsie nezastupitelnou vySeaci
metodou. DalSi technicky rozvoj a studie ukazoke jenisto v diagnostickém procesu
by CTLM mohla zaujmout (Bilkova et al., 2009, s.-695).

Nemocna Zena ma pravo byt informovantadoperané o povaze léze a rozsahu
oper&niho vykonu. K tomu nédm slouzi intervenm diagnostické vykony: vakuova
biopsie (mamotomie), core-cut biopsie nebo aspirabiopsie tenkou jehlou.
Zminovana mamotomie f{spiva nenahraditeth k owiovani nejasnych drobnych
nalezi a mikrokalcifikaci ve screeningu, a také ke sniz@inosti diagnostickych
excisi (Skovajsova, Vasa, 2010, s. 43). Vakuovasdiofunguje na principu aktivniho
nasavani tkahpod tlakem, ktery je vytwen ve vakuové pundp Pri vakuové biopsii
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pouzivame jehlu (mamotom) ofgwvitu 11 gauge a lze ji provéidood mamografickou

I ultrasonografickou kontrolou. Pomoci stereotdddicore-cut biopsie Ize ziskavat
cylindrické vzorky tk&s. Jehly pouZivané ip core-cut biopsii se do prsu zawvfid
specialnim bioptickym &em, kteréridi silu a hloubku giniku jehly (Chmelikova,
2010, s. 27 — 29).
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3. Testovani genetickych mutaci

Karcinom prsu fedstavuje v saiasné dod jedno z nejastji diagnostikovanych
malignich onemocami u Zen. Jedna se o multifaktorialni onemménvznikajici na
zaklac interakci genetickych faktra vlivu prostedi (Machékova et al., 2006, s. 48
— 54). Nador prsu pétv naSi republice k jedné z saggjSich gFicin umrti (Foretova,
2008b, s. 44 — 48),fplizné kazdou desatou Zenwhem jejiho Zivota toto maligni
onemockni postihne (Machikova et al., 2006, s. 48 — 54).

Karcinom mammy se vyskytuje ve dvou patogenickySogich formach. U &Siny
Zen se karcinom prsu vyviji ve foénsporadického onemoémni (Pohlraich et al.,
2012, s. 59 — 66). V kterékoli hoe prsni Zlazy rive dojit k primarni genetické
udalosti, ktera je i@nasena na batné potomky vytvéejici nadorovy klon.
K dosazeni plérozvinutého maligniho fenotypu je nutné nahrosmieninimalre 6 —
7 dalSich mutaci onkogéra dalSich tzv. epigenetickych udalosti. Totiz Zaggdina
mutace nema schopnogefransformovat normalni Bku v buiku nadorovou (Goetz,
Foretova, Puchmajerova, 2006, s. 44 — 47).

U wetsSiny sporadickych karcinoin je bran v uvahu &k, gynekologické a
endokrinologické udalosti v ZivdtZeny, Zivotni styl, vliv progedi a pedevsSim
rodinna anamnéza (Mactkbbva et al., 2006, s. 48 — 54). Asi u 5 — 20% namjok
Zen lze oekavat ddicnou etiologii onemoaimi. Tedy Zena zfflila z pedchozi
generace mutaci v genu, ktery reguluje damy cyklus a opravuje nahoérvzniklé
chyby v DNA. Mutace je zakédovana ve vSechikach jejiho organismu (Batikova
et al., 2003, s. 28 — 34). U tohoto procentualrdtibadu je patrny familiarni vyskyt,
ktery miZze, ale také nemusi znamengtidnost. Ve sledovanychiipadech rodin
musi byt splana ukita vékova kritéria aetnost vyskytu (Foretova, 2008b, s. 44 — 48).
Riziko vzniku karcinomu prsu tedy v@ta s vysSim pisem postizenyckilena rodiny
a s niz§im vkem v dok jejich diagndzy. K odhadu vySe rizika byly vyteoy tzv.
Clausovy tabulky (Mach#&ova et al., 2006, s. 48 — 54).

Z davodu, Ze organismus jiz jednu mutaci nese od nafpze riziko vzniku u
hereditarni formy nadoru mnohonassluyssi (Bartdkova et al., 2003, s. 28 — 34).

Pro hereditarni karcinomy prsu je typické, Ze onemyoi postihuje Zeny v nizsi

23



vékové hranici, dochazéasto k bilateralnimu postizeni a nasimutaci ohrozZuje i

zvysene riziko vzniku nado jinych lokalizacich (Pohlraich et al., 201258.— 66).

3.1 Mutace vgenu BRCA1aBRCA?2

Vroce 1994 a 1995 byly po zdlouhavém zkoumani @opsgeny BRCAL a
BRCA2. V piipact zdkdéni zarodéné mutace je u Zeny zvySena prgwadobnost
vzniku onemocéni nadoru prsu a vajeika (Foretova, 2008b, s. 44 — 48). Gen
BRCAL je lokalizovan na dlouhém raménku 17. chroomoz (17921) a BRCA2 je
umisén na dlouhém raménku 13. chromozomu (13g12 — 1Rjteiry BRCAL a
BRCA2 se dastnifady pochod pii udrZzeni stability genomu. Jedna se v pra€é o
reparaci dvouvlaknovych zlainDNA, regulaci transkripce (Zimovjanova, 2009, s.
348 — 350) awleZitou roli maji také p regulovani bu&tného cyklu (Foretova, 2008b,
S. 44 — 48). Mutaceithto geri jejich funkce poSkozuji (Zimovjanova, 2009, s. 348
350). Testovani obou g&nje ponerné zdlouhavé, protoZze k mutacide dojit
v kterékoli lokalizaci kédujicich usékForetova, 2008b, s. 44 — 48). Prgvddobnost
pienosu mutace z ragh na potomka je 50%, jedna se tedy o autozafrddminantni
dédi¢nost (Novotny, Zimovjanova, 2011, s. 30 — 33).

Podle Bartdkové a kol. (2003, s. 28 — 34) byla asi u 52%6ithych forem
karcinomu prsu prokadzana mutace v genu BRCA1, u B2#%&ace v genu BRCA2 a u
zbylych 16% se howd o mutaci genu Zjsobenou jinym &dicnym syndromem. Diky
vyzkumu byly objeveny i dalSi mutace geravSak BRCA1 a BRCA2 mutace Hat
k ttm negasgjSim a riziko onemoami prsu v pipac téchto dvou mutaci dosahuje
v n¢kterych gipadech az desetinasobktzbého popukniho rizika (Foretova, 2008b,
s. 44 — 48).

Testovani predispogiich gei BRCA1 a BRCA2 je dnes @leské republice
povazovano zadiny standard (Foretova, 2007a, s. 3 — 5).iiggat podezeni na
dédicnou formu karcinomu prsu ime onkolog, prakticky Iékanebo jiny specialista
pacientce a jejimifbuznym doportit genetickou konzultaci (Foretova, 2008b, s. 44 —
48). Klienti maji moznost navstivit odiéni lékaské genetiky, které je Geské

republice dostupné v kazdérgt$im ntst.
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Klientka si sjedna nebo je pozvana ke konzultady, genetik ziskava podrobné
informace o nadorovych i jinych onemeonm vyskytujici se v jeji rodih Genetik ma
za ukol zjistit vSechny podrobné informace o ty@dat a Wku nemocného v daéb
diagnézy (Foretova, 2007a, s. 3 — 5). Vramci gekétkonzultace je podrobn
sestavena osobni a rodinna anamnéza klient&yigenergnim rodokmenu. Tyto
GUdaje je mozné st z lékdské dokumentace, Umrtnich tisti narodniho
onkologického registru (Foretova, 2008b, s. 44 3. 4&sto jsou informace o
vzdalenych fibuznych nespravné nebo neuplné, ale cknir mozného @licného
U Zen je dlezité zabezp#t informace o histologickém typu nadoru &tpmnosti
receptofi, protoze #které typy nadar se vyskytuji vramci &li¢cnosti casgji
(Foretov4, 2007a, s. 3 -5).

V nasi republice je molekulatrgenetické vySéeni nabizenoé¢ pacientkam, u
kterych byly splgny zakladni indikani kritéria k testovani gégnBRCA1 a BRCA2
(viz tabulka 2, s. 44), (Zimovjanova, 2009, s. 34850). Nejdive prolthne genetick&
konzultace, kde klientka dostane i@ditné informace o genetickém vyseli a
vyswtleni cgdicné podstaty nadar(Foretova, 2007a, s. 3 — 5). Pokud pacientka chce
vySeteni podstoupit, je nutny jeji pisemny souhlas. $tadeani je pdeba odebrat 10
ml Zilni krve, z které se nésledlizoluje DNA potebnd k vlastni genetické analyze
(Zimovjanova, 2009, s. 348 — 350).

Genetické testovani je v podstatledani mutace v uvedenych genech BRCAL a
BRCA2. Testovani je vhodné provddnejprve u léené pacientky, vifpad
vicetetného postizeni vrodin je zahdjeno u nejrizik@si pacientky, nap
s nefasrgjSim vyskytem nadoru, s oboustrannym postiZzenino raiplicitou nadoru
prsu i vajénika. V mnoha rodinach bylo nalezeno onemadrhereditarnimi nadory
spolu s nadory nahodivzniklymi. Je to danoifedevsim tim, Ze sporadicky nador prsu
postihuje starSi Zzeny (Foretova, 2007a, s. 3 <J&Ina se o tzv. fenokopie, které
mohou vlastni genetické vy$eni zn&né zkomplikovat (Foretova, 2008b, s. 44 — 48).
Zimovjanova (2009, s. 348 — 350) uvadi, ze asi% 33ech nalezenych mutaci byly
popsany ii mutace v genu BRCAL a 8dwmutace v genu BRCA2, a Ze kazda rodina
muze mit svou vlastni mutaci. fipact negativniho vysledku testovani BRCA 1 a 2

gemi u nemocné pacientky nelze moznostithé predispozice k nadon vylowit.
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Muzeme se setkat, Bus genem, ktery neni rutidinestovan nebo s genem, ktery nebyl
jes€ objeven (Foretova, 2008b, s. 44 — 48).

Vysledkem testovani tZe byt: patogenni mutace byla nalezena a je mathé t
testovat zdravéifbuzné, nebo mutace v testovanych genech nebyl@phoa a neni
tedy povoleno testovat zdravé rodinngslusniky, protoze étlicnost neni vylotena
(Bartaikova et al., 2003, s. 28 — 34).

Pokud se mutace zodp@mna za vysoké riziko vzniku karcinomu u pacientky
prokaze, je vySéeni nabizeno dalSintipuznym v riziku, tedy rodiim, sourozenim
obou pohlavi i vzdalenym ifppuznym. Genetické vydeni je zpistupreno vSem
rodinnym gislusnikim od 18 let ¢ku. Informace o preventivnich genetickych
vySefeni fedava pacientka sama a ktomuteld jsou k dispozici informni
materialy a letaky, kde seipuzni pacientky dozvi konkrétni pokyny a informace
vySeteni (Foretova, 2007a, s. 3 — 5).

Po ukorteni testovani je klient pozvan na dalSi konzulsagenetikem, kde mu
jsou oznadmeny vysledky analyzy a je mu nabidnufmodgieni nasledné preventivni
p&e. Genetik dale navrhuje kandidaty na genetickévési (Bartaikova et al., 2003,
S. 28 — 34). Po stkni vysledku je rizikovym osobam dopdemo dalSi sledovani ve
specializovanych centrech (Foretova, 2007a, s.53, kde je po genetikovi péien
koordinatorem p& Kklinicky onkolog, ktery spolupracuje s radiologghirurgy,
plastickymi chirurgy, gynekology, psychology a jiniyspecialisty (Bartikova et al.,
2003, s. 28 — 34).

Riziko onemocani nadory je u nosek mutaci gein BRCA 1 a 2 oproti ostatni
populaci rkolikanasobs zvySeno (Foretova, 2010c, s. 510 - 515). Riziko
onemocgni karcinomu prsu se wbné populace pohybuje v rozmezi 8 — 10%, avSak
u nostek BRCA1 nebo BRCA2 mutace riziko dosahuje az 8B%6a rizika vzniku
nadoru ovaria v populaci se udava kolem 2%, aleoskek BRCAl se zvySi
tiicetinasobn (60%) a u nosek BRCA2 desetinasobrn(20%), (Foretova, 2008b, s.
44 — 48). Hodnoty relativniho rizika jsou vyjédy v tabulace (viz tabulka 3, s. 45),
(Foretova, 2010c, s. 510 — 515). Individualni Maifiea téchto rizik je pozorovana i
v ramci jedné rodiny a stejné mutace (Foretova8R0se. 44 — 48).

Dosud byly popsany vrozené mutacgkalika tumor supresorovych géntedy
BRCA 1 a 2, dale p53, ATM, PTEN, kterétmobuji d¢dicné nadorové syndromy
karcinomu prsu. Kolem 90% vSechrigpdh dosud definovanych hereditarnich
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predispozic tvéi mutace v genech BRCA 1 a 2, ve zbylych 10 — 1%%eslna o
mutace nejednoziia¢ definovanych gein Mezi re pati geny s nizkou penetraci,
které celoZivotni riziko vzniku karcinomu prsu zujisvyrazrée mére. Jednim zdchto
geni je intenzivié studovany gen CHEK 2. Vysledky, publikované koiledtn autofi
Klinické onkologie z roku 2005, vypovidaji o nizkétnosti mutace CHEK 2 @eské
republice. Také dosli k zéxu, Ze by bylo mozné radit vySeteni této mutace do
analyzy hlavnich predispaziich gei BRCA 1/2 (Kleibl et al., 2005, s. 98 — 101).
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4. Prevence karcinomu prsu nosiek genetickych mutaci

U priblizn¢ poloviny zdravych osob pochazejici z rodin s peaé testovanou
osobou byla mutace prokazana (Bakimva et al., 2003, s. 28 — 34). Informace o
primarni i sekundarni prevenci jsou r@sn mutaci pedavany jiz g konzultaci
s genetikem o vysledcich genetického testovanietbea, 2008b, s. 44 — 48).

V ramci prevence by se dy nosikky mutace vyvarovat snadno ovlivnitelnych
rizikovych faktoi (Bartaikova et al., 2003, s. 28 — 34), proto je zasadnieptkam
zdiaraznit nutnost dodrzovani zdravého Zzivotniho stypiedevSim neki@ctvi
(Foretova, 2008b, s. 44 — 48). Baikova a kol. totiz uvadi, Ze kéeni gedstavuje
zavazné onkologické riziko a v praci publikovan®ege 2001 bylo prokdzano zvysené
riziko nadoru prsu u Kacek zrodin s pozitivni rodinnou anamnézou. Takéyzen
s minimalni konzumaci alkoholu maji prapddobnost vzniku nadoru prsu nizsi nez
Zeny, které alkohol konzumuji veitgi mie. Do spravného Zivotniho stylu Hat
pravidelna fyzicka aktivita, ktera je i ¥né populaci spojena s nizSim rizikem
karcinomu prsu.

Z hormonalnich faktdr je diskutovanou otazkou nasazeni hormonalni gubsii
lécby a oralnich kontraceptiv. ZatiZzeni exogennimioggny je nizSi nez odpovidajici
expozice endogennimi pohlavnimi hormony, proto felpyokdzano zvysené riziko
vzniku karcinomu prsu vifpad® hormonalni substitini terapie v délce 5 let u nésk
mutace, které podstoupily v 35 az 40 letech prétidaou adnexektomii. Ale
v pripact podavani této tdby v doke fyziologické menopauzy se riziko vzniku nadoru
prsu zvySuje. Vliv hormonalni antikoncepce na rzikzniku karcinomu ovarii a prsu
u mladych nosek mutace v BRCA1 nebo BRCA2 genu byl tgigan ve dvou
studiich s protickdnymi zawry. Ztoho vyplyva, Ze zvySeni rizika Z&fnéného
uzivanim hormonalni antikoncepce nebylo potvrzext®,ani vyvraceno (Baritova
et al., 2003, s. 28 — 34).

DalSi moznosti prevence u geneticky postiZzenych jgechemoprevence, coz
znamena dlouhodobé podavani otolerovanych k&v nebo potravinovych dojkau,
které maji schopnost naruSovat proces kancerogdhEmetny, Zimovjanova, 2011,
s. 30 — 33). Z tohototvodu bylo testovanod&hkolik skupin I&iv (Bartonkova et al.,

2003, s. 28 — 34) a preventivniitnost prokazal 1€k tamoxifen, raloxifen a anastioz
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V tuto chvili neni k dispozici v oblasti chemopreee dostatek informaci aikbzi
acinnosti, proto nepét do standardu prevence n@ genetickych mutaci (Novotny,
Zimovjanov4, 2011, s. 30 — 33).

4.1  Chirurgické moznosti prevence

Zdravym nosikdm genovych mutaci jsou nabizeny i chirurgické mosh
prevence (Novotny, Zimovjanova, 2011, s. 30 — B8ynim preventivnim vykonem je
profylakticka bilateralni subkutanni mastektomiedda se o chirurgické odsteg
prsnich Zlaz, které u zdravych n&ei mutace snizuje riziko karcinomu prsu na 1 — 5%
(Foretova, 2010c, s. 510 — 515)udddem, Ze nedocilime nulového poogeibo
rizika, je nemoznost kompletniho odsi&ancelé prsni zZlazy (Bari&ova et al., 2003,
S. 28 — 34). R operaci nemusi byt odstr&ma perifernicast prsniho parenchymu nebo
Zldza v okoli areoly, a pravv téchto lokalizacich se ®iZe karcinom objevit.
Preventivni dinek profylaktické mastektomie se udava vyssi udesBRCAL nez u
BRCA2. Nabizet preventivni operace je vhodné jizad8Im Zenam, protoze
provedenim profylaktické mastektomie v 25 letechiliime zvySeni pravghodobnosti
doziti sedmdesati let 0 2 — 3% ve srovnani s tilgbl¢ pacientka operaci podstoupila
az ve 40 letech. Potiz je vtom, ZétSma Zen k taktasné operaci négtoupi.
PredevSim z @vodu €hotenstvi a kojeni, ale také psychologické a estetaspekty
hraji v rozhodovani Zeny velkou roli. Profylaktick@ntralateralni mastektomie je
zvazovéana také u Zen, které nddorem prsu jiz onedtyodylo totiz zjiS€no, Ze riziko
¢aso¥ nasledného kontralateralniho karcinomu prsu usZBRCA1 mutaci je kolem
63%, pokud byl prvni nador objeven do 40 l&twa 20%, pokud Zena onemeétanaz
po 50. roku Zivota (Novotny, Zimovjanov4, 201138.— 33).

Mastektomie se zatim jevi jako n&jinéjSi preventivni opdéeni, jak u geneticky
postizenych Zen zabranit onem&cehnadorem prsu (Bani&ova et al., 2003, s. 28 —
34). Vlastni chirurgicky vykon provadi specializogacentra plastické chirurgie. Zde
se plasticky chirurg s pacientkou domluvi s ohledean dalSi faktory (anatomicka
struktura, zmny po radioterapii, apod.) na dtém typu vykonu (Novotny,
Zimovjanova, 2011, s. 30 — 33). Mame moznost prowebkutanni mastektomii

s primarni nebo sekundarni rekonstrukci prsu, lkedggchovan dvorec s bradavkou,
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nebo Kizi Setici mastektomii s primarni rekonstrukci spoke s odstrasnim
areolomamilarnino komplexu. Rekonstrukce prsu btanprokEhnout g vlastni
mastektomii, anebo 1 — 3&sice od odstrami prsni Zlazy. Skala rekonstgrkich
metod je Sirok& a prvni moznost gp@ v rekonstrukci Zivou tk&ni pacientky (laloky
podl¥isku — TRAM nebo — DIEP metoda asi 90% vykonebo pomoci m. latissimus
dorsi asi 10% vykal). DalSi moznost je ndhrada s pouzitim prsnich amigifi, které
mohou byt plgny silikonem, fyziologickym roztokem nebo kombinogaOba typy
rekonstrukci hradi poji®vna, jen v pipadt silikonovych implantat se udava delSi
cekaci lhita (Bartaikova et al., 2003, s. 28 — 34). Nevyhodou chirk@mo
preventivnihoreSeni nize byt zatizeni morbiditou nebo mozné problémyxwuakni
sfé&e Zivota pacientky (Mackikova et al., 2006, s. 48 — 54).

DalS$i moZnou chirurgickou prevenci pro riagi BRCA 1 a 2 mutaci je
profylakticka adnexektomie (Foretova, 2010c, s. 51®15), ktera sniZuje riziko
vzniku karcinomu ovarii, ale sekundérnriziko vzniku karcinomu prsu (Novotny,
Zimovjanova, 2011, s. 30 — 33). Profylaktickd adsiégmie eliminuje riziko
onemocgni nadorem tuby a ovaria u nésk mutace zigdpokladanych 60% pro
BRCAL nostky a z 20% pro BRCA2 nadiy na 1 — 5% (Foretova, 2010c, s. 510 —
515). Redukce rizika karcinomu prsu je vyradzodliSna pro mutace obou gen
V piipact pozitivre testovanych Zen na BRCAL1 mutaci se riziko sniZifozmezi 35
— 64% a pro mutaci BRCA2 se riziko zmenSilo na 284%. Dilezité je, Ze pomoci
této operace docilime snizeni incidence obou kamain a tim dosahujeme
pozitivnéjSich hodnot mortalityéchto onemoceni.

O rozsahu planované operacelpe diskutujeme s pacientkou. Rozhodovani o
rozsahlejSim chirurgickém vykonu, kdy je profylakié adnexetomie dopina o
hysterektomii, ovliviuji tii dulezité faktory. Za prvé mutace genu BRCA1/2
piedstavuji piblizné trojnasobr vyssSi riziko onemoami karcinomem da i hrdla
délozniho. Za druhé odstréamim vejcovod zabranime moznému vzniku karcinomu
tohoto Useku, ktery by byl jinak ponechan vanstdélozni. Za teti rozSfenim vykonu
o hysterektomii redukujeme riziko vzniku karcinoradometria, ktery by mohl byt
indukovan podavanim tamoxifenu ¥padt preventivniho opaéeni nebo &by jiz
diagnostikovaného karcinomu prsu (Novotny, Zimowjam 2011, s. 30 — 33).

Dulezitym faktorem @ rozhodovani pro profylaktickou adnexetomii jeijej
natasovani. Pro dosaZeni nejlepSiho preventivnitioki se doporéuje provést

30



operaci v obdobi mezi 35. — 40. rokem Zivota Zdryrétova, 2010c, s. 510 — 515).
V kontrastu s tim je nutné brat v ivahu mozné kamaskularni potize a dalSi vedlejSi
dusledky zpisobené fedtasnou menopauzou. Také nesmime opomenout, zdasi ze

negeje mit v budoucnu jeSpotomky (Novotny, Zimovjanova, 2011, s. 30 — 33).
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5. Sledovani zdravych nosiek genetickych mutaci

Se zdravym nog&em mutace je nutné prodiskutovat vSechny aspektynéno
preventivni pée (Bartdgikova et al., 2003, s. 28 — 34), ktera musi byt Kemd a pro
danou osobu ifjatelné organizovana. Vipad nutnosti celozivotniho sledovani,
za&inajiciho ¢asto jiz v mladém &ku, se rkdy setkavdme s unavou a neochotou
Gcastnit se pravidelnych kontrol, proto je na mhidbbra komunikace ai@devsim
motivace Iék&em nebo sestrou mezi jednotlivymi navstmi onkologického centra
(Foretova, 2008b, s. 44 — 48). | kdyZz navrh preeese musicasto pizpasobit
zavaznosti rodinné anamnézycatnosti vyskytu v rodi¢y byla kolektivem autdr
Klinické onkologie sestavena obecna schémata séadpvjak pro zeny nosky
mutace, tak i pro muze ndsimutace gahBRCA1 a BRCAZ2 (viz tabulka 4, 5, s. 46),
(Foretova, 2010c, s. 510 — 515).

Mimo navrhu prevence od kolektivu auioKlinické onkologie vytvéila Komise
odborniku pro mamarni diagnostiku ve spolupradirsdkymi onkology dalSi navrh
vySetovaciho algoritmu Zen se zvySenym rizikem vznikwuiného nadoru prsu.
Zeny se zvySenym rizikem vzniku karcinomu prsiirde do ti skupin dle vy3e rizika
pravdEpodobnosti vzniku nadoru vypidaného dle Clausovych tabulek. Do prvni
skupinyfadime Zeny s nizkym rizikem vzniku karcinomu preul@®%. Mira rizika je
prakticky shodna s rizikemébné populace, u které se udava osmiprocentni riziko
vzniku nadorového onemo&m prsu, proto jsou tyto Zeny vyEetany screeningovou
mamografii od 45 let a také samovydgani prsu je dopotiwvano 1x nisicne.

Druha skupina Zen se prokazuje mirou rizika v irgkr 10 — 20%, tj. $édni
riziko. Stejré jako v prvni skupi# je nutné provéagt jednou ngsicné samovysegbvani
prai, ale uz nespadaji do screeningového programu. Zgtyy jsou zéazeny do
dispenzéarniho programu zpravidla o 10 l¢éive, nez byl karcinom prsu v rodin
diagnostikovan. Klinické vyS&ni prsi 1x rainé od 25 let ¥ku. Mamografické nebo
ultrazvukové vyséeni prsi pacientky podstupuji také 1xdmE. Zobrazovaci metody
uréuje mamodiagnostik, podle charakteru prsni Zlazyka pacientky. Ve ¥ku 35 let
je pacientce provedena prvni mamografie, tzv. &hiéi mamografie, podle které
stanovime typ prsni Zlazy dle klasifikace TabarM.-Dale MG probiha pravidetnpo
1 — 2 letech podle denzity prsni Zlazy (u denzrtijpu prsu Tabar IV, V se idtla
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MG/UZ). Kontroly Zen svySSim rizikem nad 20% jsbwazeny ze zdravotniho
pojistni, ale u nizsich rizik si klientka hradi preveniikontroly jako samoplatkyn

Ve ftreti skupig jsou zahrnuty Zeny s vysokym rizikem (nad 20%) ikan
zhoubného nadoru prsu a Zeny s genovou mutaci. \§@etovani pré je nutné opt
provadit 1x mesicné a z&atek dispenzarizace o 10 lgfwk, nez byl nejasrgjsi vyskyt
karcinomu prsu v rodih Pro tuto skupinu Zen je prioritni vyEemi magnetickou
rezonanci. MR mamografie byva indikovana od 2560 let ¥ku 1x rainé. Od 25
let v&ku zena kazdy prok podstupuje ultrazvukové vy$ehi prsi. Inicialni
mamografii provadime jiz ve 30 letech a dale prdbfhamografie v jednoéoim
c¢asovém intervalu. U typu prsni Zlazy Tabar 4 aebNKG provadt po dvou letech a
stiid4 se s ultrasonografickym vyftim (nap. tukovy typ prsu: kazdotmé MRM +
MG + UZ po 6 ngsicich, denzni typ prsu: 1. rok MRM + MG + UZ o &gitich, 2.
rok MRM + UZ po 6 nisicich). Zeny, které podstoupily subkutanni masteki
nemaji vysSi riziko nez ostatni populace a nigbia je mamograficky sledoveast;i
nez v BZzném mamografickém screeningu (M4jek et al., 2013).

Dispenzarni program pro zdravé ribsi mutaci geth BRCA 1 a 2 spéiva
v pravidelnych pglro¢nich kontrolach (Novotny, Zimovjanova, 2011, s. 3033).
Cilem programu je zachyt karcinomu prsucagném stadiu, kdy je vysoce
pravdpodobné, Ze primarni nador bude mozridt hirurgicky. Diagnostika by #la
byt bez postiZeni lymfatickych uzlin a bez nalezdalenych metastaz (Mactk@dva et
al., 2006, s. 48 — 54). Intenzita screeningu mysiviisoka, mozna malignita je totiz
zjisténa obvykle Bhem kratké dobyCetnost vyskytu hereditarni formy nadoru prsu jiz
ve wku 19 — 24 let neni neobvykla dilgizné 50% Zen onemocni do 40 let Zivota.
Nesmime opomenout také pravidelné kontroly &@#jai a stedem pozornosti by &y
byt i dalSi organy. Z tohotougtodu je dilezité Zenam zttaznit pravidelné froc¢ni
navstvy svého gynekologa (Novotny, Zimovjanova, 20136 33).

V ramci pravidelného sledovani nésk mutaci je zdsadni zminitildZitost
fyzikéIniho vySeteni, & jizZ samovySdbvani, které by &la Zena provéit pravidelrd
kazdy nésic, ¢i pohmatové vyséeni, které je saiasti milro¢ni kontroly u klinického
onkologa. Nadory no&tk mutaci v BRCA genech se na mamografii olstidetekuji.
Jeji senzitivita se pohybuje v rozmezi 44 — 70%,\8fSSi senzitivita byla opakovan
zjiSttna u ultrazvukového vy&eni, proto je na mistkombinace vySéeni obou
modalit. Je&t vySSi senzitivita byla prokdzana u magnetické mamnce 71 — 100%
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(Mach&kova et al., 2006, s. 48 — 54), proto pouziti méigké rezonance by &o byt
samozejmosti, pedevSim pro mladé Zeny (Foretova, 2008b, s. 44)—Md&gneticka
rezonance ma vsSak vyraznou nevyhodu, u provedemysbteni se setkavame az
s 10% vyskytem fale®n pozitivnich vysledk. Screening ovaridlniho karcinomu
sledovanim hodnot CA - 125 markru a vy8g&nim transvaginalnim ultrazvukem
jsou owvtené metody k detekci nadoru, avSak vysledkygnych studii nejsou
optimistické, protoZe&tSina nadak je zachycena az ve stadiu lll a IV. Psatrazvuk
ani CA — 125 nejsou tak citlivé, aby odhalily kawmin véasnych stadiich | a Il
(Mach&kova et al., 2006, s. 48 — 54).
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Cilem bakalgské prace bylo #edlozZit poznatky o screeningovém programu
karcinomu prsu Weské republice. Program byl @R zahéajen na konci roku 2002
(Danes, Skovajsova, Batikova, 2010, s. 42; Svobodnik et al., 2007, s. 1666;
Skovajsova, 2011, s. 9 — 15; Bilkova et al., 2611272 — 278). PloSny screening je
zaji¥ovan siti akreditovanych screeningovych center é@a8kovajsova, Baii&ova,
2010, s. 42) a v dabtvorby bakaléské prace je zapojeno 61 mamodiagnostickych
pracovi§ (Majek et al., 2013). Pravo na bezplatné preventiySeteni jednou za dva
roky maji vSechny Zeny starSi 45 let. Vroce 2008rtaost na karcinom prsu
nazn&uje mirny pokles (Skovajsova, 2011b, s. 9 — 15)sKieni mortality fispiva
medicinsky pokrok v pod@b novych generaci chemoterapeutik, vykgaith a
piesrEjSich radioterapeutickychtistroji. Ale podle Skovajsové a Svobodnika zlepSeni
situace Umrti na nadorova onema&ti prsu VCR zagicinila predevdim wvasna
diagnostika (Skovajsova, Svobodnik, 2007, s. 1L —5)

DalSi cil bakaliské prace se zattil na testovani genetickych mutaci, prevenci a
sledovani zdravych nask mutace. U mal&asti populace fize karcinom prsu
vykazovat familiérni etiologii (Baritkova et al., 2003, s. 28 — 34; Goetz, Foretova,
Puchmajerova, 2006, s. 44 — 47; Foretova, 2007%;-%; Foretova, 2008b, s. 44 — 48;
Foretova, 2010c, s. 510 — 515). ¥pgadc podezeni na ddi¢cnou formu karcinomu
prsu nmize onkolog, prakticky léKanebo jiny specialista dopafiti genetickou
konzultaci a nasledné testovatitpmnosti genetickych mutaci (Foretova, 2008b4s. 4
— 48). VCR je WZznym standardem analyza predispoith gefi BRCA 1 a 2
(Foretovd, 2007a, s. 3 — 5). Genetické iggEtje nabizeno pacientkam, které splnily
zakladni indikani kritéria. Podle vysledku pacientky se pakije testovanim
piibuznych starSich osmnacti let (Zimovajanova, 260348 — 350). Prace se také
zabyva prevenci karcinomu prsu u zdravych ¢eksigenetickych mutaci. Jedna se
piedevsim o chirurgickou prevenci, kterdq se zatin jako nej@&innéjsSi preventivni
opateni (Bartaikova et al., 2003, s. 28 — 34). Geneticky postizeegy musi byt
celozivotre sledovany. Pravidelné kontroly probihaji ve spemaanych
onkologickych centrech. Ukolem pravidelného vigefni nosiek genetickych
mutaci je ¥asny zachyt nddorového oneméeh(Foretova, 2008b, s. 44 — 48).
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DIEP

DNA

EU

FNAB

HST

CHEK 2

IBA

KOMD

LF MU

MG

MLO

Asociace mamodiagnostik

Tumor supresorovy gen épobujici @di¢ny nadorovy syndrom
Breast imaging-reporting and data systém

Mutace genu Zsobujici @dicny syndrom karcinomu prsu a vépéka

Tumor marker

Cranio-caudalview, kraniokaudalni projekce

Tumor marker

Carcinoma in situ

Computed tomography laser mamography

Rekonstrusni metoda prsni zlazy

Deoxyribonukleova kyselina

Evropska unie

Fine needle aspiration biopsy, asfigbiopsie tenkou jehlou
Hormondalni substitni terapie

Checkpoint kinase 2, patogenni mutace

Institut biostatistiky a analyz

Komise odbornil pro mamarni diagnostiku

Lékarska fakulta Masarykovy univerzity

Mamografie

Mediolateral-obliqueview, mediolateralni Sikmeojekce
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p53

PET/CT
PiF MU
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USG
uz
UzISCR
VZP

ZNP

Magneticka rezonance
Mamografie magnetickou rezonanci
Ministerstvo zdravotnictvi'eské republiky

Protein kddovany genem TP53 a zaiidvenskrigni faktor zabraujici

vzniku nadoi

Pozitronova emisni tomografie/vyptni tomografie
Prirodowdecka fakulta Masarykovy univerzity

Tumor supresorovy gentgobujici @di¢cny nadorovy syndrom
Relativni riziko

Sdruzeni nestatnich ambulantnich radiblog

Statni fad pro jadernou bez{most
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Ultrasonografie
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Tabulky

Tabulka 1: Screeningové programy nadorovych onengacule doporgeni Rady EU a jejich

dostupnost ¥R (Méajek et al., 2012, s. 48 — 54).

Preventivni program Cilova Screeningova metoda
populace
Program screeningu karcinomu prsu Zeny &lalv | Mamografické vy3éeni jednou za dva
od 45 let roky

Program screeningu kolorektalnihg Muzi a Zeny ve

50-54 let ku — test na okultni
krvaceni jednou e

karcinomu véku od 50 let

Od 55 let Wku — test na okultni
krvaceni jednou za dva roky NEBO
primarni screeningova kolposkopie

jednou za 10 let

Program screeningu karcinomu | Zeny ve ¥ku

délozniho hrdla 15 let

Cytologické vySaeni stru z clozniho

hrdla jednou réné

Tabulka 2: Indikacni kritéria k mut&ni analyze gehnBRCA1 a BRCA2. (Zimovjanova, 2009,

s. 348 — 350).
Sporadické formy Familiarni formy
Karcinom prsu vznikly do 35. roku Zivota Alespai 3 pgibuzni s karcinomem prsu a/nek
Karcinom ovarii vznikly do 40. roku Zivota ovaria
Bilateralni karcinom prsu nebo ovaria s prvni | 2 péibuzni prvniho stuph(2. stupé lateralrg)
diagnézou pod 50 let, nebo pacientka s karcinomem prsu a/nebo ovaria, z nichz
s duplicitnim karcinomem prsu a véjeka v alespa jeden byl diagnostikovan pod 50 let
jakémkoli wku Zivota
MuZ s diagn6zou karcinomu prsu filBuzni pozitivé testovanych osob
Medularni a atypicky medularni karcinom
Triple negativni karcinom prsu
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Tabulka 3: Pravd&podobnost onemoéni zdravého noge mutaci geinBRCAL nebo BRCA2

nadorovym onemoemim vyjadena relativni mirou incidence oprotiézmé populaci.

(Foretova, 2010c, s. 510 — 515).

Nosi mutace genu BRCA 1 Nosi mutace genu BRCA 2
Karcinom prsu do 70 let RRG= 1 | Karcinom prsu RR 10
Metachronni karcinom prsu 37%-52% rdit®om vajeénika RR =10
Karcinom vajénika RR =30 Karcinom &hiku a Zlkovych cest RR = 4,97
Kolorektalni karcinom RR A4 | Karcinom slinivky B3ni RR = 3,51
Karcinom prostaty RR33 | Karcinom zaludku RR = 2,59
Karcinom prsu u muze RR =50 Karcinom prostaty RR 85
Maligni melanom RR 5@
Karcinom prsu u muze RR = 1(
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Tabulka 4: Doporwované dispenzarni schéma pro zdravé Zenykwshutace v BRCAL
nebo BRCA2 genech (Foretova, 2010c, s. 510 — 515).

Vysetireni Od Wku | Intervaly mezi vySetrenimi

Samovysdbvani pré 20 1 nésic

Klinické vySeteni prsi 20 6 nésial

Ultrazvuk prsi 20 6 nEsial

Mamografie 30 1x rok

Magneticka rezonance iirs 20 1x rok (u premenopauzalnich zen;
postmenopauzadpii nejasné
mamografii

Transvaginalni ultrazvukové vygeni 20 1x 6 — 12 rssion V)

vajecniki a transkutanni vysemni celého

bricha

Nadorové markery CA 125, CEA, CA 15,3 20 1x fok

Hemokult test 45 1x rok

Kolonoskopie 45 1x 3 roky

Kozni vySeteni® 20 1x rok

D u Zen do 35 letdku a po adnexetomii 1x &ng,

u Zzen po 35 letechtku bez adnexetomie 1x zan@&sial

2 u nostek mutace genu BRCA 2

Tabulka 5: Doporuwtené schéma dispenzarizace pro zdravé muzéenositaci gein BRCA1
a BRCAZ2 (Foretov4, 2010c, s. 510 — 515).

VySetreni Od Wku | Frekvence
Samovysdbvani pra 20 1x 3 ngsice
Hemokult test 45 1x kmeé
Nadorové markery CEA, CA 19,9, PSA, 45 1X r@né

v PSA

Kolonoskopie 45 1x 3 roky
VySeteni prostaty per rektum 45 1xcré
Ultrazvuk k¥icha 45 1x rong
Kozni vySeteni 21 1x rong
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Obrazky

Obrazek 1: Tabar | CC projekce (Ambulantni kartotéka Fakultni nenioer®©lomouc

Obrazek 2: Tabar | MLO projekce (Ambulantni kartotéka Fakultni nemice Olomouc
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Obrézek 3: Tabér 1l, CC projekce (VSeobecna kartotéka, Fakmémocnice Olomouc).

Obrazek 4: Tabar I, CC projekce (V3eobecné kartotéka, Fakukmocnice Olomouc).
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Obrazek 5: Tabar Ill, MLO projekce (Fakultni nemocnice Olompuc
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Obrazek 6: Tabar IV-V, CC projekce (Fakultni nemocnice Olompuc

Obrazek 7: Tabar IV-V, MLO projekce Fakultni nemocnice Olomojc
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