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Geneticky test BRCAscreen

Informacny list pre pacientov
Gény BRCA1 a BRCA2 hraju doblezité ulohy v procesoch oprav poSkodenej DNA. Mutacie/varianty/predispozicie v

tychto génoch zvySuju pravdepodobnost vzniku nadorov prsnika a vaje¢nikov, ale aj inych nadorov (napr. prostaty,
koze, pankreasu atd.). Ochorenie, ktoré sa mo6ze rozvinut u nositelov variantov BRCA génov v désledku prejavenia sa
predispozicie sa nazyva dedi¢ny (hereditarny) karcindm prsnika/vaje¢nikov (HBOC). Patogénne varianty v génoch
BRCA1 a BRCAZ2 su zodpovedné za vznik priblizne 70% pripadov HBOC, ¢o je priblizne 5% vSetkych karcinémov
prsnika a 15% vSetkych karcinédmov vaje¢nikov.

V slovenskej populéacii pacientov s HBOC syndromom bolo dokazanych 34 typov BRCA1/2 patogénnych mutacii v 97
rodinach (Konecny a kol., 2011).

Pozitivny vysledok genetického testu znamend, Ze jedinec zdedil DNA predispoziciu, a preto ma zvySenu
pravdepodobnost vzniku nadoru prsnika alebo vaje¢nikov, ateda ma narok na Specialny rezim preventivnych
prehliadok. Jedinec s pozitivnym vysledkom by mal nasledne absolvovat genetickd konzultaciu u klinického genetika
(adresy najdete nawww.sslg.skv sekcii Pracoviskd) a byt zaradeny do preventivneho manazmentu u svojho gynekoléga,
alebo klinického onkoléga.

Negativny vysledok testu sice neméze na 100% vylucit pritomnost inej vzacnej DNA mutacie v génoch BRCA1/2 alebo
asociovanych génoch (napr. CHEK2, PALB2, TP53). Uvedené mutacie su vSak v populacii velmi vzacne
a pravdepodobnostich vyskytu u jedincov bez rodinnej anamnézy je velmi nizka.

Test neslluzZi na posudenie celoZivotného rizika vzniku iného dedi¢ného alebo ndhodného nadorového ochorenia ktoré
moze byt spdsobené zivotnym Stylom jedinca (napr. nador pluc, hrubého ¢reva).

Rozsah vysSetrenia:

Test BRCAscreen deteguje minimalne 31 mutacii v génoch BRCA1/2, ktoré sa vyskytuju v slovenskej a Ceskej populacii
rodin s HBOC. Tato skupina predstavuje takmer 90% popisanych mutacii, resp. 84% rodin s mutaciou v slovenskej
populdcii.

Indikacie na vysSetrenie:

Indikacné kritéria na BRCAscreen test su definované nasledovne:

= Zdravé zeny s pozitivhou rodinnou anamnézou (aspon 1 pripad karcindmu prsnika u 1- stupfiového (napr. matka,
sestra) alebo 2-stupnového (napr. stara mama) pokrvného pribuzného vo veku od 45 do 65 rokov)*.

= Zdravé Zeny s pozitivnou rodinnou anamnézou rakoviny vaje¢nika u 2-stupriového pokrvného pribuzného.

. Zeny pacientky s nadorom prsnika vo veku nad 45 rokov a bez rodinnej anamnézy

Poznamka: V pripade, Ze mate v rodine 2 a viac pripadov karcinomu prsnika alebo 1 pripad karcinému vajeénikov, alebo
ste pacientka s diagnostikovanym nadorom prsnika vo veku pod 45 rokov, prip. ste pacientka s nadorom vaje¢nika, mate
narok na komplexnu diagnostiku BRCA1/2 génov a kontaktujte regionalne dostupnu Ambulanciu klinickej genetiky
(adresy najdete na stranke odbornej genetickej spolo¢nosti www.sslg.sk v sekcii Pracoviska).
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