VYHODNOCOVANI VYSLEDKU VYSETRENI GENU HEREDITARNICH
NADOROVYCH SYNDROMU U RIZIKOVYCH PACIENTU

Autor: Bojkova B., Galiova I. (,

@ V | ékat'ska Skolitel: Curtisova V., MUDr. MSC.

fakulta , SRS , . FAKULTNI NEMOCNICE"
Ustav Iekarske genetiky LF UP v Olomouct a FNOL

OLOMOUC

Diagnoza Eie’dlcneho nadorpvebo syndrgmu ~umoziuje C|Ien9u lécbu a prevencl LU 0zitivni OA) 299 47 (16,1 %)
transgeneracni dopad. U pacientil s vysokym rizikem monogenniho nadoroveho onemocnéni je 2 o and o cc 2 (5 49
Indikovana geneticka konzultace a pri splnéni indikacnich kritérii molekularné-genetické vysetieni (pozitivni RA, proband nevysetren) (5,4 %)
predispozi¢nich gent stanovenych pojistovnou pomoci panelového testovani (diagnostické 348 50 (14,5 %)
testovani). Pii nalezu kauzalni varianty je doporucené kaskadové testovani rodinnych piislusnika | Tabulka 1: Zachyt u skupiny Aa B

V riziku.

Cile

Whodnoceni vysledka diagnostickeho (n 348) a kaskadového testovani pacienti (n 105)
s onkologickym onemocnénim v OA nebo RA konzultovanych na Ustavu Iékarské genetiky

(ULG) v roce 2021. f 8
Metodika 6

Diagnosticke testovani probéhlo metodou NGS panelu predispozi¢nich geni CZECANCA a |

MLPA; kaskadové testovani Sangerovym sekvenovanim. Panel CZECANCA zahrnuje jak geny

pozadované pojistovnou, tak geny dopliujici. Diagnosticky testované pacienty jsme rozdélili do > D

skupiny A (pacienti s pozitivni OA) a B (pacienti s pozitivni RA, proband nevysetien). Ve skupiné
C Jsou zahrnuti kaskadovée testovani pacienti.

VVsledk Graf 1: Skupina A+B, pocCet detekovanych mutaci v jednotlivych genech, v ramecCku geny pozadovanée pojistovnou.
ysledky Oranzove¢ geny s rekurentnimi variantami.

Ve skupiné A (n 292) testovalo pozitivné 47 pacienti (16,1 %), u tfi z nich byl zachyt ve dvou
genech. Ve skupiné¢ B (n 56) testovali pozitivné 3 pacienti (5,4 %). Z celkem 50 pozitivné
testovanych pacientii 45 nese variantu v genu pozadovaném pojistovnou. Zachyt u vice pacient podil pohlavi u skupiny C
byl v genech BRCA1 (13 pacienti), BRCA2 (8 pacienti), MUTYH (5 pacientti), MLH1 (4 32 (30 %) 9 (28,1 %)
pacientl), u 3 pacienta vV genech BRIP1, CHEKZ2 a NBN, u dvou v genech PALB2 a BLM. V p¢ti

= 30%
genech (BRCAL, BRCA2, MLH1, MUTYH, NBN) byly nachazeny rekurentni varianty Ve skuping | fals 73 (70 %) 25 (34,2 ) = Zeny
C (n 105, M/Z n 32/73) testovalo pozitivné 32 pacientti (34 %). Celkem 105 34 (32 %) \ / Muzi
Z.aveér Tabulka 2: Zachyt u skupiny C, rozdé€leni dle pohlavi

Zachyt 16,1 % u skupiny A odpovida oéekavani a potvrzuje spravné nastavena indikacni Zdroje

Kriteria. O Nizky zachytv VE Sklrlplne"vB demons:[rUJe ) potl‘eblvl .(,Jllag, nostickeho tES_tO\{am, FORETOVA, Lenka. Dédi¢né nadorové syndromy, jejich testovani a prevence. Casopis lékarii ceskych. 2019, roc.
probandu. Geny nepoZadované pojistovnou Vvyrazné nezvySuji zachyt. O prediktivnl 158 « 1. 15-21.

testovani mayji vétsi zajem zeny (70 %0). http://www.genetika-biologie.cz/antonin-sipek
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