AKTU'ALIZOVANI'\ INDIKAé'Ni
KRITERIA PRO GENETICKE

TESTOVANI

DEDICNYCH NADOROVYCH SYNDROMU

Diagnéza

C16 (ZN
Zaludku)

¢18-C20
(ZN kolorekta)

C25

C50 (ZN prsu)

C56, C57, C48.2
(ZN ovaria,
tuby, primarni
peritonealni
karcinom)

54 (ZN délohy)

Indikaéni kritéria

- difuzni C16 < 50 let
- difuzni €16 + lobularni €50 (= 1 x < 70 let)
- difuzni C16 + rozs$tép rtu nebo patra

RODINNA ANAMNEZA: pacient(ka) s C16
+21xC16 (= 1 x difuzni C 16)
+ 2 1 x lobularni C50 (= 1 x < 50 let)

- C18-20 = 50 let (neplati pro NET)

- prokazana MSI v tumoru < 60 let

- duplicita C18-20 + C18-20 / C16 / C54 / (C17, C65,
C66, ca zlucovych cest, glioblastom)

- C18-20 + > 10 synchronnich adenomii/polypti

- polypéza (> 20 synchronnich adenom/polyp)
duplicita v jakémkoliv véku

RODINNA ANAMNEZA: pacient(ka) s C18-20
+ 1 pfibuzny s dg. spojenou s LS (1 x < 50 let)
+ 2 2 x pfFibuzni s dg. spojenou s LS

- kazdy exokrinni C25 (ZN slinivky)
(v pripadé umrti bez genetického vysetreni kazdy
prvostupiiovy pFibuzny)

- C50 £ 60 let

- 2xC50 (1x C50 <65 let nebo oba <70 let)
- TNBC/medularni karcinom

- muz s C50

RODINNA ANAMNEZA: pacientka s C50

+1x C50 (1 x C50 < 65 let nebo oba < 70 let)
u pfibuznych 1. stupné

+ 22 xC50 v rodiné (navzajem spolu pribuzni)

+ 2 1 x pFibuzny 1. nebo 2. stupné s diagnézou:

- C56, C57, C48.2, C25, C50 u muze,
TNBC/medularni C50

- C61GS 2 7 nebo primarné metastaticky C61

- s lobularnim C50 + 2 1 x pfibuzny s lobularnim
C50 nebo difuznim C16 (< 50 let)
V pripadé, Ze nikdo s nadorovym onemocnénim

jiz nezije, tak prvostupriovy pfimy pribuzny, event.

druhostupnovy pres muze

- kazdy C56, C57, C48.2 v jakémkoliv véku
(v pripadé umrti bez genetického vysetreni kazdy
prvostuprniovy pfibuzny)

- C54 =50 let

- prokazana MSI v tumoru < 60 let

- duplicita C54 + C18-20, C16, C54, C56 / (C17, C65,
C66, ca zlucovych cest, glioblastom)
duplicita v jakémkoliv véku

RODINNA ANAMNEZA: pacientka s C54

+ 1 pFibuzny s dg. spojenou s LS (1x < 50 let)

+ 2 2 x pribuzni s dg. spojenou s LS
Nadory typické pro Lynchlv syndrom (LS):
kolorektalni karcinom, karcinom tenkého streva,
endometria, ovaria, Zzaludku, ledviny, urete-
ru a panvicky, moc¢ového méchyre, pankreatu,
biliarniho traktu, mozku (glioblastom).

Diagnéza

C61 (ZN
prostaty)

C64 (ZN ledviny
mimo panvicku)

34 (ZN plic)

LFS (syndrom
Li-Fraumeni)

MEN-1/MEN-2

- C61=50 let

- pro ucely personalizované mediciny:

- primarné metastaticky (M1) nebo lokalné pokrocily

(N1) tumor

- vysoce rizikovy tumor (GS 2 8 nebo PSA > 20 pg/l
nebo stadium = c¢T3a)

RODINNA ANAMNEZA: pacient s C61

+1xC61 (1 x < 55 let) u pfibuznych 1. stupné
+22xC61v rodiné

pacient s C61GS =7 + 21C50/C56/C25/C57/C48.2

-C64 =50

- bilateralni nebo multifokalni vyskyt C64

- C64 + pneumotorax v osobni anamnéze

- duplicita C64 + feochromocytom / hemangioblas-
tom (CNS, micha, retina)/NET slinivky/
GIST/melanom/papilarni cystadenom/nador
endolymfatického vaku/myomy délohy < 35

- C64 + neobvyklé kozni pfiznaky (leiomyomy, fibro-
folikulomy, angiofibromy) duplicity
v jakémkoliv véku

RODINNA ANAMNEZA: pacient(ka) s C64
+ 2 1 x C64 u pfimych pf¥ibuznych

- C34 = 40 let u nekufFaka

- kazdy karcinom kiiry nadledvin nebo plexus cho-
rioideus

- 2x tumor spojeny s LFS (2 1< 45 let):
(sarkom, C50, ca nadledvin, leukemie, C34 nebo ZN
CNS [krom meningeom])

RODINNA ANAMNEZA: pacient(ka) s 1x tumorem
spojenym s LFS

+ pfibuzny s tumorem LFS (< 55 let)

+ pfibuzny s mnohoéetnymi tumory LFS

- NET pankreatu + adenom pfistitnych télisek
a/nebo hypofyzy

- feochromocytom + medularni C73
a/nebo hyperparathyroidismus

- ovéFeni nalezu ze somatického testovani
pfi podezieni na germinalni mutaci

- vyskyt znamé kauzalni germinalni mutace
v rodiné



Pozn. Pokud neni uvedeno jinak, jednd se o pfibuzné 1. a 2. stupné. Pfibuzny 1. stupné ~ rodic, sourozenec, potomek; pfibuzny 2. stupné ~ prarodic,
polosourozenec (spolecny jeden rodic), sestra/bratr otce/matky, synovec, netef, vnouce.

Personalizovana lécba: Testovani v jakémkoliv véku pro Ucely personalizované adjuvantni lé¢by (rozhoduje
onkolog, nutna indikace genetikem - urgentni geneticka poradna) - dle indikaci cilené lécby: pacientky s vysoce
rizikovym triple negativnim karcinomem prsu nebo SR pozitivnim a HER2 negativnim karcinomem prsu; osoby s karcinomem
pankreatu a pacienti s karcinomem prostaty (viz specifikace u diagnozy v tabulce).

Vysledky genetického vySetieni lze predat pro ucely terapie urgentné onkologovi do NIS (nebo jinak),
nasledné by méla probéhnout geneticka konzultace vysledkt s testovanou osobou, jinak hrozi ztrata
pozitivniho nalezu pro Gcely prediktivniho testovani rodinnych pfislusnikd.

€16 — ZN Zaludku; C17 — ZN tenkého stieva; C18-20 ZN kolorekta; C25 — ZN pankreatu; €34 — ZN plic a bronchti; C50 — ZN prsu; €54 — ZN nador téla délozniho;
€56, €57, C48.2 — ZN ovaria, tuby a primarni peritonealni karcinom; C61 — ZN prostaty; C64 — ZN ledviny mimo panvicku; C65, C66 — ZN panvicky ledvinné

a ureteru; C73 — ZN §titné zlazy; NET — neuroendokrinni tumor; GIST — gastrointestinalni stromalni tumor GS — Gleasonovo skore; PSA — prostaticky specificky
antigen; LS — Lynchiv syndrom; LFS — Li-Fraumeni syndrom; MEN — syndrom mnohocetné endokrinni neoplazie
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