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CHEK? rizika
V piipad¢é genu CHEK2 se jednd o stfedné penetrantni nddorovy predispozicni gen.

Pro nosice jedné zdrodecné mutace v genu CHEK? je riziko onemocnéni nddorem ve srovnani s béznou populaci
az 2,5 — 4x (pfi pozitivni RA) vyssi pro karcinom prsu, ~2,5x vyssi pro karcinom prostaty. Témto hodnotam odpovida
pravdépodobnost celozivotniho rizika vzniku karcinomu prsu u zen 25-40%, u muzi ~1% a vzniku karcinomu prostaty
20 - 30%. Zvysené riziko vzniku dal$ich tumort, véetné karcinomu ledvin, $titné Zlazy, kolorekta, slinivky bfi$ni a
vajecnikt, délohy, varlat, melanomu a hematologickych malignit, nebylo zatim jednozna¢né prokazano/vycisleno.
Vyskyt jednoho typu naddoru nesnizuje rizika vzniku jinych, véetné vzniku druhého karcinomu prsu u zen.

Dvé zarode¢né mutace v genu CHEK? (nejcastéji c.1100delC, méné Casto slozené heterozygoty, ktefi maji nefunkéni
ob¢ alely, neni ptipad testované osoby) jsou spojeny s rizikem vzniku karcinomu prsu u Zen ptred 50. rokem Zivota a
S pfiblizné dvojnasobnym rizikem (OR~4-5) v porovnani s heterozygotnimi nosi¢i patogennich variant.

Je doporuceno prediktivni testovani ptibuznych. V pfipadé planovani reprodukce neni prekoncepéni vySetteni

partnera/partnerky indikovano.

CHEK?2 doporucdeni Zena:
Vykon/vysetteni

Prevence karcinomu prsu

primarni profylaktickd mastektomie (RRM) s/bez
rekonstrukce
sekundarni  samovysetfeni prsi

MMG+UZ/MRI prst a axil
MMG+UZ
MRI — je reziduum prsni Zlazy?
- ANO: jako bez RRM
-NE: MMG/UZ prsi a axil

Prevence karcinomu ovaria
konziliarni onkogynekologické vySetieni
vysSetfeni OG vcetné TVUZ

Prevence karcinomu slinivky bi#iSni
EUS/MRI slinivky bfisni

Prevence ostatnich nadort
UZ biicha
kolonoskopie
dalsi vySetieni dle vyskytu
nadoru v RA

Cetnost

Ize uvazit v kontextu
s dalSimi rizikovymi
faktory

1x mési¢né

1x ro¢né, stiidat

1x ro¢né
1x

1x ro¢né, stiidat

vstupni
1 - 2x ro¢né

1x ro¢né pii karcinomu
pankreatu v RA

1x ro¢né
1x za 3-5 let

* pripadné drive (5-10 let pred nejcasnéjsim vyskytem daného onemocnéni v rodiné)

S u Zen s obéma inaktivovanymi alelami zahdjit sledovdni od 25 let, preventivni vykon je mozny nezavisle na dalsich rizikovych

faktorech

Casovani

ptisné individualni®

>18 let

40% - 70 let (bez RRM)

>70 let
rok po RRM

<75 let

>18 + let

> 50* let

> 40*% et
> 45% et

Pokud nent specifikovano, jedna se o prevenci sekunddrni urcenou k véasnému zdachytu pripadné vzniklych nadori.

Pozn: Riziko karcinomu prsu u nosic¢ek missense varianty c.4A70T>C (p.1157T) v heterozygotnim stavu je nizké (OR 1,3; 95%CI
1,1-1,6) a neni ditvodem ke klinické intervenci (Kleiblova et al. 2019). Rizika homozygotii p.I1157T nejsou presné stanovena, dle

soucasnych odhadii odpovidaji maximalné rizikim heterozygotnich nosicii patogennich mutaci (napr. c.1100delC).

Seznam zkratek:

RRM - riziko redukujici mastektomie; MMG — mamografie; MRI — magneticka rezonance; UZ — ultrazvuk;
TVUZ — transvaginélni ultrazvuk; EUS — endosonografie; RA — rodinna anamnéza; OG — obvodni gynekolog



CHEK?2 doporuceni muz:

Vykon/vysetieni Cetnost Casovani
Prevence karcinomu prsu

samovysetfeni prst 1x ro¢né > 30 let

UZ prsi a axil jednorazove; dale dle nalezu 35 - 40 let
Prevence karcinomu prostaty

urologické vysetieni + PSA  1x ro¢né > 40* let
Prevence karcinomu slinivky b¥i$ni

EUS/MRI slinivky btisni 1x ro¢né pii karcinomu pankreatu v RA > 50* let
Prevence ostatnich nadori

UZ bficha 1x ro¢né > 40* let

kolonoskopie 1x za 3-5 let > 50* let

dalsi vysetieni dle vyskytu
nadord v RA
* pripadné drive (5-10 let pred nejcasnéjsim vyskytem daného onemocnéni v rodiné)
Pokud neni specifikovano, jedna se o prevenci sekundarni urcenou k véasnému zachytu pripadné vzniklych nadorii.

Seznam zkratek:
UZ — ultrazvuk; EUS — endosonografie; MRI — magneticka rezonance; RA — rodinna anamnéza
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