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PALB? rizika
V piipad¢ genu PALB2 se jedna o vysoce penetrantni nadorovy predispozi¢ni gen.

Pro nosice jedné zirodecné mutace v genu PALB2 je riziko onemocnéni nadorem ve srovnani s béznou populaci
az 5-6x vyssi pro karcinom prsu, 2,9x vyssi pro karcinom vajecnikll a 2,4x pro karcinom slinivky bfi$ni. Témto
hodnotam odpovida pravdépodobnost celozivotniho rizika vzniku karcinomu prsu u zen 40-60%, u muzi ~1%, vzniku
karcinomu vajecnikti ~5% a vzniku karcinomu slinivky bfisni 2-10%.

Zvysené riziko vzniku dal$ich tumord, véetné karcinomu prostaty, nebylo zatim jednozna¢né prokazano/vycéisleno.
Vyskyt jednoho typu nadoru nesnizuje rizika vzniku jinych, véetné vzniku druhého karcinomu prsu u Zen.

Pozn: Dvé zdarodecné mutace v genu PALB2 (nefunkcni obé alely; neni pripad testované osoby) jsou pricinou
vzdcného autozomalné recesivniho syndromu Fanconiho anemie komplementacni skupiny N, u kterého je popsano
vysoké riziko vzniku nadorovych onemocnéni v détském véku.

Je doporuceno prediktivni testovani ptibuznych. VVzhledem k frekvenci heterozygoti v populaci je v ptipadé€ planovani
reprodukce doporuéeno prekoncepéni vySetieni partnera/partnerky s ohledem na prevenci autozomalné recesivniho
(AR) onemocnéni u jejich potomki pouze v piipadée jeho/jeji pozitivni osobni ¢i rodinné nadorové anamnézy. Cilené

preimplantaéni genetické testovani je mozné.

PALB2 doporudeni Zena:
Vykon/vysetteni
Prevence karcinomu prsu
primarni profylaktickd mastektomie (RRM) s/bez
rekonstrukce

sekundarni  samovyseteni prsi
MMG prsii k zachyceni kalcifikaci
MRI / UZ prsi a axil
MMG+UZ / MRI prst a axil
MMG+UZ
MRI — je reziduum prsni zlazy?

- ANO: jako bez RRM

-NE: MMG /UZ prst a axil

Prevence karcinomu ovaria

primarni profylakticka salpingooforektomie s/bez
hysterektomie se SEE-FIM (RRSO)**
chemoprevence

sekundarni  konziliarni onkogynekologické vysetieni

vysetfeni OG vcetné¢ TVUZ
konzilidrni onkogynekologické vySetieni
véetné UZ + CA-125

Prevence karcinomu slinivky b¥isni
EUS/MRI slinivky biisni

Prevence ostatnich nadort
UZ bticha
dalsi vysetieni dle vyskytu
nadort v RA

Cetnost

1x mésicné
jednorazove

2x ro¢né, stiidat
2x ro¢né, stiidat
1x ro¢né

1x

1x ro¢né, stiidat

1ze uvazit

vstupni
1 - 2x ro¢né
2x roéné

1x ro¢né pfi karcinomu
pankreatu v RA

1x roéné

* pripadné diive (5-10 let pred nejcasnéjsim vyskytem daného onemocnéni v rodiné)
** prred RRSO denzitometrie (ddle dle ndlezu) a kontrola lipidového spektra (po RRSO kontroly pravidelné) cestou PL

SEE-FIM protokol patologického vySetieni preparatu

Casovani

kdykoliv dle ptani
probandky

>18 let

25* a 30 let

25*- 40 let

40 - 70 let (bez RRM)
>70 let

rok po RRM

<75 let

> 50* let

po reprodukci do RRSC

>18 + let
>45* |et (do RRSO)

> 50* let

> 35* let (po RRSO)

Pokud neni specifikovano, jedna se o prevenci sekunddrni urcenou k véasnému zdachytu pripadné vzniklych nadorii.



Seznam zkratek:

RRM - riziko redukujici mastektomie; RRSO - riziko redukujici salpingooforektomie; MMG — mamografie;
MRI — magneticka rezonance; UZ — ultrazvuk; TVUZ — transvaginalni ultrazvuk; EUS — endosonografie; RA —
rodinna anamnéza; OG — obvodni gynekolog; PL — prakticky lékar

PALB2 doporuéeni muz:

Vykon/vysetfeni Cetnost Casovani
Prevence karcinomu prsu

samovysetfeni prsd 1x ro¢né > 30 let

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

urologické vySetfeni + PSA  1x roéné > 40* let

Prevence karcinomu slinivky brisni

EUS/MRI slinivky bfi$ni 1x ro¢né pii karcinomu pankreatu v RA > 50* let
Prevence ostatnich nadort

UZ bficha 1x ro¢né > 40* let

dalsi vySetieni dle vyskytu

nadora v RA

* pripadné diive (5-10 let pred nejcasnéjsim vyskytem daného onemocnéni v rodiné)
Pokud neni specifikovano, jedna se o prevenci sekundarni uréenou k véasnému zachytu pripadné vzniklych nadorii.

Seznam zkratek:
UZ — ultrazvuk; EUS — endosonografie; MRI — magneticka rezonance; RA — rodinna anamnéza
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Terapeutické konsekvence systémové 1é¢by
V piipad¢ potieby systémové 1éCby je mozné uvazovat o nasazeni PARP inhibitort

Aktudlni informace lze ziskat na www.onkogenetika.cz
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