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36.

Odborné usmernenie
Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky
o Standardizacii genetickej diagnostiky syndromu heeditarneho karcinbmu
prsnika a ovarii

Dna: 8.12.2014
Cislo: S10506-0ZS-2014

Ministerstvo zdravotnictva Slovenskej republiky p@@& 45 ods. 1 pism. b) zakoheb76/2004 Z. z.
0 zdravotnej starostlivosti, sluzbach savisiacighoskytovanim zdravotnej starostlivosti a 0 zmene a
doplneni niektorych zakonov v zneni neskorSich s vydava toto odborné usmernenie:

Cl. |
Uéel odborného usmernenia

Toto odborné usmernenie upravuje postup pri konm@pxgenetickej analyze mutécii génov
asociovanych so syndromom hereditarneho karcinarsnil@ a ovariidalej len ,syndrom HBOC*) s
naslednym klinickym manazmentom oséb s touto gekyefotvrdenou diagnézou.

Cl 1l
Stav genetickej diagnostiky syndrédmu HBOC

(1) Incidencia vyskytu karcindbmu prsnika celosvetovaasa a vo u&ine krajin sa jedna o
nagastejSiu malignitu u Zien. Priemerné riziko vznikarcinomu prsnika v beznej populacii je na
arovni priblizne 12,5 %. Pri karcinébme ovérii jeikio na arovni 4 — 5 %. Pre slovensku populécim Zie
je stanoveneé riziko vzniku karcinomu prsnika naX-% a karcinomu ovarii na 2 %.

(2) Priblizne 10 % pripadov karcinomu prsnika patrizk. thereditarnej forme, ktora sa vyzoge
niektorymi Specifickymicrtami, ako napriklad viacnasobny vyskyt medzi pokmi pribuznymi,
nizky vek nastupu ochorenia.

(3) Za vznik 85 — 90 % pripadov syndromu HBOC zodpojedarod@né patologické (kauzalne)
mutécie, postihujuce gény BRCAL (priloha) a BRCA#®il¢ha). Zvysnych 10 — 15 % mbzZu
predstavové mutacie v inych asociovanych génoch, ako naprikig83 (priloha), CHEK2 (priloha),
PALB2 (priloha), CDH1 (priloha), RAD51C (prilohaRTEN (priloha). Nositelia patologickych
mutacii v uvedenych génoch maju zvySené riziko kiztiarcindmu prsnika na 65 — 80 % a karcinomu
ovarii na 30 — 40 %.

ClL
Standardny pracovny postup komplexnej genetickej aalyzy
syndromu HBOC na Slovensku

(1) Pri podozreni na syndrom HBOC sa rutinne testujiyd@RCA1, BRCA2 a niektoréasti génu
CHEK2. V pripade viégmi vaznej osobnej a rodinnej anamnézy mozui\setrené aj iné asociované
gény, ako napriklad TP53, CHEK2, PALB2, CDH1, MLHfpriloha), MSH2 (priloha). Rozsah
molekularno-genetického vySetrenia je limitovangkirenciou vyskytu patologickych mutéacii v
jednotlivych génoch a gasnymi technickymi mozZnéami laboratérii molekulovej genetiky.



Ciastka 45-60 Vestnik MZ SR 2014 Strana 297

(2) Pri molekularno-genetickej analyze génov BRCAL1 &BR sa testuju vSetky kodujuce exonové a
prilahlé intrébnové oblasti a taktiez k& gendmové prestavby (delécie a amplifikacie vigdte
exénov). VySetruju sa tiez prefetgre exény 10, 11 génu CHEK2 na pritomhaglkej delécie
Specifickej precesku a slovenski HBOC populaciu, ako aj pritoninuegcastejSej CHEK2 mutacie
c.1100delC.

(3) Molekularno-genetické vysetrenie indikuje lekar efiin’) a to na zéklade indikaych kritérii
pod’a Cl. IV tohto odborného usmernenia. Pacienta k lekidgenetikovi odporéa vieobecny lek3r
alebo lekar Specialisfa,spravidla gynekolég a porodnik, klinicky onkol@iirurg.

(4) Pred vySetrenim je pacient pozvany na genetickutdrciu, v ramci ktorej je podrobne, jasne a
zrozumiténe obozndmeny s podstatou, moZaosi, ale aj s limitaciami molekuldrno-genetického
vySetrenia. S€ag’ou genetickej konzultacie je analyza rodinnej angagn so zameranim sa ha
zachyteniedalSich suspektnych pripadov syndromu HBOC, akalggmcich pripadov asociovanych

malignit v rodine.

(5) Na odber biologického materialu a samotné molel&IDWA (priloha) vySetrenie dava pacient
informovany sthla$)

(6) Molekularno-genetické vySetrenie vykonava v labanat molekulovej genetiky laboratorny
diagnostik) so $pecializaciou v Specializeom odbore laboratérne a diagnostické metddy vidkej
genetik®) alebo zdravotnicky labordiitso $pecializaciou v $pecializom odbore laboratérne a
diagnostické metody v klinickej genetike.

(7) Laboratérny diagnostik pde Cl. V ods. 7 pism. b) tohto odborného usmerneniarjmetuje
molekularnu podstatu vysledku genetického test@avani

(8) Po ukoreni testovania lekar genetik dalSom sedeni oboznamuje pacienta s vysledkom
molekularno-genetického vySetrenia (pozitivny vglslke — ndlez mutacie alebo negativny vysledok
testovania). Stag’ou tejto genetickej konzultacie je aj geunie odalSich pripadnych vySetreniach,
ktoré bé’) mal pacient absolvayaako aj zaradenie pacienta do dispenzarizacid’gpadobitného
predpisu.

(9) Lekéar genetik oznamuje pacientovi alebo jeho zakomn zastupcovi vysledok z vySetrenia
osobne. Ak sa pacient na geneticki konzultaciuy ke by obozndmeny s vysledkom z vySetrenia
nedostavi, vysledok sa mu odoSle &asine je o uvedenej skdtwsti informovany aj odosielajuci
vSeobecny lekar alebo lekér Specialista.

%) § 3 nariadenia vlady Slovenskej republiky513/2011 Z. z. o pouzivani profesijnych tituloich skratiek viaZucich sa
na odborna spdsobilésa vykon zdravotnickeho povolania.

% § 8 ods. 3 zakond. 576/2004 Z. z. o zdravotnej starostlivosti, sk stvisiacich s poskytovanim zdravotnej
starostlivosti a 0 zmene a doplneni niektorych mékos zneni neskorSich predpisov.

) & 6 zakond. 576/2004 Z. z.

) § 20 nariadenia vlady Slovenskej repubik$13/2011 Z. z.

®) § 65 ods. 2 a priloha 3 ¢ag’ T pism. a) bod 3 nariadenia viady Slovenskej réfylk. 296/2010 Z. z. o odborne;
spbsobilosti na vykon zdravotnickeho povolania,ssp@dalSieho vzdelavania zdravotnickych pracovnikovtaates
Specializénych odborov a sustave certifikovanych pracovnsiohosti v zneni neskorsich predpisov.

) § 10 nariadenia vlady Slovenskej republikyp13/2011 Z. z.

%) § 23 ods. 2 a priloha 3¢ag’ H pism. a) bod 5 nariadenia vlady Slovenskej rélyils. 296/2010 Z. z.

%) Vyhlaska Ministerstva zdravotnictva Slovenslegubliky &. 127/2014 Z. z., ktorou sa ustanovuje zoznam dhopéi
ktorych sa poskytuje poistencovi verejného zdradotnpoistenia dispenzarizacia, frekvencia vySetgmbskytovatelia
zdravotnej starostlivosti vykonavajuci dispenzasina
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(10)Odosielajuci vSeobecny lekar alebo lekar Specaljst o vysledku testovania informovany na
zaklade pisomného vyZiadania vysledkov z molekolgenetického vySetrenia Specifickych génov.

Cl. Iv
Indika éné kritéria pre genetickd analyzu

(1) S olfadom na zefektitovanie DNA testovania, ako aj pre firkae limity a narénog’ vysetrenia
sa do testovania na pritomidasutacii v génoch BRCA1 a BRCA2 zdigu len jedinci, u ktorych je
riziko vyskytu mutacii oproti ostatnej populaciiragne zvysené.

(2) Do DNA testovania sa zataje jedinec s verifikovanym karcinbmom prsnika eldal ovarii, ak

spina aspd jedno z uvedenych kritérii a pochadza z roding & vyskytuju:

a) 3 a viac pribuznych s karcindbmom prsnika a/alebé@riov jednej pribuzenskej linii (bilateralny
karcindbm je povazovany za dva pripady),

b) 2 pribuzni prvého stua (v otcovskej linii aj Il. stufa) s karcinbmom prsnika a/alebo ovarii, a ak
aspa u jedného bol diagnostikovany do d&enia 50. roku veku,

c) 1 pribuzny s karcinomom prsnika a/alebo ovadiatsi pribuzny I. stua s HBOC asociovanym
tumorom (karcindbm hrubéha@reva a konénika, pankreasu, prostaty, maternice, maligny
melandém), ptiom aspd jeden bol diagnostikovany do d&enia 50. roku veku.

(3) Do DNA testovania sa zataju jedinci s verifikovanym karcinomom prsnika ala ovarii bez

rodinnej anamnézy, ak Bfaju aspa jedno z uvedenych kritérii a bol u nich zisteny:

a) obojstranny karcindbm prsnika a/alebo ovarii aletio kombinacia, prvé ochorenie do désnia
50. roku veku,

b) karcindm prsnika a/alebo ovéarii do d&snia 40. roku veku,

c) medularny a atypicky medularny karcindmu prsnikalda@Senia 50. roku veku,

d) karcindbm prsnika s triple negativitou [negativieceptorov ER (priloha), PR (priloha) a HER2
(priloha)] do doySenia 50. roku veku,

e) karcindm prsnika u muza.

(4) Do DNA testovania sa zataju asymptomaticki jedinci, ak pochadzaju z rodiny:

a) s viacnasobnym vyskytom karcindbmu prsnika (Clausaieo nad 25 %),

b) s I. stugiovou pribuznou s duplexnym vyskytom karcindmu kara/alebo ovarii,

c) s dvomi pribuznymi I. stufa (v paternalnej linii aj 1. stufa) s karcinomom ovarii,

d) otec, brat alebd’alSi pribuzny Igi Il. stupna ma karcindbm prsnika a zardévek v rodine nie je
mozné vysetti postihnutéhdlena (t.j. bd’ je mitvy alebo nedostupny).

(5) Do prediktivneho genetického testovania sa tiezadagé pokrvni pribuzni nosifa zname;j
mutacie v niektorom géne.

(6) Testovaniu sa zwajne podrobuju osoby po ddeni 18. roku veku. Vynimkou su rodiny, kde sa
karcinom prsnika a/alebo ovarii vyskytol pred dosigim tejto vekovej hranice.

(7) O genetické testovanie modze vo vynimgch pripadoch poZiadaaj neplnoleta osoba,
prostrednictvom svojho zdkonného zastupcu, ak gedmpodobné, Ze bezprostredne porsieni 18.
roku veku sa nebude mdpodrobt’ vySetrovaniu (Stadium v zahr&ni dlhodoby pobyt v krajine, kde
sa vySetrenie nevykonava).
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(8) Genetické testovanie je pkalods. 2 aZ 7 toht#ianku indikované ako zdravotny dovdy.

ClLv
Molekularno-geneticka analyza génov BRCAL1 a BRCA 2

(1) DoterajSie vysledky DNA testovania pacientov nagonnos mutécii v génoch BRCA1 a BRCA2
poukazuju, Ze v eurépskom regidne sa nevyskyt@gdna preferainé mutacie, ani tzv. ,mutaé hot-
spots oblasti. Na druhej strane bol v nidlkgch rodinach potvrdeny preferary vyskyt Specifickych
mutacii v inych génoch, naprikladikej delécie exénov 10 a 11 génu CHEK2.

(2) U os6b spajucich kritéria DNA testovania poa Cl. IV tohto odborného usmernenia je

nevyhnutné vysetfi

a) VvSetky kodujuce exdny BRCAL1 a BRCA2 génov s prisjudi prirahlymi intronovymi asekmi,

b) velké genédmové prestavby génov BRCA1 a BRCAZ2,

c) exony 10 a 11 génu CHEK2 na pritomthosl’kej delécie Specifickej préesku a slovensku
populéciu,

d) pritomnog mutacie ¢.1100delC v géne CHEK2, akocaajejSej eurdpskej mutacie v danom geéne.

(3) Za ,zlaty Standard pri detekcii zarottoych mutacii v DNA sa povazuje technika priameho
sekvenovania, ktora sa zarévedpor&a ako rutinné pouZzitie v klinickej praxi. V pripadeuZzitia inej
metody, napriklad skriningovej [HRM (priloha), DHEL(priloha)] alebo sekvenovania novej
generacie NGS (priloha) je nutné potvrdenie pritostirakéhokivek sekvetiného variantu priamym
sekvenovanim DNA a validaciou uvedeného postupugeonn priameho sekvenovania.

(4) Pre jednoznénu detekciu kauzalneho sek¢egho variantu (mutacie) je doélezité potvrdenie
pritomnosti priamou sekvenaciou oboma smermi (pgiarspatné sekvenovanie).
Citlivost’ pouzivanej metodiky alebo kombinacie metéd musatové minimalne 95 %.

(5) V pripade negativneho vysledku testovania BRCA1 RCB2 génov je mozné na zaklade
posudenia individualnej rodinnej anamnézy po&va v genetickej analyze inych asociovanych
génov.

(6) Vzhradom na vypovednu zavaziiomolekulove] analyzy génov, zodpovednych za syndrém
HBOC a finanu nar@énos’ samotnej analyzy, ako i naslednej dispenzarizaaiedportia kazdy
pozitivny vysledok — nalez mutécie overidvoch nezavislych odberov, a to u gaginutacie, ako aj u
vSetkych asymptomatickych pribuznych.

(7) Testovanie génov BRCA1 a BRCA2 sa vykonava v laidoitamolekulovej genetiky, ktoré B
personalne zabezgnie, materialno-technické vybavenie paasobitného predpist a kvalitativne
kritéria:
a) je Specializované v onkogenetike a v molekulovoegjekej DNA diagnostike hereditarnych
onkologickych ochoreni (t.j. vykonava analyzu génamnimalne piatich ochoreni),
b) disponuje personalnym zabezZprim, ovladajicim metdédy molekulovej DNA diagnosgtik
1. laboratérny diagnostik alebo zdravotnicky labbra minimalne 3 rénou odbornou
spbsobilosou na vykon Specializovanych pracovnyémnosti v Specializmom odbore
laboratorne a diagnostické metody v klinicke] gédeet

19 § 8 pism. a) zakona 577/2004 Z. z. o rozsahu zdravotnej starostlivaistadzanej na zéklade verejného zdravotného
poistenia a o Uhradach za sluzby suvisiace s poskyim zdravotnej starostlivosti v zneni neskorgigtpisov.

11) Vynos Ministerstva zdravotnictva Slovenskej regapli. 09812/2008-OL zoith 10. septembra 2008 o minimalnych
poziadavkach na personalne zabéepée a materidlno - technické vybavenie jednotlwvydruhov zdravotnickych
zariadeni v zneni neskorSich predpisov.
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2. laboratérny diagnostik s minimalne 5¢nou odbornou spdsobilteu na vykon Speciali-
zovanych pracovnycliinnosti v Specializmom odbore laboratérne a diagnostické metédy v
klinickej genetike, ktory interpretuje lekarovi gaikovi molekularnu podstatu genetického
testovania, prip. zavadza nové metddy genetick&$tovania,

c) pravidelne, minimalne 1-krat za 2 roky s&ashuje externej kontroly kvality,
d) ma sidlo na uzemi Slovenskej republiky.

(8) Sprava o vysledku molekularno-genetickej DNA analBRCA1 a BRCA2 obsahuje:

a) datum prevzatia vzorky,

b) datum zaatia a ukotienia molekularno-genetického DNA testovania,

c) typ prijatej vzorky (periférna krv),

d) meno, priezvisko, odtt@k peiatky, podpis a adresa odosielajuceho vSeobecngtird alebo
lekara Specialistu,

e) meno, priezvisko a rodridgslo vySetrovaného pacienta,

f) unikatne laboratorne identifikaé poradovéislo DNA vzorky,

g) strikny zdznam o rodinnej a osobnej anamnéze,

h) rozsah vySetrenia (vySetrené gény a exony),

i) pouzita diagnosticka metdda, prip. jej citlivps

]) pouzita referetna sekvencia a nomenklatira mutécii [odparga pouzivanomenklatiru pdé
HGVS (priloha)],

k) odkaz na pouzité mutaé databazy [odpota sa databaza BIC (priloha)], prip. prédi& softvéry,

[) vysledok testovania, t.j. vypis identifikovanych técii, variantov v nukleotidovom a zardve
proteinovom formate,

m) interpretacia jednotlivych typov mutéacii na zéklakdaickej charakteristiky (polymorfizmy —
klinicky benigne, varianty s neznamym klinickym ldfen a klinicky kauzalne — patologickée
mutécie) a prip. odpotania lekarovi genetikovi, (segrege analyza najdeného variantu s
ochorenim v prisludnej rodine),

n) jednozn&ny zaver vysetrenia,

0) meno, priezvisko, odttak peiatky a podpis laboratérneho diagnostika.

Cl. VI
Moznosti interpretacie genetického testovania

(1) Vysledkom genetického DNA testovania jedinca s goeloim na vyskyt syndrédmu HBOC mdéze
byt odhalenie kauzalnej, patologickej formy mutaciektorom z vySetrovanych génov.

(2) Pacientovi (nositovi predispozicie) sa pisomne odpgirépecialny program sledovania fad’l.
VIl tohto odborného usmernenia a vSetkym pokrvnyainnym prislusnikom sa odpd@iuestovanie
na pritomnos identifikovanej mutéacie.

(3) U kazdéhcailena rodiny, u ktorého sa genetickym DNA testovapntvrdl patologicka mutécia je
odportany Specialny program sledovania klinickych vysgtreoda Cl. VIl tohto odborného
usmernenia. Specialny program sledovanialaamtls. 2 a 3 tohtdlanku a nasledne ptaCl. VIl je
indikovany ako zdravotny dévod.

(4) Genetickym DNA testovanim mézu tbgistené formy mutacii, ktorych klinicky vyznam nje
pod’a si&asnych poznatkov jednozfiey alebo nie je u pacienta zistena Ziadna mutdtitakomto
pripade sa testovanie zdravyidenov rodiny neodpokia.

(5) Vypocita sa empiricka vyska celozivotného rizika vznikddorového ochorenia pre jednotlivych
pribuznych poth Clausovho modelu, ktory vychadza z genealogisikeacie v rodine.
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(6) Pri zavaznej rodinnej anamnéze (stredna a vysolkavypdhadovaného rizika) je pacientom
odporitany upraveny individualny program sledovania. lidlialny program sledovania je
indikovany ako zdravotny dévod. D6vodom tohto ppstije skuténog’, Ze zavazna mutécia v rodine
nemusela b zachytena beznymi laboratornymi technikami alebéZzenis o mutaciu v inom,
netestovanom alebo dopadsideznamom géne.

Cl. VI
Klinicky manazment syndromu HBOC

(1) Jedincov s potvrdenou patologickou mutaciou v gérre syndrom HBOC sa odpdeizaradi
do Specialneho programu sledovania, ktory zvySugrdgepodobnasvcasného zachytu karcinomu
prsnika a/alebo ovarii a Uspeshah naslednej ligby.

(2) Zdravotné vykony sa vykazuju s kodmi chordb feod 0. Revizie Medzinarodnej klasifikacie

choréb?) nasledovne:

a) Z12.3, Z80.3 a Z80.4 v pripade prediktivneho temtisv pokrvnych pribuznych noditeznamej
mutacie v génoch BRCAL, BRCAZ2,

b) Z80.3 a Z80.4 v pripade testovania asymptomatickgdimcov s pozitivnou rodinnou anamnézou
karcinomu prsnika a/alebo ovarii,

c) C50 a C56 v pripade testovania jedincov s verifékgim karcinbmom prsnika a/alebo ovarii,

d) C18, C19, C25, C43, C53, C54 a C61 v pripade tasiayjedincov s inym typom karcinbmu, ale s
vyskytom karcindbmu prsnika a/alebo ovérii v rodine.

(3) Speciélny program sledovania pre Zeny — nisjtauzalnej patologickej mutacie:

a) zaSkolenie do samovySetrovania prsnikov a naslpdnédelné samovysSetrenie 1-krat mesapo
dowiSeni 18. roku veku,

b) klinické vySetrenie prsnikov 2-krat foe po dovSeni 25. roku veku, resp. po ddeni 21. roku
veku v gynekologickej ambulancii v ramci ambulanggecializovanej ambulantnej zdravotnej
starostlivosti, v ktorej poskytuje zdravotn( stalivest mamolég’) na zaklade dajov v rodinnej
anamnéze (prvy nastup ochorenia),

c) USG (priloha) vySetrenie prsnikov 1-kratme po do¥Seni 25. roku veku alebo o 10 rokov skor,
ako bol prvy vyskyt ochorenia v rodine,

d) MR (priloha) vySetrenie prsnikov 1-krattre po dowSeni 25. roku veku az do déenia 60. roku
veku alebo od najskorSieho veku vyskytu ochoreniadine,

e) MG (priloha) vySetrenie prsnikov po d8eni 30. roku veku alebo od najskorSieho veku wysky
ochorenia v rodine,

f) vhodnu zobrazovaciu modalitu (t.j. USG, MR a MQjesta’ v intervaloch, ktoré @f radioléd)
pod’a denzity prsnejlazy,

g) gynekologické vySetrenie s TVS (priloha) 2-kr&trme po doySeni 21. roku veku,

h) USG vySetrenie brusnych organov 1-krain® po doySeni 21. roku veku,

i) vySetrenie tumor markera CA125 (priloha) 1-kr&tneo po do¥Seni 21. roku veku a u Zien s
patologickou mutaciou BRCAL 1-krat za 6 mesiacowpaseni 30. roku veku,

J) vySetrenie na okultné krvacanie 1-kratre po do¥Seni 40. roku veku,

k) kolonoskopické vySetrenie 1-krat za 3 roky poidewni 45. roku veku,

[) koZné a oné vySetrenie 1-krat éne po doySeni 30. roku veku (hlavhe u BRCA2 mutacii).

(4) Nositd’ky mutécie v génoch BRCAL1 a BRCA2 je nutné inforaibaj o moznostiach, benefitoch a
pripadnych negativach profylaktickych chirurgickyaslkonov:

3 Prilohag. 1 zakona. 576/2004 Z. z.
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a) profylakticka adnexektomia po dideni 35. roku veku az 40. roku veku (znizuje rizdaocindbmu
ovarii 0 97 % a karcinbmu prsnika o 50 %), po opresen zakroku postaje gynekologické
vySetrenie 1-krat ne,

b) bilateralna profylaktickh mastektomia s nasledn@&konStrukciou prsnikov (znizuje riziko
karcinomu prsnika o 95 az 99 %), po ogamn zakroku postalje vySetrenie prsnikov 1-krat
rocne.

(5) Nositd’ky mutécie v génoch BRCA1 a BRCA2 méZu o profylelké chirurgické vykony poZiada
v ktoromkdvek veku. Profylaktické chirurgické vykony u no$kg mutacie v génoch BRCALl a
BRCA2 su indikované ako zdravotny dévod.

(6) Chemoprevencia nie je pauSalne odpana, uzivanie tamoxifenu a raloxifenu je nutné
konzultova’ s klinickym onkologom.

(7) V ramci primarnej prevencie su pacientky pri gesigich konzultaciach upozornené na
nevyhnutno8 Upravy Zivotného Stylu, redukciu hmotnosti, obrmesde fagenia. Hormonalna
antikoncepcia nie je jednozire kontraindikovand, preto je potrebné zvgej benefit. Hormonalna
substitina terapia nie je u nositeliek mutacie odgana.

(8) Speciélny program sledovania pre muzov — nbsité&auzéalnej patologickej mutéacie:

a) zasSkolenie do samovySetrovania prsnikov a né8legiavidelné samovySetrenie 1-krat
mes&ne,

b) pravidelné samovySetrovanie semennikov 1-krat smesa

c) USG vySetrenie prsnikov 1-krattre po doySeni 30. roku veku,

d) urologické vySetrenie a vySetrenie PSA (prilohaykee 1-krat réne po dovSeni 45. roku
veku,

e) vySetrenie na okultné krvacanie 1-kratrre po doySeni 40. roku veku,

f) kolonoskopické vySetrenie 1-krat za 3 roky por@ewi 45. roku veku,

g) USG vySetrenie bruSnych organov 1-kratnme po doySeni 30. roku veku,

h) kozné a oné vySetrenie 1-krat éne po doySeni 30. roku veku (hlavne u BRCA2 mutécii).

Cl. vl
Uginnost’

Toto odborné usmernenie nadobud&indos’ diom uverejnenia vo Vestniku Ministerstva
zdravotnictva Slovenskej republiky.

Viliam Cislak, v.r.
minister
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HBOC
BRCA1
BRCAZ2
TPS3
CHEK2
PALB2
CDH1
RAD51C
PTEN
DNA
HRM

DHPLC

NGS
HGVS
BIC

USG
MR
MG
CA125
PSA
TVS
HER2
MLH1
MSH?2
ER
PR

Priloha k odbornému usmerneniué. S10506-07S-2014

Zoznam pouzitych skratiek

Hereditary breast ovarian cancer/hereditarny,dahgdiarcinom prsnika a ovarii
Breast Cancer 1/ozéenie génu

Breast Cancer 2/ozéenie génu

Tumor Protein p53/ozianie génu

Checkpoint Kinase 2/oztenie génu

Partner and Localizer of BRCA2/oziemie génu

Cadherin 1/ozn#genie génu

RAD51 Paralog C/ozienie génu

Phosphatase and Tensin Homdtzmaenie génu

Deoxyribonukloeva kyselina

High resolution melting/metéda stanovenia bodueti@ Useku DNA s vysokym
rozliSenim

Denaturating high performance liquid chromatogydiplapalna denatuéaa
chormatografia

Next generation sequencing/sekvenovanie novejrgeige

Human Genome Variation Society/spsgiog’ pre varianty vudskom genéme
Breast Cancer Information Core Database/infémaadatabaza suvisiaca
s karcinomom prsnika

Ultrasonografia

Magneticka rezonancia

Mamografia

Cancer antigen 125/nadorovy antigén 125

Prostate-specific antigen/antigén Specificky pstatu

Transvaginalna sonografia

Human epidermal growth factor receptor 2/aame génu

MutL homolog 1/0zn&enie génu

MutS homolog 2/ozrignie génu

Estrogénovy receptor

Progesterdonovy receptor



