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Upozornéni: Tato cesta pacienta je urcena jako obecny prehled klinického a diagnostického postupu pfi syndromu hamartomovych nadort PTEN (PHTS) nebo pfi podezieni na néj se zamérenim na riziko nddorovych onemocnéni. Nenahrazuje individudlni klinické ani genetické poradenstvi poskytované ve
specializovaném centru. Rovnéz si neklade za cil pokryt vSechny specifické problémy spojené s komplexni povahou PHTS. Konkrétni klinickd doporucenti, diagnosticka kritéria a nomenklatura se mohou v kratké dobé zménit, a proto jsou v této cesté pacienta pouze zmifiovany.

Osoba s nadorovym onemocnénim (a/nebo vice pfiznaky
PHTS) a neznamym genetickym statusem

Tento pojem oznacuje osobu, u které bylo diagnostikovano
nadorové onemocnéni* a/nebo vice priznakd PHTS (viz
diagnosticka kritéria), avsak dosud nepodstoupila genetické
vysetfeni.

* Mezi typy nadorovych onemocnéni spojené s PHTS patfi rakovina
prsu, stitné Zldzy a endometria (délozni sliznice) a v mensi mife také
rakovina ledvin, kolorektalni karcinom (rakovina tlustého stfeva a
kone¢niku) a kozni melanom.

Asymptomaticky pFibuzny pacienta s PHTS a neznamym
genetickym statusem

Tento pojem oznacCuje osobu, kterd sama neméla nadorové
onemocnéni ani vice pfiznakll PHTS, ale ma ¢lena rodiny s PHTS
nebo rodinnou anamnézu naznacujici pfitomnost PHTS v rodiné.
Tato osoba dosud nepodstoupila genetické vysetieni, a proto neni
znamo, zda je nositelem genetické zmény.

Kaskadové testovani (testovani pokrevnich
pribuznych)

Kaskadové testovani je proces poskytovani genetického
poradenstvi a genetického testovani zarodecné linie rodinnym
prislusnikim, u nichz existuje riziko, ze zdédili PHTS, poté co byla
diagndéza stanovena u jednoho ¢lena rodiny. Klinicky genetik
posoudi rodinnou anamnézu a rozhodne, u kterych pribuznych je
genetické testovani vhodné. Klinicky genetik také vysvétli, jak si
tito rodinni pfislusnici mohou zajistit vlastni genetické
poradenstvi a testovani. Identifikace pfibuznych, ktefi nesou
stejnou genetickou zménu, jim umoziuje ziskat odpovidajici
naslednou péci, coz miize vést ke zlepseni zdravotnich
vysledki a v nékterych pripadech zachranit zivot.

PHTS se dédi autosomalné dominantnim zplsobem. To
znamena, ze osoba s PHTS ma pii kazdém téhotenstvi 50%
pravdépodobnost, Ze pfedd toto onemocnéni svému ditéti.

Déti (nezletilé osoby) mohou byt zplsobilé pro genetické
testovani, protoze v nékterych zemich zacina sledovani pacient
s PHTS jiz v détstvi.
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Podezieni na PHTS - splnuje kritéria pro genetické testovani
zarodecné linie

O genetickém testovani zarodecné linie (dédi¢né testovani DNA) na PHTS
by se mélo uvazovat u osoby, kterd ma nékolik z nasledujicich znak:

- rakovinu prsu, stitné zlazy, endometria (délozni sliznice), ledvin nebo
kolorektélni karcinom ¢i kozni melanom, zejména pokud se tato
onemocnéni vyskytnou v mladém véku,

- charakteristické kozni nebo slizni¢ni projevy ¢i urcité nezhoubné utvary,
napiiklad cévni malformace a/nebo polypy v travicim traktu,

+ neurovyvojové poruchy vcetné poruch autistického spektra spolu s
vétsim nez primérnym obvodem hlavy.

Testovani na PHTS muze byt vhodné, pokud:

« se v rodiné vyskytuje geneticky potvrzeny PHTS.

Ve vybranych ptipadech mlze byt testovani nabidnuto také tehdy,
pokud je v rodinné anamnéze pfitomna kombinace vyse uvedenych
priznakd, ktera naznacuje moznost vyskytu PHTS, a pribuzni s postizenim
nejsou k dispozici pro genetické vysetieni.
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Genetické poradenstvi

Osoby, které spliuji kritéria pro genetické testovani zarodecné linie, by
mély pred testovanim i po ném obdrzet srozumitelné informace. To jim
pomaha porozumét vyznamu vysledkli a rozhodnout se o dalsich
krocich. Genetické poradenstvi obvykle zahrnuje:

« co je PHTS, jak vznika a jaké ptiznaky nebo zdravotni problémy muze v
pribéhu zivota zplsobovat,

- jaké sledovani (surveillance) a nasledna péce jsou doporucovany a na co
je tfeba si davat pozor,

» moznosti Ié¢by konkrétnich zdravotnich problém0 souvisejicich s PHTS,
- jak probiha proces genetického poradenstvi a genetického testovani,

« co mohou vysledky testovani znamenat pro pacienta i jeho rodinné
pfislusniky,

« mozné pravni, socidlni, pojistné nebo financni aspekty spojené s
diagndézou,

« moznosti psychologické a emociondlni podpory, véetné vzajemné
podpory pacientl (www.genturis.eu, sekce patient area)

Genetické testovani zarodecné
linie a sdéleni vysledki
Obecné informace o genetickém
testovani jsou k dispozici na adrese:
https://www.coe.int/en/web/
bioethics/information-brochure-
on-genetic-tests-for-health-purposes

Jakmile jsou vysledky genetického
testovani dostupné, mély by byt vzdy
projedndny s pacientem béhem
konzultace genetického poradenstvi
po obdrzeni vysledkd.

Diagnézu PHTS lze stanovit pouze
tehdy, pokud je v genu PTEN
nalezena zména zpusobujici
onemocnéni (patogenni varianta
neboli ,mutace”).
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Sledovani (surveillance) pro ¢asny zachyt nadorovych Prevence Personalizovana lécba nadorovych  Planovanirodiny
onemochéni Zeny s PHTS se mohou  onemocnéni PHTS je dédi¢né onemocnéni, coz znamend, ze mlze
Programy sledovani osob s genetickym syndromem predispozice =~ rozhodnout pro Mimo klinické studie (vyzkumné zdravotnické byt preneseno z rodi¢e na dité. U nékterych osob
k nadorovym onemocnénim maji za cil odhalit pfednadorové  preventivni mastektomii projekty) jsou osoby s PHTS obecné [é¢eny  muzZe tato skutecnost ovlivnit rozhodovéni o zalozeni
zmény nebo nadorova onemocnéni co nejdfive. Véasné odhaleni  (chirurgické  odstranéni stejnymi  metodami jako ostatni pacienti s rodiny. Pokud je to vhodné, méla by byt osobam s
obvykle umoznuje zahdjit 1é¢bu dfive, coz ¢asto vede k lepsim  prsni tkane), aby snizily ~ nidorovym  onemocnénim.  To  zahrnuje  PHTS jiz v rané fazi péce nabidnuta moznost
vysledkdm. Proto je dUlezité pravidelné se G¢astnit doporu¢eného  pravdépodobnost vzniku  systémovou Ié¢bu, jako je: konzultace v oblasti reprodukéni genetiky (ERN
programu sledovani. rakoviny prsu. Jde o chemoterapie, cilena lécba, hormonalni GENTURIS guideline oncounselling on reproductive

osobni  rozhodnuti, které  (endokrinni) létba, imunoterapie. Je viak dileZité,  options for individualswith a cancer predisposition
Pro osoby s PHTS existuji specifické programy sledovani, které se by mélo byt dikladné  aby oettujici tym védél o diagnéze PHTS, protoZe  syndrome (including genturis)).

véak mohou mezi jednotlivymi zemémi lisit. Pacienti by se méli  prodiskutovano se  tato informace mize ovlivnit rozhodovani o  V zavislosti na konkrétni zemi mohou byt k dispozici
informovat u svého lékaie o doporucenich platnych v jejich zemi.  zdravotnickymi chirurgickém zékroku i dalSich aspektech péce. nasledujici mozZnosti: prenatélni genetické testovani
Informace mohou poskytovat také specializovana odborné centra.  pracovniky, ktefi mohou béhem té&hotenstvi, preimplanta¢ni genetické
Doporuceni na evropské drovni Ize nalézt na webovych strankach ~ vysvétlit mozné piinosy i Protoze PHTS mulZe postihovat riizné organy a  testovani (PGT) v ramci asistované reprodukce (IVF).
ERN  GENTURIS  (www.genturiseu, sekce guidelines), v  rizika tohoto postupu. systémy v téle, je optimalni, aby lécbu koordinoval  Rozsah dhrady reprodukénich moznosti z vefejného

doporucenich ERN GENTURIS cancer surveillance guideline for
individuals with PTEN hamartoma tumour syndrome a v PHTS
care pathway, kterd zahrnuje také informace o tom, na jaké
nenadorové zdravotni problémy je treba myslet a kdy pacienta
odeslat ke specialistovi.

multidisciplinarni tym. To znamena, Ze specialisté z  zdravotniho pojisténi i prislusné pravni predpisy se
riznych odbornosti spolupracuji na zajisténi dobfe  mohou mezi jednotlivymi zemémi vyrazné lisit.

koordinované péce prizplsobené individualnim
potiebam pacienta.

Vzajemna podpora pacienti (peer support) a psychicka podpora

s Osoby s PHTS a jejich rodiny mohou v riznych obdobich Zivota potfebovat vzadjemnou podporu od pacientl se stejnou diagnézou nebo psychologickou podporu. Mize tomu tak
byt naptiklad v situacich, kdy: - se rozhoduji, zda podstoupit genetické testovani, - zvladaji stres béhem ¢ekdani na vysledky genetického testovani, - hovofi s pfibuznymi o jejich

mozném genetickém riziku, - vyrovnavaji se s Uzkosti tykajici se nevysetrenych déti nebo s pocity viny, pokud je dité postizeno, - rozhoduji o moznostech pldnovani rodiny, -
vyrovnavaji se s trvajicim rizikem nddorového onemocnéni nebo jinymi zdravotnimi problémy souvisejicimi s PHTS, - je jim nové diagnostikovano nadorové onemocnéni, - zvladaji
stres zplsobeny zpozdénim stanoveni diagndzy, - vybiraji mezi rdznymi lé¢ebnymi moznostmi, - podstupuji [é¢bu nddorového onemocnéni.
Pacientské organizace mohou poskytovat informace, sdilené zkusenosti a emocionalni podporu. Seznam organizaci je dostupny na webovych strankdch ERN GENTURIS: https://
www.genturis.eu/l=eng/patient-area/patient-associations.html
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\ 2B Péce o pacienty s PHTS béhem celého zivota se zamérenim na prechod z détské do dospélé péce
Y Osoby s PHTS maji zvysené riziko vzniku nadorovych onemocnéni. Mohou se u nich také vyskytovat dalsi projevy, napfiklad: poruchy uceni, neuropsychiatrické poruchy, cévni
malformace, kozni projevy, snizené svalové napéti (hypotonie). Pacienti s PHTS potrebuji pravidelné celozivotni [ékaiské sledovani.

Jak déti s PHTS dospivaji do adolescence a mladé dospélosti, je dlilezité zajistit plynuly pfechod z pediatrické péce do systému zdravotni péce pro dospélé. Nejlépe funguje tehdy,
kdyz je za tento proces odpoveédny konkrétni zdravotnicky pracovnik a existuje strukturovany program pfechodu mezi détskou a dospélou péci. Cilem tohoto pfechodu je pomoci
mladym lidem: ziskat vétsi jistotu pfi samostatné péci o své zdravi, zlepsit kvalitu zivota, snizit riziko zdravotnich komplikaci pfi vstupu do dospélosti. Pravidelna a koordinovana
péce béhem celého Zivota pomaha zajistit, aby osoby s PHTS dostavaly odpovidajici prevenci, sledovani i Ié¢bu zdravotnich problém souvisejicich s timto syndromem.

odpovédnost.
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