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Zodpovědné geny: CDKN2A (tran‑
skripční vari anty p16/ INK4a a p14/ ARF) –  
cyklin‑dependentní inhibitor kinázy 2A, 
chromozom 9p21 nebo další gen CDK4

Typ dědičnosti: a utozomálně dominantní
Genetické testování indikuje klinický 
genetik.

Pracoviště poskytující analýzu genu v ČR 
(pracovník odpovědný za analýzu genu)
1. �Oddělení epidemiologie a genetiky ná‑

dorů MOÚ Brno (RNDr. Eva Macháč‑
ková, Ph.D., emachack@mo u.cz) –  mu‑
tační analýza CDKN2A (transkripčních 
vari ant p16/ INK4a a p14/ ARF)

2. �ÚBLG FN Praha‑Motol (MU Dr.  Anna 
Křepelová, CSc., anna.krepelova@fn‑
motol.cz ) –  mutační analýza CDKN2A 
(transkripčních vari ant p16/ INK4a 
a p14/ ARF)

3. �Onkologické centrum Nový Jičín 
(Ing.  Arpad Boday, arpad.boday@on‑
kologickecentrum.cz)  –  mutační ana‑
lýza CDKN2A (transkripčních vari ant 
p16/ INK4a a p14/ ARF)

Charakteristika syndromu
Asi 10 % melanomů vykazuje famili ární 
zátěž. V  některých rodinách se obje‑
vují mnohočetné naevy (10– 100 naevů) 
na trupu a končetinách, v jiných nikoliv. 
Tyto naevy vykazují většino u atypi e me‑
lanocytů s lymfocytární infiltrací a fibro‑
plazi í. Gen CDKN2A je zodpovědný za 

asi 20– 40 % hereditárních melanomů 
a 0,2– 2 % sporadických melanomů. Mu‑
tace v  tomto genu způsobují 58– 92% 
celoživotní riziko onemocnění mela‑
nomem (různé v  různých zemích, nej‑
vyšší v Austrálii, v Evropě asi 60 % celo‑
životně), průměrně se uvádí asi 53krát 
zvýšené (30– 70krát) riziko oproti ostatní 
populaci a  asi 33krát zvýšené oproti 
ne- nosičům mutace v rodině. Tito ne- no‑
siči v rodinách s prokázano u mutací ne‑
mají populační riziko melanomu, ale asi 
1,7krát vyšší riziko než ostatní popu‑
lace (jako u osob se světlo u pokožko u, 
rezavými vlasy, větším množstvím pih). 
Kromě rizika melanomů může být u pře‑
našečů mutace zvýšené i  riziko nádorů 
pankre atu na 11– 17 %. V  některých 
studi ích je uváděno i vyšší riziko nádorů 
prsu u  nosiček mutace. Další nádorová 
onemocnění u  nosičů mutace byla za‑
znamenána, ale výše rizika není známá 
(maligní myelom, nádory CNS, kolorek‑
tální karcinom, bazocelulární karcinom, 
nádory prostaty).

Uvedený gen CDK4  způsobuje jen 
velmi malo u část hereditárních mela‑
nomů a není klinicky testován.

Indikace k vyšetření CDKN2A genu
Famili ární výskyt
1. �dva maligní melanomy v rodině u pří‑

mých příbuzných prvního a  druhého 
stupně, alespoň jeden di agnostikován 
pod 50 let

2. �tři a  více maligních melanomů v  ro‑
dinné linii bez věkové limitace

3. �výskyt dvo u maligních melanomů 
a nádoru prsu nebo slinivky u přímých 
příbuzných v linii

Sporadický výskyt
1. �opakovaný výskyt maligního melanomu 

u paci enta, první dg. ve věku pod 50 let
2. �vícečetná malignita u paci enta – nádor 

prsu/ nebo nádor slinivky a maligní me‑
lanom, alespoň jeden dg. pod 50 let

Syndrom famili árního melanomu 
(s dysplastickými naevy či bez nich)
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Testování je indikováno genetikem po 
genetickém poradenství a podepsání in‑
formovaného so uhlasu.

Prediktivní vyšetření je možné prová‑
dět i v dětství.

Výsledky prediktivního testování
V případě negativního prediktivního 
testu v  rodině se zachyceno u mutací 
je vhodné doporučit i  ne- nosičům pre‑
ventivní kožní sledování vzhledem k asi 
1,7krát zvýšenému riziku maligního 
melanomu.

Doporučení ke sledování příbuzných 
(nosičů v rodinách s prokázano u mutací 
i příbuzných v rizikových rodinách s ne‑
prokázano u mutací)

Primární prevence
•	 ochrana pokožky a očí před slunečním 

zářením, brýle proti slunci s  garanto‑
vano u ochrano u UV filtru, vylo učit spá‑
lení pokožky

•	 nenavštěvovat solári a, vyvarovat se po‑
bytu na slunci přes poledne

•	 po užívat krémy s vysokým ochranným 
faktorem (SPF 40 a více, chránící proti 
UVA a  UVB, po užívat opakovaně při 
ko upání na slunci, po užívání ochran‑
ného oděvu)

•	 di etní strava, omezit alkohol
•	 neko uřit
•	 k preventivnímu odstranění znamínek 

nepo užívat lasery bez histologického 
vyšetření!

•	 vhodné užívat potravinový doplňek 
beta‑karotenu přes léto, samo opalovací 
krémy nejso u kontraindikovány z kos‑
metických důvodů (nejso u s UV filtrem!)

Sekundární prevence
•	 samovyšetřování pokožky každý měsíc, 

pomoc i příbuzných při prohlídkách zad
•	 kožní kontroly lékařem, speci alisto u 

(onkolog, kožní), v půlročních interva‑
lech (od 10 let)

•	 fotodokumentace rizikových znamínek, 
digitální dermoskopi e jako pomocné 
metody

•	 včasné chirurgické odstranění riziko‑
vých znamínek s histologicko u verifikací

•	 oční kontroly ročně
•	 ori entační ne urologické vyšetření ročně
•	 ultrazvuk břišních orgánů ročně od 

30  let, v případě výskytu nádorů pan‑
kre atu v rodině, vyšetření pomocí dal‑
ších metod (endoskopická ultrasono‑
grafi e) se začátkem o 10 let dříve, než 
byl nejčasnější výskyt nádoru slinivky 
v rodině, marker CA19- 9

•	 test na krev ve stolici od 40  let ročně, 
koloskopi e v  5– 10letém intervalu od 
věku 45 let nebo o 10 let nižším, než byl 
KRCA v rodině

•	 urologické kontroly ročně od 40  let 
včetně PSA

•	 u žen kontroly prsů lékařem ročně, od 
35  let ultrazvuk prsů, od 45  let ultra‑
zvuk/ mamograf prsů ročně, gynekolo‑
gické kontroly ročně včetně UZ

Úpravy preventivního schématu vhodné 
dle rodinné anamnézy.

U ne- nosičů mutace v rodinách s pro‑
kázano u mutací je vhodné upozornit na 
možné asi 1,7krát zvýšené riziko malig‑
ního melanomu, vhodno u primární pre‑
venci a sekundární prevenci v dospělém 
věku formo u ročních kožních kontrol.




