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 Pacient, *1986

* RA — otec - zdrav, matka - + 30 ca gynek. puvodu

* OA — bez pozoruhodnosti

* Prvotni diagnoza — rijen 2014
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Dg.: Ca mammae |.sin. dg. 10/2014

 St.p. ablace prsu l.sin., exenterace axilly l.sin., pT1INOMO, 10/14

e Hist.: infiltrujici duktalni carcinom (NST), grade 3, ER 100 %, PR 20 %, HER2+, Ki67 20 %.

 St.p. adjuv. AC 11/2014-01/2015 + Trastuzumab 12x 02-10/2015

 St.p. Tamoxifen 02/2015-07/2016
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Generalizace do skeletu 07/2016

« St.p. opakované analgeticka Radioterapie skeletu — os sacrum, Th8, P
kyCel, L kyCel, Th12, L5 + bisfosfonaty

« St.p. hormonoterapie — Anastrazol, Gosereline, Abiraterone (AR+), E+E

« St.p. chemoterapie — Capecitabine, Paclitaxel, cDDP + Gemcitabine,
Vinorelbin, nab-paclitaxel

(Olaparib — BRCA)
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* Biopsie kostni - obratlovy oblouk: metastaza stredne az nizce

diferencovaného invazivniho NST karcinomu, ER 100 %, PR 20
%, c-ebrB2 score 0O, Ki67 30 %., FISH negativni
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Vysetreni NGS onkopanelu v metastaze karcinomu prsu

» Metodou Ize detekovat somatické varianty zastoupené alespon u 5 % bunécné populace ve vysetfeném vzorku, kdy pro
zachovani robustnosti detekce genovych variant je vhodny vzorek obsahujici >10 % nadorovych bunék.

« Podstatou metody je masivni paralelni sekvenovani nabohacenych vybranych oblasti genomu, exonovych a pfilehlych
intronovych oblasti, (tzv. sequence capture), biostatistické zpracovani hrubych sekvenacnich dat a nasledné porovnani
sekvence vzorku s referenéni sekvenci lidského genomu pro zjiténi variant v nadorové tkani. Metoda umozruje vySetfeni
somatickych variant (bodové mutace, kratké delece/inzerce, apod.) ve vSech exonech a pfilehlych intronovych oblasti
vybranych 271 gend.

=> BYLA prokazana patogenni varianta v genu PIK3CA
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PI3K je riznoroda enzymaticka rodina zapojena do riznych bunécnych
funkci, véetné bunécného rustu, proliferace, diferenciace, motility, preziti
a intracelularniho prenosu. PI3K jsou také klicovou slozkou signalni drahy
inzulinu®

* Knight, Zachary A et al. “A pharmacological map of the PI3-K family defines a role for p110alpha in insulin
signaling.” Cell vol. 125,4 (2006): 733-47. doi:10.1016/j.cell.2006.03.035
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» Alpelisib je indikovan v kombinaci s fulvestrantem u pacientu s
karcinomem prsu s pozitivnim hormonalnim receptorem (HR) a
negativhim receptorem HERZ2 k |eCbe lokalne pokrocileno nebo
metastazujiciho karcinomu prsu s PIK3CA mutaci, s progresi
onemocnéni po predchozi hormonalni terapii*

* Alpelisib byl schvalen na zakladé vysledku studie SOLAR 1 v této
iIndikaci evropskou agenturou EMA a pacient splnuje indikacni kriteria

* dle SPC ptipravku PIQRAY
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Podana zadost na pojistovnu o Alpelisib — 7/20

Vzhledem k recentni registraci pripravku na trhu nebyla jesté stanovena cena a
uhrada pripravku

Po nékolika tydnech fakturovano a dodano baleni na 14-denni IéCbu, zadano
ale mesicni baleni — potreba nove zadosti

Finalni schvaleni a zahajeni lecCby — 10/20
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Precizni medicina — Tailoring je spravnou cestou a
klenotem mediciny, ktery ale potrebuje vybrousit
do zariveho diamantu



