BALICEK 5

BRCA1 (BReast CAncer)

e Karcinom prsu a vajecnikl je jedno z nejéastéjSich malignich
onemocnéni zen v Ceské republice.

e Odhaduje se, Ze v5— 10 % pripadu téchto nddor( je pri¢inou mutace v
genech BRCA1 nebo BRCA2, které se dédi.

e Hlavni funkci téchto genu jsou opravy DNA, kontrola bunééného
déleni. Spolupodileji se i na regulaci prepisu genl a ovliviiuji normalni
strukturu chromozémd.

e V pritomnosti mutace je dllezZita predevsim prevence.

ZAKLADNI FUNKCE BRCA GENU SPOCIVA V KONROLE DELEN{ BUNEK A
OPRAVACH GENETICKE INFORMACE.

JE NADOR PRSU A VAJECNIKU DEDICNY?

VétSina zhoubnych rakovinnych onemocnéni je sporadicka, nedédicna.
Nadorové klony mohou vznikat ve chvili, kdy v jakékoli ze somatickych
bunék nastane primarni geneticka udalost (mutace, obvykle tumor
supresorového genu nebo protoonkogenu). Mutace dava témto
nadorovym bunkdm pouze vyhodu ve formé zrychleného ristu a
déleni.

Dédi¢né formy ndadorl jsou pomérné vzacné, vyskytuji se jen u 5-10%
populace. Vyznacuji se rychlym rlstem a mladym vékem pacientek,
zhruba o 7-10 let drive. Dale jsou také Casto typické horsi viditelnosti
pfi mamografickém vysetreni a vysokou rychlosti rlstu.
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U prenasecek mutace v genech BRCA1 a BRCA2 vznika celozivotni riziko
karcinomu prsu a ovarii od 40 do 85 % (pro BRCA1 az 60 %, pro
BRCA2 10-20 %). Do 40 let véku onemocni 19 % prenasecek mutace v
genu BRCA1 a 12 % prenasecek mutace v genu BRCA2. Do véku 80 let
se objevi nador prsu az u 87 % Zen a nador vajecnikd az u 40-60 %
Zzen s mutaci BRCAL.

U muzu je celozZivotni riziko karcinomu prsu s mutaci v BRCA2 genu 6 %, to
znamena 100x vyssi nez u normalni zdravé populace, zvysuje se i
celozZivotni riziko rakoviny prostaty na 14-26 % a spolecné s dalsi
mutaci v genu BRCA1 na 3 % (50x zvysené riziko).

U prenasecl téchto mutaci mlzZe byt zvySené riziko i pro jiné malignity,
patfi mezi né nddory vejcovodl, délohy, délozniho Cipku, kolorekta,
zaludku, slinivky, Zlu€niku a Zlu¢ovych cest a maligni melanomy.

POZOR: Mamografické vySetfeni muze zvySovat riziko nddoru prsu.
Pritomnost mutace je jen predispozi¢ni a neznamend nutnost vzniku
nadorového onemocnéni. Dulezita je prevence.

EXISTUJI BEZNE A VZACNE GENETICKE ZMENY V GENU BRCA, CO
ZPUSOBUJI?

V Ceské populaci na prevlada mutace genu BRCA1 oznacena c.5266dupC,
dalsi méné ¢astou mutaci je c.3700_3704del5 a c.181T>G. V genu
BRCA2 je to c.7910_7914del5 nebo c.8537_8538del2G

JAKE JSOU TESTY DOSTUPNE PRO TESTOVANI BRCA?

e Molekularné-geneticka vysetreni.

Pokud chcete védét vice o genech BRCA, navstivte:

e https://dspace.jcu.cz/bitstream/handle/123456789/22049/Detekce mutaci spojova
nych se vysenym vyskytem nadoru prsu a vajecnhiku pomoci modernich metod
molekularni biologie.pdf?sequence=1
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