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VEDCI ROZLUSTILI VYZNAM STOVEK DEDICNYCH VARIANT GENU
ZPUSOBUJICIHO RAKOVINU PRSU

Védcim se podafilo popsat vyznam stovek vrozenych mutaci v genu CHEK2 pfi vzniku rakoviny prsu.
Vyzkumny tym vedli Zdeiek Kleibl z 1. 1éka¥ské fakulty Univerzity Karlovy a Libor Maciirek z Ustavu
molekuldrni genetiky AV €R. Gen CHEK2 je v hledacku klinickych genetik jiz dlouho. Jedna se o treti
nejéastéji postizeny gen souvisejici se stfednim rizikem vzniku rakoviny prsu v CR. Nékteré jeho
dédicné mutace vystavuji nositelky témér 30% celozivotnimu riziku onemocnéni.

PFfitomnost mnoha dalSich variant genu CHEK2 ale dosud znemoziiovala spolehlivé vycisleni rizika
u vétiiny Zen, které tuto mutaci maji. ,V nasi laboratofi v Ustavu molekuldrni genetiky AV CR jsme
vyvinuli unikdtni experimentdlni postup, ktery umoZnil hodnoceni stovek dosud nejasnych variant
CHEK2 genu,” vysvétluje Lenka Stolarova.

Nova metodika umoznila analyzovat varianty CHEK2 genu zachycené u pacientl s onkologickymi
onemocnénimi z celého svéta v modelovém systému v bunécénych kulturach. ,Diky tomu jsme byli
schopni odlisit patogenni CHEK2 varianty prispivajici ke vzniku rakoviny prsu a varianty funkéné
bezvyznamné, které toto riziko neovlivriuji,” dopliuje Libor Macurek.

»Zdsluhou spolecného usili v ramci narodniho konsorcia CZECANCA a mezindrodniho konsorcia ENIGMA
jsme mohli vysetrit vice neZ 80 tisic pacientek z dvandcti zemi a prokdzat, Ze nové popsané rizikové
varianty CHEK2 genu se vyskytuji u priblizné 0,5 % vSech nemocnych Zen s rakovinou prsu,” vysvétluje
Petra Kleiblova z VSeobecné fakultni nemocnice v Praze, ktera se Zderikem Kleiblem vede projekt
CHEK2gether jmenovaného konsorcia ENIGMA. Vysledky rozsahlé mezioborové spoluprace zvefejnil
prestizni ¢asopis Clinical Cancer Research.

Rakovina prsu je nejcastéjsim zavaznym nadorovym onemocnénim u Zen. Postihnout miZe asi
desetinu Zen nasi populace. Pfedstavuje tak zavainy celospolecensky problém. Cast nadord vznika na
zakladé dédi¢nych vloh. Diky rozvoji genetického testovani se v poslednich letech dafi stale Uspésnéji
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nachdzet pacientky se zvysenym rizikem vzniku rakoviny prsu a zafadit je do program( prevence nebo
¢asného zachytu, kdy je onemocnéni dobre |écitelné. Nejzndméjsim prikladem dédi¢né formy rakoviny
prsu jsou mutace v genech BRCA1 a BRCA2 zpUsobujici onemocnéni u 60-80 % nositelek. Kromé
mutaci v téchto genech vsak existuje fada dalSich, méné probadanych, dédi¢nych variant zvySujicich
riziko vzniku rakoviny prsu. Hlavnim pfinosem studie bude zkvalitnéni péce o Zeny s mutaci genu
CHEK2 nejen v Ceské republice, ale celosvétové.
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