
ABSTRAKT 

 

Nádorová onemocnění patří mezi druhou nejčastější příčinu úmrtí v ČR. Mezi nejčastější patří 

karcinomy prsu a kolorekta. Hledání prognostických faktorů umožňujících lepší rozhodování 

o postupu léčby je jednou z klíčových otázek klinického výzkumu v onkologii. 

Nosiči mutací v genech predisponujících k dědičné formě karcinomu prsu tvoří malou, ale 

klinicky významnou skupinu vysoce rizikových osob. Zavedení NGS v posledních letech 

umožňuje zrychlení analýz predispozičních genů. Množství informací o přítomnosti 

patogenních mutací v predispozičních genech je v ostrém kontrastu s pouze velmi malým 

množstvím údajů o jejich vztahu ke klinicko-patologickým charakteristikám nádorů u jejich 

nosičů. Obtíže způsobuje rovněž určení míry rizika vzniku nádorových onemocnění u nosičů 

vzácných mutací a variant nejasného významu v genech s neúplnou penetrancí. K řešení těchto 

problémů jsme se pokusili přispět zavedením jednotného přístupu NGS analýz u pacientek 

s karcinomem prsu, charakterizací významu prognostických faktorů u nosiček mutací 

v hlavních predispozičních genech BRCA1/BRCA2 a určením rizik spojených se vznikem 

karcinomu prsu u nosičů genu. 

Kolorektální karcinom představuje zdánlivě histologicky homogenní onemocnění. 

Na molekulární úrovni však vytváří subtypy, které se odlišují značně rozdílnou prognózou. 

Stratifikace pacientů s metastatickým kolorektálním karcinomem na základě biochemických 

markerů v séru umožňuje identifikovat nemocné vhodné pro radikální resekční výkony 

v oblasti jater event. v kombinaci s resekcemi primární tumoru. V naší práci jsme se zaměřili 

na identifikaci biochemických markerů, které umožňují identifikovat pacienty s velmi špatnou 

prognózou a malým benefitem z kombinované terapie. U pacientů s lokalizovanými 

kolorektálními karcinomy jsme se podíleli na kvalitativním a kvantitativním vyhodnocení 

přítomnosti tumor infiltrujících lymfocytů (Immunoscore), které je důležitým prognostickým 

ukazatelem odhadu rizika relapsu onemocnění.  
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