ABSTRAKT

Karcinom ovaria (OC) je zavazné nddorové onemocnéni s velkym podilem hereditarnich forem
a Castou asociaci s karcinomem prsu. Genetické testovani umoziuje vytvoreni preventivnich
programu pro nosi¢ky mutaci v genech predisponujicich ke vzniku karcinomu ovaria a piipadné
dalSich malignit. Prevalence dédicnych mutaci se v jednotlivych predispozicnich genech mezi

populacemi casto lisi.

V této studii jsme analyzovali 1333 pacientek skarcinomem ovaria a 2278 populacné-
specifickych kontrol (PSK) pomoci sekvenovani nové generace S vyuzitim panelu
CZECANCA ciliciho na 219 genti. Dohromady byla nalezena patogenni mutace v nékterém
z 18 gent predisponujicich k dédiénému karcinomu prsu a/nebo ovaria u 427/1333 (32,0%) OC
pacientek a 58/2278 (2,5%) PSK. S vysokym rizikem vzniku karcinomu ovaria (OR>5) byly
asociovany mutace v genech BRCA1, BRCA2, RAD51C, RAD51D, BARD1 a v genech
ucastnicich se opravy DNA mechanismem nespravné sparovanych bazi (MMR). Mutace v
genech BRIP1 a NBN byly asociovany se stfednim rizikem vzniku karcinomu ovaria (OR >2-
<5). Mutace v genech BRCA1 a BRCA2 byly nejcastéjsi téméef ve vsech klinicko-patologickych
podskupinach, vcetné borderline nadord s nejasnym malignim potencialem (BTO). V ramci
dalsich 201 analyzovanych gent byly alespoinl se stfednim rizikem vzniku karcinomu ovaria
asociovany mutace vV genech PPM1D (ve formé mozaiky), SHPRH a NAT1. K upfesnéni

vyznamu mutaci v téchto genech jsou vSak S ohledem na jejich nizkou cetnost potieba dalsi

studie na vétSich souborech a v dalsich populacich.

Tato studie poukazuje na vysoky podil pacientek s dédi¢nou formou OC ve slovanské populaci,

ktery odiivodiiuje genetické testovani u vSech pacientek s OC, vcetné BTO.
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