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BRCA

(BReast CAncer gene)
RAKOVINA PRSNIKA



BRCA1a BRCA2

e 128 zien (12 %) pocas svojho zZivota ochorie na rakovinu
prsnika.

¢ Rakovina vaje¢nikov postihuje 1,6 % zien.

Vo vyznamnom pocte pripadov ma ochorenie dedicny
charakter, pretoze je spojené s poruchami v urcitych
génoch, ktoré su zdedené od jedného rodica. Priblizne
50-70 % dedi&nych pripadov rakoviny prsnika a/alebo
vajecnikov suvisi s mutaciami v génoch BRCAl a BRCA2.

o Ucinnost liecby rakoviny stupa, ked'je ochorenie odhalené
v skorych stadiach, ktoré este nemusia byt inak diagnos-
tikované.

BRCAl a BRCA2 su ludské gény, ktoré pomahaju ,opra-
vovat" poskodenu DNA a preto hrajd vyznamnu ulohu pri
zabezpecovani stability genetickej informacie v bunkach
nasho tela. U kazdého (aj zdravého) ¢loveka vykazuje DNA
uréitu nestabilitu, dochadza k jej poskodzovaniu. Ked'je je-
den z tychto génov mutovany, opravy DNA nefunguju tak,
ako maju a méze dojst ku vzniku nadorového bujnenia.

Jedinym spbsobom, ako zistit, ¢i ste nositelomm mutacie
génu BRCAI a BRCAZ, je odhalit ich pomocou $pecidlneho
genetického testu. Tento test deteguje mutdcie 4153delA,
185delAG, 2080delA, 300T>G(Cys61Gly), 5382insC, 3819del-
GTAAA, 3875delGTCT v géne BRCAT a mutdciu 6174delT
v géne BRCA2.

Interpretacia vysledkov

Pozitivhy vysledok testu znamena, ze c¢lovek zdedil
mutéaciu v BRCAI alebo BRCA2 géne, a preto ma zvysené
riziko vzniku niektorych druhov rakoviny.

Negativny vysledok testu nemoéze stopercentne vylucit
pritomnost inej vzécnej DNA mutéacie v génoch BRCA1/2
alebo v suvisiacich génoch (napr. CHEK2, PALB2, TP53).

Tento test nesluzi na posudenie celoZivotného rizika
vzniku ndhodného nddorového ochorenia, ktoré modze
byt spésobené Zivotnym Stylom cloveka. SldZi iba na
posudenie  pravdepodobnosti buduceho geneticky
podmieneného vyskytu niektorych nddorov.

Indikacie pre genetické testovanie
mutacii BRCAl a BRCA2 génov

e Zenas karcinémom vajeénikov / vaji¢kovodov /
pobrusnice bez ohladu na vek diagnézy;
e 7ena s karcindmom prsnika a pankreasu
v akomkolvek veku;
o muzs karcindmom prsnika v akomkolvek veku;
e rodinna anamnéza s karcindémami vaje¢nikov
/ vaji¢kovodov / pobrusnice;
e rodinnd anamnéza s karcinémami prsnika
(3pribuzni v akomkolvek veku / 2 pribuzni do 50 rokov).

Predanalytické informacie

Biologicky material
e Periférna krv: 2 - 5ml.
* \lyter z vnutornej sliznice Ustnej dutiny (tzv. bukalnej sliznice).

Odberova nadobka

e Periférna krv - skimavka s EDTA (ako na krvny obraz).

* Vyter z bukalnej sliznice - transportna odberova suprava
pre odber biologického materialu (sterilny suchy tampdn
bez média na plastovej tycinke).

Uskladnenie vzoriek
e Periférna krv - v chladnicke pri 4 — 8°C.
* Vyter z bukalnej sliznice — laboratorna teplota.

Transport najneskor 5 dni od odberu, ak boli dodrzané
podmienky uskladnenia.

Vysledok analyzy je k dispozicii spravidla do 14 dni
od dorucenia vzorky.




