
Radiační rizika u žen s genovou 
mutací BRCA1/BRCA2 

Marie Davídková 

Ústav jaderné fyziky AV ČR 



DNA repair, mutagenesis and other responses to 
DNA damage, ISBN 978-1-936113-54-5, 2014 

HR - homologous recombination (homologní rekombinace) 
Alt-NHEJ - alternative nonhomologous end joining (alternativní nehomologní 
     spojení konců) 
NHEJ - nonhomologous end joining (nehomologní spojení konců) 



Geny BRCA1 a BRCA2 
Komplexy tvořené proteiny BRCA1 a BRCA2 jsou zapojeny do řady 
buněčných procesů, jako je buněčná signalizace, degradace proteinů 
a přímý i nepřímý vliv na mechanismy homologní rekombinace a 
oprav DNA. Nefunkčnost těchto procesů vede k nesprávným 
opravám DNA, nestabilitě genomu a karcinogenezi. 

Breast Cancer Res 4, 9-13, 2002 



BRCA1 soupeří o interakci s DNA v místech 
DSB s proteinem p53. P53 inhibuje HR 
během G0/G1 fáze, zatímco BRCA1 v S/G2 
vytěsňuje p53 a umožňuje vazbu dalším 
proteinům v procesu HR. 

BRCA2 interaguje s proteinem RAD51 a 
umožňuje opravy DSB cestou HR. Nefunkčnost 
BRCA2 způsobuje výrazné zkracování telomerů. 

Breast Cancer Res 4, 9-13, 2002 



Informace pro pacienty s mutací BRCA1 /BRCA2 
http://www.mamo.cz/index.php?pg=pro-verejnost--geneticka-zatez 
http://www.mamo.cz/res/file/dokumenty/dedicna-dispozice-k-nadorum-prsu-a-vajecniku-mou-2006.pdf 







• Populační frekvence mutací genů BRCA1/BRCA2 je přibližně 1:800 (tato 
frekvence odpovídá i výskytu mutací BRCA genů v České republice – Ústav 
biochemie a experimentální onkologie 1. LF UK, nepublikovaná data, 
http://www.onkogyn.cz/lekari/proc-testovat-prave-geny-brca1-a-brca2 ) 

• Celosvětově přibližně 1,38 milionu diagnóz rakoviny prsu ročně. V 5-10% 
případů jde o dědičné onemocnění, charakterizované nízkým věkem ženy 
při stanovení diagnózy a vyšší četností rakovin prsu nebo vaječníků v 
příbuzenstvu (Breast 22, 561-568, 2013) 

 
• U pacientů s mutací genů BRCA1/BRCA2 jsou nutná častá pravidelná 

preventivní vyšetření   

• Lékař by měl u těchto pacientů volit diagnostické metody nevyužívající 
ionizující záření, aby nebylo navyšováno riziko radiačně indukovaných 
nádorů 

Závěr 


