Haplogenotypy variant genu pro epidermalni rustovy faktor a jeho receptor
asociované s gastroezofagealni refluxni chorobou a jejimi komplikacemi
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Uvod

je multifaktorialni onemocnéni v jehoz etiopatogenezi hraje roli i geneticka predispozice jedince
(heritabilita 30-40 %). Reflux zalude¢niho obsahu do jicnu mUze vyvolat obtiZze a/nebo komplikace, kterymi jsou refluxni ezofagitida
(RE), Barrettav jicen (BE) a adenokarcinomu ezofagu (EAC).!
Signalni draha aktivuje bunécné pochody uplatnuijici se v reparaci
tkdni ale i karcinogeneze.?
Genové alterace EGF +61 A>G (rs4444903) a EGFR +142285 G>A (rs2227983) vyznamné ovlivnuji odpovéd na anti-EGFR terapii
u metaplastického kolorektalniho karcinomu.34
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Zahrnuto : 101 zdravych jedinct, 333 pacientU
s GERD (109 s neerozivni refluxni chorobou jicnu - NERD, 150
s RE, 50 s BE, nebo 24 s EAC).

Diagndza GERD a jejich komplikaci stanovena na zakladé
klinickych symptomu (paleni zahy, regurgitace),
ezofagogastroduodenoskopie, manometrie jicnu, 24h pH-
metrie a histologického vysetreni.

Genotypizace polymorfizmU EGF +61 A>G (rs4444903) a EGFR
+142285 G>A (rs2227983) provedena pomoci TagMan PCR
metod.

Statisticky vyznamné rozdily mezi haplogenotypovymi,
genotypovymi nebo alelovymi frekvencemi hodnoceny pomoci
software Statistica v13.2.
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AAAA  AAAG AAGG AGAA AGAG AGGG GGAA GGAG GGGG (rs4444903)/EGFR +142285 G>A (rs2227983) mezi pacienty s
GERD a kontrolami

Zaver
Nikoliv samostatné plsobeni, ale interakce obou polymorfizmU EGF +61 A>G (rs4444903) a EGFR +142285 G>A (rs2227983) ovlivhuje
riziko GERD u ceské populace.

Upadhyay et al., (2008) spojili haplogenotyp AAGG s 2,5 krat vétsSim rizikem karcinomu jicnu (EAC i dlazdicobunécny karcinom jicnu).”
Gen EGFR je v EAC ¢asto overexprimovan, proto by pacienti mohli byt benefit z anti-EGFR terapie.®

Testovani anti-EGFR terapie u karcinomu jicnu zatim neni Uspésné’, ale Zzadna studie u téchto karcinom( netestovala vliv genovych
variant v souvislosti s odpovedi na lécbu.
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