
Výsledky
• Studované polymorfizmy EGF +61 A>G (rs4444903)

a EGFR +142285 G>A (rs2227983) jednotlivě nebyly
v této studii spojeny se vznikem nebo závažností
GERD. (P>0,05). Na rozvoj GERD má vliv interakce
obou polymorfizmů.

• Haplogenotyp AAGG (EGF/EGFR) zvyšuje riziko vzniku
GERD (P=0,03), haplogenotyp GGGG naopak působí
protektivně (P=0,02).

Materiál a metody
• Zahrnuto celkem 434 osob: 101 zdravých jedinců, 333 pacientů

s GERD (109 s neerozivní refluxní chorobou jícnu - NERD, 150
s RE, 50 s BE, nebo 24 s EAC).

• Diagnóza GERD a jejích komplikací stanovena na základě
klinických symptomů (pálení žáhy, regurgitace),
ezofagogastroduodenoskopie, manometrie jícnu, 24h pH-
metrie a histologického vyšetření.

• Genotypizace polymorfizmů EGF +61 A>G (rs4444903) a EGFR
+142285 G>A (rs2227983) provedena pomocí TaqMan PCR
metod.

• Statisticky významné rozdíly mezi haplogenotypovými,
genotypovými nebo alelovými frekvencemi hodnoceny pomocí
software Statistica v13.2.

Úvod
• Refluxní choroba jícnu (GERD) je multifaktoriální onemocnění v jehož etiopatogenezi hraje roli i genetická predispozice jedince

(heritabilita 30-40 %). Reflux žaludečního obsahu do jícnu může vyvolat obtíže a/nebo komplikace, kterými jsou refluxní ezofagitida
(RE), Barrettův jícen (BE) a adenokarcinomu ezofágu (EAC).1

• Signální dráha epidermálního růstového faktoru (EGF) a jeho receptoru (EGFR) aktivuje buněčné pochody uplatňující se v reparaci
tkání ale i karcinogeneze.2

• Genové alterace EGF +61 A>G (rs4444903) a EGFR +142285 G>A (rs2227983) významně ovlivňují odpověď na anti-EGFR terapii
u metaplastického kolorektálního karcinomu.3,4

Haplogenotypy variant genů pro epidermální růstový faktor a jeho receptor 
asociované s gastroezofageální refluxní chorobou a jejími komplikacemi
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Graf 1: Rozdíl ve frekvenci haplogenotypů SNP EGF +61 A>G
(rs4444903)/EGFR +142285 G>A (rs2227983) mezi pacienty s
GERD a kontrolami
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Závěr
• Nikoliv samostatné působení, ale interakce obou polymorfizmů EGF +61 A>G (rs4444903) a EGFR +142285 G>A (rs2227983) ovlivňuje

riziko GERD u české populace.
• Upadhyay et al., (2008) spojili haplogenotyp AAGG s 2,5 krát větším rizikem karcinomu jícnu (EAC i dlaždicobuněčný karcinom jícnu).5

• Gen EGFR je v EAC často overexprimován, proto by pacienti mohli být benefit z anti-EGFR terapie.6

• Testování anti-EGFR terapie u karcinomů jícnu zatím není úspěšné7, ale žádná studie u těchto karcinomů netestovala vliv genových
variant v souvislosti s odpovědí na léčbu.
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