
摘要

振興醫療財團法人振興醫院

圖四、檢體定序文庫製備流程

圖一、BRCA1 基因易突變之外顯子區域

圖二、BRCA2 基因易突變之外顯子區域

表一、此家族中 BRCA 基因突變位點

圖三、此家族組成中三名罹患乳癌之病患 (藍框標示)與家族
成員血液檢體採集結果 (橘框標示)

圖五、家族中帶有 BRCA1 與 BRCA2 基因 missense mutation 的成員
(左)，及所有受試者皆有 BRCA2 基因位在 13 號染色體的第
32929387 核苷酸的 homozygous mutation (右)

此次研究針對台灣乳癌病患與其家族做了深入的基因定序分析，在
既有的 BRCA1與 BRCA2這兩個自體顯性遺傳基因上，我們發現此家
族具有共同的基因突變位點 (BRCA2, chr. 32929387)，還發現了相對於
未發病的家族成員，乳癌病患具有在過去並未被報導的新穎基因
(SLC15A1) 突變，未來可針對這些位點或新穎基因進行研究，了解此
基因突變對於國人乳癌的影響性。

結果

討論

在台灣侵犯性乳癌在婦女的發病率雖較西方國家低，然而過去十年的統計，乳癌始終為婦癌致死的十大死因之一，且近年來不斷有增加
同時發病年輕化的趨勢。過去的統計發現，家族病史是乳癌的重要危險因子之一，但是相關的研究並不多，也較缺乏分子層面的證據支持。
近年來次世代定序的技術相繼應用在各種癌症基因體的研究中，且被廣泛應用於找尋影響癌症發病的機制。本研究計畫將次世代定序技

術應用在家族病史與乳癌發病的連結上。我們收集同一家族的病人及正常未發病的親友檢體 (包含三個病患的腫瘤檢體，及其他正常親友
的血液檢體) 以之進行次世代定序分析，希望這樣的分析結果可以找出基因層次的影響因子，以連結家族遺傳與乳癌發病之間的關係，並
期能以之作為往後的診斷標誌因子或是治療的標的。

圖六、比對未發病之家族成員與患有乳癌之家族成員的基因突變，
以找出與乳癌相關之重要新穎的基因

表二、乳癌病患特有之基因突變位點
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