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基因裡的關鍵訊息 -
遺傳性乳癌

了解遺傳性乳癌，
治療之路我們一起走！

郭玟伶醫師
林口長庚乳房醫學中心主任

諮詢專家：



參考資料 : Sokolova A, et al. Histopathology. 2023;82(1):70-82.
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乳癌分類方式除了大家熟悉的病理染色
之外，還可依據細胞基因   是否出錯，
來判斷是否屬於 遺傳性乳癌   。遺傳性乳癌遺傳性乳癌

細胞基因細胞基因

依病理染色區分

依遺傳性基因異常區分

遺傳性基因突變存在於個體的所有細胞中，會讓正常細胞發生癌變的機會增加，
但不代表一定會罹癌

賀爾蒙受體
陽性 / 陰性

HER2 受體
三陰性強陽性 /

弱陽性 /
陰性

Ki67 高 / 低 
( 代表細胞分裂速度 )

BRCA1 與 BRCA2 基因突變

TP53、PTEN、CHEK2 等等基因突變TP53、PTEN、CHEK2
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PR

BRCA1 BRCA2

遺傳性基因與乳癌的關聯性



3

遺傳性乳   癌，約佔所有乳癌的10%
當中 BRCA1  與 RCA2    是最為常見
的基因突變位置。

遺傳性乳癌遺傳性乳癌
BRCA1BRCA1 BRCA2BRCA2

遺傳性乳癌的常見原因：BRCA 基因突變

參考資料 : 1. Sokolova A, et al. Histopathology. 2023;82(1):70-82.; 2. Peleg Hasson S, et al. Pharmgenomics Pers Med. 2020;13:227-38.

除了乳癌之外，BRCA 基因突變也可能與�
卵巢癌、胰臟癌、前列腺癌、黑色素瘤等等有關

10%
遺傳性乳癌

60％

40％

BRCA 

BRCA

BRCA2
BRCA1 或

其他基因



DNA 的結構

DNA 就像拉鍊一樣，是由 兩股  含有
基因訊息的核甘酸序列對應結合。而
細胞的代謝活動，或外在傷害都可能
造成 DNA 的損傷   。

兩股兩股

DNA 的損傷DNA 的損傷

正常的基因是由一段段特定的核
甘酸序列（A、T、C、G）所組
成，若序列排列出錯，就會出現
基因異常，提升癌化的可能
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G
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G
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C
G

C
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無損傷 單股損傷 雙股損傷

參考資料 : 1. Wang R, et al. International Journal of Molecular Sciences. 2023; 24(21):15907.
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為什麼 BRCA 基因突變可能導致細胞癌化 ?

參考資料 : 1. Wang R, et al. International Journal of Molecular Sciences. 2023; 24(21):15907.

每個人身上都帶有 BRCA 基因，可以製造參與細胞 
DNA 修復的 BRCA 蛋白質，BRCA 基因突變會導致 
BRCA 蛋白質失去功能，無法修補 DNA 的雙股損傷

BRCABRCA

我來負責修理 !!! 有人可以幫忙嗎 ?

細胞正常生長 可能產生腫瘤細胞

 BRCA 蛋白功能正常
DNA 出現雙股損傷時 ...

BRCA 蛋白執行同源重組修復 DNA 損傷持續累積

 BRCA 蛋白功能異常
損傷無法完全修復或錯誤修補

BRCA 
BRCA BRCA 

BRCA 

BRCA 

BRCABRCA

BRCA
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BRCA 基因突變乳癌的臨床特性

參考資料 : 1. Peleg Hasson S, et al. Pharmgenomics Pers Med. 2020;13:227-38.; 2. Larsen MJ, et al. Breast Cancer (Auckl). 2014;8:145-55.; 
3. O‘Shaughnessy J, et al. Breast Cancer Res. 2020 Oct 27;22(1):114.; 4. Winter C, et al. Ann Oncol. 2016;27:1532-8.

BRCA 基因突變的乳癌病友通常
年紀較輕，且可能較容易惡化與轉移

病理染色    與 基因異可
也有不同程度的關聯性，根據統計 :
病理類型病理類型 基因異常基因異常

17%
帶有 BRCA 突變

7%
帶有 BRCA 突變

三陰性乳癌病人中 賀爾蒙陽性病人中

病人通常
年紀較輕

生長快
惡性度高

容易有
家族癌症的盛行

BRCA 

BRCA

BRCA BRCA 
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會遺傳的 BRCA 基因

BRCA 為體染色體顯性遺傳    ，若父母有
一方帶有一條異常的 BRCA 基因，下一代
( 不分男女 ) 就會有  一半 遺傳的機率。一半一半

顯性遺傳顯性遺傳

參考資料 : 1. Peleg Hasson S, et al. Pharmgenomics Pers Med. 2020;13:227-38.; 2. Larsen MJ, et al. Breast Cancer (Auckl). 2014;8:145-55.

一般人群，每 500 人約有 1 人會帶有突變的 BRCA 基因

BRCA 基因突變帶源者罹患乳癌的風險約為 45~87% 之間

b bB b

B b B bb b b b

BRCA

BRCA 
BRCA 

BRCA

BRCA

突變的
BRCA 基因BRCA

正常的
BRCA 基因BRCA

基因突變帶原BRCA 基因突變帶原BRCA正常 BRCA 基因BRCA



如何知道自己有沒有遺傳性基因異常？

參考資料 : 1. Bedrosian I, et al. J Clin Oncol. 2024;42(5):584-604. 
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是否帶有基因異常可以透過  癌症遺傳基因檢
測     來判斷，檢查結果也可以幫助醫療團隊
與病友一同擬定                           。適當的治療策略適當的治療策略

癌症遺傳基因癌症遺傳基因
檢測檢測

國際治療指引建議，如符合以下條件的
高風險乳癌病友可以進行檢測

< 65 歲 三陰性 男性乳癌

乳癌治療中
考慮 PARP 抑制劑

家族史
(包含乳癌 / 卵巢癌 /
攝護腺癌 / 胰臟癌)



如何進行癌症遺傳基因檢測？
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請與醫療團隊討論適合的 檢測時機 與 方式 ！
參考資料 : 1. Sivakumar S, et al. Nat Commun. 2022;13(1):7495.; 2. Shtivelman E. Testing for Tumor Mutations: Liquid Biopsy Versus Traditional Biopsy. Cancer Commons. Published February 7, 2017. 
Updated August 27, 2020. https://cancercommons.org/latest-insights/testing-for-tumor-mutations-liquid-biopsy-versus-solid-tumor-biopsy/ Accessed in March, 2024.

NGS 次世代基因定序法      ，是一種
可以全面檢驗基因序列，且檢體耗損較
少的遺傳基因檢測方式。

NGS 次世代基因定序法NGS 次世代基因定序法

遺傳基因檢測方式與流程 :

檢測諮詢 採取檢體 基因檢測 測後諮詢
了解基因檢測的

幫助與可能的影響
可選擇唾液、血液 NGS 可同時檢測多

種基因突變
根據檢測報告與醫療團

隊討論合適處置方式



9

參考資料 : 1. Bertozzi S, et al. J Clin Med. 2023;12(4):1422. 本頁治療藥物僅供參考，關於個人疾病治療問題，請向專業醫療團隊諮詢意見。

針對檢測結果屬於致病性突變，且尚未
罹癌的民眾，除了定期追蹤    之外，
醫師也會評估採取   
的必要性。

而若是確診同時帶有 BRCA 基因致病
性突變乳癌的病人也不用過度擔心。
目前臨床上也有新的治療選擇。

定期追蹤定期追蹤
癌症預防性措施癌症預防性措施

若有異常 BRCA 基因帶原怎麼辦？BRCA

有 BRCA 基因異常不一定就會罹患癌症 !BRCA 

BRCA 
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參考資料 : 1. Sokolova A, et al. Histopathology. 2023;82(1):70-82.; 
2. Peleg Hasson S, et al. Pharmgenomics Pers Med. 2020;13:227-38.

在介紹 BRCA 基因突變乳癌治療方式
之前，我們先來看看另一個修補 
DNA 錯誤的好幫手 - PARP 蛋白 。

我是 BRCA 蛋白的好夥伴 - PARP 蛋
白，但不同的是，我主要負責修補 :
DNA 單股 斷裂

BRCA 無法正常運作的乳癌細胞，內部的 PARP 蛋白會持
續工作，讓腫瘤細胞即便有 DNA 損傷也仍可繼續存活

單股單股

PARP 蛋白PARP 蛋白

BRCA 

BRCA 

BRCA 

如何治療 BRCA 基因突變乳癌BRCA

BRCA

蛋白則是負責修補 DNA 雙股 斷裂雙股雙股

本頁治療藥物僅供參考，關於個人疾病治療問題，請向專業醫療團隊諮詢意見。

BRCA



PARP 抑制劑治療 
BRCA 基因突變乳癌的方式BRCA
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參考資料 : 1. Livraghi L, et al. BMC Med. 2015;13:188.; 2. Moding EJ, et al. Nat Rev Drug Discov. 2013;12(7):526-42.  

PARP 抑制劑可讓 BRCA 基因突變乳癌�
同時失去單股   與雙股修復能力   ，造
成癌細胞 DNA 損傷大量的累積，最終
走向死亡。

BRCA
失去單股失去單股 雙股修復能力雙股修復能力

單股損傷 雙股斷裂 癌細胞衰亡
 

PARP 抑制劑

PARP

搭配其他癌症治療BRCA 基因異常

PARP 抑制劑可以讓癌細胞無
法正常使用 PARP 修復工

具，使損傷惡化為雙股斷裂 

負責修復雙股斷裂的 BRCA 
基因因為異常突變也失去
作用，DNA 損傷愈來愈多

癌細胞最終因為損傷過
多，而逐漸走向衰亡

BRCA

BRCA


