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Mutacni analyza 12. exonu genu JAK2

Laborator Molekularni biologie

Indikace k vysetreni:
Tento typ mutacni analyzy genu JAK2 (Januse kinase 2, 9p24) Ize objednavat jako samostatny test
nebo jako soucast panelu molekularné-genetickych testl, které provadi v ramci diferencialni
diagnostiky myeloproliferativnich neoplazii (MPN) LMB HOK FNOL. Mutaéni analyza 12. exonu genu
JAK2 se provadi u pacientl s podezienim na polycythemia vera, u nichZ nebyla prokazana bodova
mutace JAK2(V617F).

Klinicky vyznam vysetreni:

e Somatické mutace 12. exonu genu JAK2 se vyskytuji u < 1 % pacientd s polycythemia vera
(PV). Potvrzuji klonalni charakter suspektni PV a dle klasifikace WHO se fadi mezi hlavni
diagnosticka kritéria PV.

e VySetfeni muta¢niho profilu 12. exonu genu JAK2 vyznamné pfispiva k diagnostice Ph-
negativnich MPN v zfidkavych pfipadech (<5%) JAK2(V617F) negativnich PV (napf. pfipady
s absolutni izolovanou erytrocytézou nejasné etiologie).

e VLMB HOK FNOL se nukleotidova sekvence 12. exonu genu JAK2 hodnoti pfimou
sekvenalni analyzou, mutace se vyskytuji pfevazné v kodonech 536 - 547. Standardné se
vySetfuje DNA izolovana z granulocytt periferni krve resp. kostni dfené.

Platnost nové metodiky od: 1.6.2012

Pozadavek na vySetreni je nutné nahlasit:
Pfed odbérem biologického materialu na HOK, od 7:00 — 15:30 na klapce: 4327

Priprava nemocného, odbér a transport vzorku:
Odebira se 9 ml KsEDTA periferni krve, resp. 2-3 ml KzEDTA kostni dfené. Vzorek je nutné zpracovat
v laboratofi v den odbéru.
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