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Molekularné biologicka vysetreni pri podezieni na
myeloproliferativni neoplazii (MPN)

Laborator molekularni biologie

U pacientu s podezienim na MPN vysSetfujeme v Laboratofi molekuldrni biologie HOK
nasledujici:

BCR-ABL1 fuzni gen - diagnosticky marker chronické myeloidni leukemie

JAK2"*"F mutaci - diferenciélni diagnostika polycytemii (polycytemia vera vs. sekundarni
polycytemie), diagnosticky marker k vylouceni sekunddarnich trombocytémii nebo erytrocytoz.
V pfipadé prikazu JAK2"®'”F mutace stanovujeme kvantitativni zastoupeni mutované alely.
Alelicka zaté? mutace JAK2®1”F vykazuje vztah k progndze MPN.

CALR - mutace v genu pro calreticulin (podili se na regulaci signalni transdukce a bunécné
adheze). Mutace charakteru kratké inzerce/delece (ins/del) v exonu 9 CALR se nachaziv 70 % u
JAK2 negativnich esenciadlnich trombocytémii a u 60-80 % nemocnych s JAK2 negativni
primarni myelofibrézou.

MPL - mutace v genu pro trombopoetinovy receptor. Detekce somatickych mutaci v pozici
W515 (popsano nékolik substituci) u pacientd s MPN a u pacientl s megakaryocytarni leukemii
a detekce mutace v pozici S505 (aktivacni vrozena MPL mutace), kterd byla popsana u
familiarni trombocytozy.

FIP1L1-PDGFRA fuzni gen vySetfujeme pfi podezieni na hypereozinofilni syndrom nebo
chronickou eozinofilni leukemii. Terapeuticky vyznam - fuzni gen kéduje chimericky protein
s konstitutivné aktivni tyrozinovou kindzou, nemocni tak mohou byt |éCeni inhibitory
tyrozinovych kinaz.

ETV6-PDGFRB fuzni gen byva detekovan u nékterych typld Ph negativnich MPN. Terapeuticky
vyznam - fuzni gen kdéduje chimericky protein s konstitutivné aktivni tyrozinovou kindzou,
nemocni tak mohou byt lIé€eni inhibitory tyrozinovych kinaz.

Mutace v exonu 12 JAK2 genu - vySetfujeme u pacient(l s Cistou erytrocytézou, ktefi jsou
negativni na bodovou mutaci JAK2"17F

c-KIT?®18Y _ aktivaéni mutace, ktera se vyskytuje u vétsiny dospélych pacientd se systémovou
mastocytdzou. Mutace c-KITP528Y zpUsobuje rezistenci na imatinib.

Odbér a transport vzorku:
9 ml K3EDTA periferni krve
Vzorek se doporucuje zpracovat v laboratofi v den odbéru, nejpozdéji do 24 hod.

Kontakt: Laborator molekularni biologie HOK FN Olomouc, tel: 585 632 872

Zadanka je k dispozici na strankdch HOK FNOL/Laboratofe HOK (www.fnol.cz)
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