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Stanoveni mutaci v genech MYD88 a CXCR4

Laboratof molekularni biologie

Indikace k vysetreni:
diferencialni diagnostika Waldenstrémovy makroglobulinemie (WM)

Klinicky vyznam vySetieni:

MYD88 L265P je nové popsana somatickd mutace vyskytujici se az u 95 % pacientld s WM. Stanoveni
této mutace predstavuje novy diagnosticky marker u WM. Méné casto je pritomna iu jinych
lymfoproliferaci (napr. CLL). Naopak neni detekovana u mnohocetného myelomu.

Asi u 30 % MYD88°*P-pozitivnich pacient s WM se soucasné vyskytuji i mutace v genu pro
chemokinovy receptor CXCR4. Mutace MYD88 a CXCR4 prostrednictvim aktivovanych signalnich
drah zvysuji proliferaci a prezivani patologickych bunék. Mutace v genu CXCR4 jsou prognostickym
faktorem u WM a ovliviuji klinické projevy tohoto onemocnéni.

Vysetiovaci metoda:

Vysetfeni mutaci se provadi z mononuklearni frakce bunék z aspiratu kostni dfené v dobé diagnézy.
Mutace MYD88"**F — pomoci alelové specifické PCR

Mutace CXCR4 — pomoci pfimého Sangerova sekvenovani PCR produktu

Priprava nemocného, odbér a transport vzorku:
2 ml kostni dfené v K3EDTA
Vzorek se doporucuje zpracovat v laboratofi v den odbéru, nejpozdéji do 24 hodin.

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

Z4adanka je k dispozici na strankach HOK FNOL/Laboratofe HOK (www.fnol.cz)
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