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Detekce somatickych mutaci W515L a W515K
v MPL genu (myoloproliferativni neoplazie, MPN)

Detekce somatickych mutaci W515L a W515K v MPL genu (myeloproliferative leukemia virus
oncogene, OMIM *159530, lokalizovaném na chromosomu 1p34, kédujici trombopoetinovy
receptor) je zahrnuta v sou¢asnych klasifika¢nich kritériich u Ph negativnich myeloproliferativnich
neoplazii (WHO 2008).

Podle soucasnych publikaci jsou mutace v MPL genu detekovany pfiblizné u 5-10% pacientl s
primarni myelofibrézou (PMF) a 1-5% pacientl s esencidlni trombocytémii (ET). Detekce mutaci v
MPL genu m{ze tedy byt pomocnym diagnostickym markerem, ktery by mohl prispét k potvrzeni
diagndzy oproti reaktivnim, sekundarnim trombocytémiim a jinym MPN.

Material pro vysetreni:

= 5mlvendzni krve odebrané do EDTA (krev s heparinem nelze pouzit!), oznacené
minimalné dvéma identifikacnimi symboly: jménem a datem narozeni (nebo rodnym
¢islem pacienta), pfipadné 1-2 ml kostni dfené odebrané do sterilni zkumavky s EDTA

= prilozena zadanka specifikujici druh pozadovaného vysSetreni a obsahujici nezbytné udaje
o pacientovi a informovany souhlas pacienta s pozadovanym vysetfenim.

Transport vzorku do laboratore

Zajistén svozem CGB laboratore a.s. V den odbéru — vzorek do transportu skladovat pfi teploté 2-
8°C. Vice info zde...

Metoda detekce mutaci:

Real-time PCR (MPL W515L/K MutaScreenTM kit, Ipsogen), pfipadné sekvenace exonu 10 MPL
genu

Délka trvani vySetieni a zplsob vydani zavérecné zpravy:



pozadované vySetreni a vydani zavérecné zpravy je realizovano do 7-10 pracovnich dnf
po prevzeti vzorku

v pfipadé vzorku s oznacenim STATIM je vySetreni a vydani zavérecné zpravy provedeno
do 2-3 pracovnich dnl po prevzeti vzorku

zavérecné zpravy o vysledku jsou z laboratore zasilany pisemné pouze zadavateli
vySetreni — |ékafi, opravnénému indikovat vySetreni



