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Detekce mutaci v EGFR genu

Receptor pro epidermalni rlistovy faktor (EGFR) je membranovy glykoprotein, s duleZitou roli v
procesech proliferace, diferenciace a prezivani normalnich bunék. Nadmérna exprese EGFR genu
je popisovana u raznych typa solidnich nador(, véetné nemalobunécného plicniho karcinomu
(NSCLC), nadory prsu, hlavy a krku, traviciho traktu, mocového méchyre, vajecnikd, kolorektalnich
nadord a glioblastom0. Tato nadmérna exprese je v téchto pripadech spojovéna s pokrocilym
stupném rozvoje onemocnéni a horsi prognézou. Zvysena aktivita EGFR genu mUze byt
zpUsobena (mimo jiné) zmnozenim poctu kopii tohoto genu nebo vyskytem aktivacnich mutaci v
jeho regulacénich oblastech. Soucasné studie tykajici se problematiky NSCLC, uvadéji, ze u ¢asti
pacientl byly detekovany somatické mutace v genu pro EGFR. Vyskyt téchto mutaci zaroven
koreluje s efektivitou Ucinku tyrozinkinazovych inhibitord (TKI), jako jsou gefitinib (Iressa) nebo
erlotinib (Tarceva) pfi [éEbé NSCLC. Vyskyt aktivaénich mutaci v EGFR genu koreluje s vhimavosti
nadoru na léCbu, zatimco pfitomnost mutace T790M ¢i inzerci v exonu 20 koreluje s rezistenci
vlc¢i TKI. Mutaéni status DNA nadoru pacienta mize tudiz poskytnout Gc¢inny nastroj pro
stanoveni nejefektivnéjsi strategie IéCby NSCLC.

Material pro vysetreni:

= nadorova tkan (o velikosti dle moznosti): nativni (uloZzena ve fyziologickém roztoku),
zamrazen4, pfipadné fixovana (fixacni roztok FineFix), ulozena do sterilni nadobky
(mikrozkumavky), transport do laboratore v den odbéru (pfipadné do 24 hod)

= parafinovy blocek s nejvétSim zastoupenim nadorové tkané a s presnym oznacenim
lokalizace nadoru v daném bloc¢ku

= vyizolovana DNA rozpusténa ve vodé nebo TE pufru, fadné oznacena 2 identifikaCnimi
symboly — jménem a rodnym Cislem pacienta

= prilozena zadanka specifikujici druh pozadovaného vySetreni a obsahujici nezbytné udaje
0 pacientovi

VysSetrované mutace v EGFR genu:

Prikaz téchto zmén v EGFR genu se provadi metodou real-time PCR. Pouzivana technologie
umoznuje detekovat 29 deleci v exonu 19 EGFR genua mutace: L858R, G719X (G719S, G719C,
G719A), S768l, dale T790M a 5 inzerci v exonu 20 (bez rozliSeni mezi jednotlivymi zménami).
Citlivost této metody umoznuje zachytit az 5 % mutovanych alel na pozadi alel bez mutace.

Transport vzorku do laboratore:
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Zajistén svozem CGB laboratore a.s. Vice info zde...

Metoda detekce mutaci:

= cobas® EGFR Mutation Test (Roche)

Délka trvani vySetfeni a zplisob vydani zavérecné zpravy:

= pozadované vysetieni a vydani zavérecné zpravy je realizovano do 7-10 pracovnich dn(
po prevzeti vzorku

= v pfipadé vzorku s oznacenim STATIM je vySetfeni a vydani zavérecné zprdvy provedeno
do 2-3 pracovnich dni po prevzeti vzorku

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



