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Nazev vySetireni: Myeloproliferativni neoplasie (MPN): Stanoveni

mutaci v exonu 10 se zaméfenim na kodon 515, genu pro trombopoetinovy receptor — MPL
Popis:

Chronické myeloproliferativni poruchy (CMPDs) ptedstavuji velmi heterogenni skupinu
onemocnéni myeloidni fady krvetvornych bunék. Pii diferencidlni diagnostice se uplatni
predevsim detekce tif molekularnich zmén. Jsou to vysetfeni fizniho genu BCR-ABL, detekce
mutaci v exonu 12 a mutace V617F v genu JAK 2 a kone¢n¢ detekce mutaci W515K a W515L
vexonu 10 genu MPL. BCR-ABL/Phl charakterizuje ptfedevSim chronickou myeloidni
leukémii (CML) a JAK 2 mutace se naopak vyskytuje u BCR-ABL/Phl negativnich
myeloproliferativnich chorob, pfedev§im u Polycytemia vera (PV), esencialni trombocytémie
(ET) ¢i idiopatické myelofibrozy (CIMF).

Zhruba 50% pacientl s diagnoézou esencialni trombocytémie (ET) a primarni myelofibrozy
(PMF) vsak neni pozitivni na mutaci V617F. Proto je dle diagnostickych kritérii WHO
doporu¢eno vySetieni dalSich genetickych zmén — predev§im mutaci v genu MPL.
MPL gen (myeloproliferative leukemia virus oncogene) se nachazi na chromosomu 1 a koduje
trombopoetinovy receptor. Gen se sklada z 12 exonil a nejcastéji se vyskytuji mutace v exonu
10 tohoto genu (W515L a W515K).

Ziskané mutace v MPL genu se vyskytuji u tzv. BCR-ABL/Ph 1 negativnich pacienti s MPN
(myeloproliferativni neoplazie), zejména s diagnézou ET (1-5%) a PMF (5-10%).
Detekce mutaci v MPL genu je tedy pomocnym diagnostickym kritériem v diferencialni
diagnostice reaktivnich, sekundarnich trombocytémii a jinych forem MPN. Toto vySetfeni také
prispiva k diagnostice familiarnich trombocytoz.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Negativni — mutace v exonu 10 genu MPL nebyla nalezena

Pozitivni — mutace v exonu 10 genu MPL byla nalezena; popis nalezené mutace

Odbér:

- Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou KsEDTA nebo citratem
sodnym

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

- Pro toto molekularné genetické vySetfeni je potfeba odebrat minimalné€ 4 ml periferni krve.

- Odbér neni tfeba provadét na lacno!

- Odebrany biologicky material je tieba skladovat pii 4-8 °C a odeslat do laboratofe tyZ den,

kdy byl proveden odbér.
Biologicky material: nesrdzliva periferni krev
Provadi se: 1x za 14 dnli
Doba odezvy: 20 pracovnich dnti




