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Nazev vySetieni: Chronickd myeloidni leukémie (CML): Stanoventi
fazniho genu BCR — ABL, pfestaveb: major (M-BCR), minor (m-BCR) a mikro (u-BCR)

Popis:

Chronické myeloproliferativni poruchy (CMPDs) ptedstavuji velmi heterogenni skupinu
onemocnéni myeloidni fady krvetvornych bun¢k. Pifi diferencialni diagnostikce se uplatni
predevsim detekce dvou molekuldrnich zmén. Jsou to vySetfeni fizniho genu BCR-ABL a
mutace V617F v genu JAK 2. BCR-ABL/Ph1 charakterizuje pfedevsim chronickou myeloidni
leukémii (CML) a JAK 2 mutace se naopak vyskytuje u vSech tzv. BCR-ABL/Ph1 negativnich
myeloproliferativnich chorob, pfedev§im u Polycytemia vera (PV), esencialni trombocytemie
(ET) ¢i idiopatické myelofibrosy (CIMF).

Jako u prvniho lidského nadorového onemocnéni byl u CML odhalen vztah onemocnéni ke
konkrétni chromozomové aberaci — k Filadelfskému (Phl) chromozomu. Phl je zkraceny
chromozom 22, ktery vznika reciprokou translokaci t(9;22)(q34;q11). Nachazi se u 95 % vSech
CML a také u 25 % akutnich lymfoblastickych leukemii (ALL) dospélého véku. Protoonkogen
c-ABL, ktery koduje tyrozin kinazu (TK), lezi na chromozomu 9. V dusledku jiz zminéné
translokace dochazi k fzi se sekvenci genu BCR, ktera se nachazi na chromozomu 22. Takto
vznika onkogen BCR-ABL, kddujici konstitutivné vysoce aktivni BCR-ABL TK. BCR ABL
TK aktivuje mnozZstvi signalnich drah, nasledkem ¢ehoZ dochazi ke zvySeni proliferace, inhibici
apoptozy a zméné adheze hematopoetickych bunék ke stromatu kostni diené. Na rozdil od
fyziologické formy proteinu c-ABL, kterd se nachazi v jadie a jejiz aktivita je piisné
regulovana, fuzni varianta BCR-ABL maé cytoplazmatickou lokalizaci.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Negativni — piestavba ber/abl nebyla nalezena

Pozitivni — piestavba bcer/abl byla nalezena, popis nalezené prestavby

Odbér:

- Odbér neni tieba provadét na lacno!

- Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou KsEDTA nebo citratem sodnym.
Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

- Je potieba odebrat minimalné 4 ml periferni krve. Odebrany biologicky material je tfeba
skladovat pti 4-8 °C a odeslat do laboratofe tyZz den, kdy byl proveden odbér.

- Nebo Ize krev odebrat do specialni odbérové zkumavky Tempus Blood RNA Tube s
modrym vickem, ktera stabilizuje RNA aZ na S dni pri pokojové teploté a nejméné
mésic pri 4°C. Odebrat minimalné 3 ml periferni krve!

Biologicky material: nesrdzliva periferni krev

Provadi se: 1x za 14 dnl

Doba odezvy: 20 pracovnich dnti




