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Nazev vySetieni: Polycytemia vera: stanoveni mutace V617F v genu
Janus tyrozin kinaza 2 (JAK 2)
Popis:

Chronické myeloproliferativni poruchy (CMPDs) pfedstavuji velmi heterogenni skupinu
onemocnéni myeloidni fady krvetvornych bunék. Pii diferencidlni diagnostice 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 pfedev$im chronickou myeloidni
leukémii (CML) a JAK 2 mutace se naopak vyskytuje u vSech tzv. BCR-ABL/Ph1 negativnich
myeloproliferativnich chorob, pfedevsim u Polycytemia vera (PV), esencialni trombocytemie
(ET) ¢i idiopatické myelofibrosy (CIMF).

Pfitomnost mutace JAK2 V617F se proto povazuje za ,,velké diagnostické kritérium pravé
polycytemie® PV je charakterizovana abnormalni proliferaci nebo dysfunkci jednoho nebo vice
myeloidnich kmend bunék. Zmnozeni erytrocytd a krevnich desti¢ek je spolu s veékem
nejveétsim rizikovym faktorem tromboembolickych komplikaci. Mutace V617F v genu JAK2
je ziskana zména, kterd se vyskytuje v rizné velké frakci granulocyti periferni krve a u pacient
s PV je ji pfisuzovan zasadni vyznam v patogenezi tohoto onemocnéni.

Literarni prameny uvadéji, ze mutace JAK2 V617F se vyskytuje u 65-97% pacienti s PV.
S nizsi, avsak stale vyznamnou frekvenci se vyskytuje i u pacientii s CIMF (35-95%) a pacientt
S ET (30-57%).

U jinych onemocnéni jako je chronicka myeloidni leukémie, chronicka myelomonocyticka
leukémie, myelodisplazie, akutni lymfoblastické leukémie a chronické lymfocytické leukémie
se tato mutace bézné nevyskytuje.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Negativni — mutace V617F genu JAK-2 nebyla nalezena
Pozitivni — mutace V617F genu JAK-2 byla nalezena
Senzitivita pouzitého testu je 0,1 % mutovanych bunck.

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 materidl je tfeba skladovat pii 4-8 °C a odeslat do laboratofe tyZ den,
kdy byl proveden odbér. Je mozné dodat i separované granulocyty (pomoci Histopaque).

Biologicky material: nesrdzliva periferni krev

Provadi se: 1x za 7 dnt

Doba odezvy: 10 pracovnich dnti




