Nazev vySetieni: BRCA1 a BRCAZ2 — vyhodnoceni velkych genovych
ptestaveb metodou MLPA

Popis:

BRCAI1 (lokalizovana na chromozomu 17) a BRCA2 (na chromozomu 13) jsou dva tumor
supresorové geny kodujici proteiny, které se piimo ucastni oprav poskozené DNA a tim
kontroluji rist a déleni bunék. Mutace v téchto genech, resp. v jejich exonech, jsou korelovany
se zvySenym rizikem vzniku hereditarnich karcinomi prst a vajecnikd. V obou genech byla
popsana cela fada mutaci jak patogennich, tak nepatogennich (zmény bez vlivu na funkci genu).
Tyto mutace se pfitom nachazi v ramci celé délky obou gend, nestaci se tudiz zaméfit jen na
konkrétni mutace v nékolika pozicich. Spravny diagnosticky postup vSak zahrnuje sekvenovani
vSech 23 exonll (BRCA1), resp. 27 exontd (BRCA2). V obou genech se také vyskytuji delece
velkého rozsahu, které jsou jednoznacné patologické. Proto je sekvenaéni vySetfeni doplnéno
také o vySetieni velkych prestaveb obou gend.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Negat. - negativni = nemutovany homozygot = wild type = wt / wt; bez delece a duplikace
Heteroz. — heterozygot = wt / mut; nalezena heterozygotni delece/duplikace

Homozyg. - mutovany homozygot = mut / mut; nalezena homozygotni delece/duplikace

Odbér:

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

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

- Pro molekularné genetické vysetteni staci 2 ml krve v malé zkumavce.

- Odbér neni tieba provadét na lacno!

- Odebrany material (krev) je téeba skladovat pii 4-8°C, pokud neni bezprostiedné po odbéru
zaslan do laboratofe. Za téchto podminek je mozné uchovavat biologicky material 7 dnt.
Pokud se ptedpoklada delsi uskladnéni pfed odeslanim do laboratofe, je vhodné odebrany
biologicky material zamrazit.

Biologicky material: nesrdzliva periferni krev

Provadi se: 1x 45 dnil

Doba odezvy: 45 dnu




