Nazev vySetfeni: Polycytemia vera: stanoveni mutaci v exonu 12 v
genu Janus tyrozin kinaza 2 (JAK 2 exon 12) sekvenaci dle Sangera
Popis:

Chronické myeloproliferativni poruchy (CMPDs) piedstavuji velmi heterogenni skupinu
onemocnéni myeloidni fady krvetvornych bunék. Pfi diferencidlni diagnostice se uplatni
predevsim detekce dvou molekuldrnich zmén. Jsou to vySetfeni fizniho genu BCR-ABL a
mutace V617F v genu JAK 2. Pokroky v porozuméni genetické podstaty Ph chromozom-
negativnich myeloproliferativnich neoplazii (MPN) jako jsou esencialni trombocytémie (ET),
polycytemia vera (PV) a myelofibréza (MF), vedly k identifikaci Janus kinazy 2 (JAK?2) jako
potencialniho terapeutického cile téchto onemocnéni. MPN jsou povazovany za poruchy
deregulované intracelularni signalizace zprostiedkované JAK?2.

Genetické studie provedené v poslednich letech zjistily u podskupin pacienti s MPN, ktefi
postradaji mutaci JAK2 V617F, hypotézu existence mutaci, které ovliviiuji hladinu
aktivovanych JAK2. Ty zahrnuji mutace JAK2 exonu 12, které jsou pfitomny u vétSiny
pacient s PV JAK2 V617F-negativnimi a MPL mutace u 10% pacientti s JAK2 V617F-
negativnim ET nebo MF. MPL slouzi jako receptor pro hematopoeticky cytokin,
thrombopoietin (TPO) a vyuziva JAK2 pro intracelularni signalni transdukci; MPN mutace
asociované s MPN proto vedou k aktivaci JAK2 nezavislé na TPO.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Negativni — mutace v exonu 12 genu JAK-2 nebyla nalezena

Pozitivni — mutace v exonu 12 genu JAK-2 byla nalezena, popis mutace

Odbér:

- Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou K3EDTA nebo citratem sodnym

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

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

- Odbér neni tieba provadét na lacno!

- Odebrany biologicky material je tieba skladovat pii 4-8 °C a odeslat do laboratoie tyZ den,
kdy byl proveden odbér.

Biologicky material: nesrazliva periferni krev

Provadi se: 1x za 14 dnl

Doba odezvy: 20 pracovnich dni




