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Nazev vySetieni: Myeloproliferativni neoplasie (MPN): Stanoveni
indel mutaci v exonu 9, genu pro Calreticulin

Popis:

Chronické myeloproliferativni neoplazie (MPN) ptedstavuji riznorodou skupinu myeloidnich
neoplézii, jejichz molekularni podstata je charakterizovéana ptitomnosti mutace V617F v genu
JAK2 (pfipadné¢ mutaci v exonech 12-14). Zakladnim rysem MPN je deregulace drahy
JAK/STAT.

Studie zamétfené na slozitou klonalni hierarchii MPN svéd¢i o stavu genetické nestability, ktery
by mohl byt bud’ ziskany, nebo dédicny. V tomto ohledu ndm objeveni specifického
zarodec¢ného haplotypu genu JAK?2 poskytlo vysvétleni jevu ,,familiarniho clusteringu” MPN,
prestoze se na ném pravdépodobné podileji i jiné, dosud neznamé haplotypy.

Kromé mutace V617F v genu JAK2 byly objeveny mutace v dalsich genech, které se nachazeji
u pacientl s JAK2 negativni MPN a ovliviuji epigenetickou kontrolu genové exprese a rovnéz
sestfih RNA. Mezi tyto mutace patii inzerce/delece v exonu 9 genu pro Calreticulin (CALR).

CALR je hlavni chaperonovy protein lumen endoplazmatického retikula, ktery vaze a uchovava
Ca?* a vyznamné se podili na regulaci signalni transdukce. Bylo popsano kolem 36 indel mutaci
Vv exonu 9 tohoto genu, které se nachazeji u 70 % pacientl s JAK2 - negativni esencidlni
trombocytémii (ET) a u 60-80 % nemocnych s JAK2-negativni primarni myelofibrozou (MF).
Nejcastéji se vyskytuji u pacientd dvé mutace. V 53% je to delece (52bp deletion;
c.1092_1143del) a ve 31,7% se jedna o inzerci (5-bp insertion; ¢.1154_1155insTTGTC).

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Negativni — mutace v exonu 9 genu CALR nebyla nalezena

Pozitivni — mutace v exonu 9 genu CALR 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 vysetieni 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 dni




