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Uus tutkimus: BRAF geenin pistemutaatio, kudosnaytteesta

Tutkimus 20699 Ts-BRAF-D Ts-BRAF geenin pistemutaatio, kudosnaytteesta

Indikaatiot Follikulaarisen  kilpirauhassyovan ennustetekijd mutaatio on ennustetta
huonontava ja uusiutumisriskia liséava. Epidermaalisen kasvutekijan reseptorin
vasta-ainehoidon hoitotuloksen arvio paksusuolensydvassd;, mutaatiopositiiviset
potilaat eivéat mita ilmeisimmin hyédy hoidosta.

Nayte NAYTE: Parafiiniblokki ja HE-lasi. Patologi valitsee kudosblokista DNA-
eristyksen kohdan, joka sisdltéa vahintddn 30% tuumorisoluja. Naytteeks
tarvitaan 10-20 kpl 10 mikrometrin paksuista leiketta parafiiniin fiksoidusta
tuumorista.

Naytteen mukaan liitetd&n Molekyylipatologian laboratorion l8hete "Lahete
Kromosomi-/DNA-/RNA-tutkimusta varten”, jonka saa HUSLABIN nettisivuilta
osoitteesta www.huslab.fi/lahetteet.

Lahetys. Naytteet lahetetéén osoitteeseen: HUSLAB, Molekyylipatologian
laboratorio, Haartmaninkatu 3, 2. krs (PL 400), 00290 Helsinki.

Menetelma Tutkimuksessa kéytetdan |ahtomateriaalina tuumorindytteesta eristettya genomista
DNA:ta. Tutkimus tehdaan alleelispesifisella PCR-menetelmalla.

Tekotiheys Tarvittaessa

Asantuntijat laboraattori Sakari Knuutila: sakari.knuutila@hus.fi / (09) 191 26527, 050 427
2003, geneetikko Mikael Lindl6f: mikagl.lindlof@hus.fi / (09) 191 26542,
050 427 9544, 1aakari Johanna Arola (kilpirauhassyopd): johanna.arola@hus.fi /
050 427 1898, ladkari Leena Krogerus (paksusuolen sytpd):
leena.krogerus@hus.fi / 050 427 1920

Tulkinta Kasvutekijasignaalin valitykseen osallistuvan BRAF- (v-raf murine sarcoma viral
oncogene homolog B1) sydpageenin mutaatio on yleinen useissa eri Syovissa,
erityisesti kilpirauhassydvassa, melanoomassa, keuhkosybvassa  ja
paksunsuolensybvassa.  Kvalitatiivisella  alleelispesifisella mutaatiotestilla
osoitetaan kliinisesti merkittéva V600E(1799T>A) mutaatio. BRAF V600E -
mutaatio on papillaarisessa kilpirauhassydvassa huonon ennusteen merkki. Siihen
liittyy  kohonnut uusiutumisriski.  Paksunsuolensydvassd mutaatio on
epidermaalisen kasvutekijan reseptorin estdjan hoidossa hoitotulosta ennakoiva
(prediktiivinen) muutos. Mutaatiopositiiviset potilaat eivét hyody kuten ei
myoskdan KRAS mutaatiopositiiviset potilaat vasta-ainehoidosta. Tutkimuksesta
annetaan kirjallinen lausunto.
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