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BRCAI, BRCA2 ES PALB2 GENEK

Tumorszupresszor gének,
melyek a DNS torések kijavitasaban

(homoldg rekombinacid) jatszanak szerepet.

Mutacidik az emlérak kb. 4-6%,
a petefészekrak 10-15%, a prosztatarak
6-8%-aban fordulnak elé.

A gének tébb, mint 2000 kulonbo6zé
mutacidja ismert, melyek a fehérje
funkcidéjanak elvesztését eredményezik.

A poly(ADP)ribéz polimeraz inhibitor
(PARPI) kezelés a mutaciok esetében
igéretes terdpids lehetbéség.

Az ESMO* valamennyi
nem-mucinosus petefészekrak,
valamint a metasztatizalo
prosztatarak eseteiben
tumorszoveten végzett BRCAI

és BRCA2 mutaciéanalizist javasol.

* European Society for Medical Oncology
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MODSZER
Szerzett és csiravonal mutaciok
kimutatasa egy vizsgalattal.

Formalinban fixalt, paraffinba agyazott
(FFPE) blokkbdl vagy >10 metszetbdl
kiindulva.

Szlikséges tumorsejt arany: 220%

BRCAI, BRCA2 és PALB2 gének teljes
kédolé és 3'/5' UTR régidinak szekvenalasa.

Egyedi nukleotid variansok (SNV),
rovid inszerciok és deléciok azonositasa
bioinformatikai médszerekkel.

BRCA PANEL

PETEFESZEKRAK

A petefészekrak halalozasa a legmagasabb
a négydgyaszati tumorok kozul.

Magyarorszagon évente 1200-1300
petefészekrak eset fordul el6, nagyjabdl
700-an veszitik életUket a betegség miatt.

Az bsszes petefészekrak kb. 70%-a magas
gradusu serosus carcinoma; ebben

a tipusban a leggyakoribb a BRCAIT

és BRCA2 mutacio jelenléte.

PROSZTATARAK

A prosztataradk férfiakban a masodik
leggyakoribb rosszindulatu daganat.

» A hormonterapia-rezisztens prosztatarak

varhato tulélése csupan 2-4 év.

DNS-javitdé gének mutacidja esetében
a petefészekrakhoz hasonléan PARPI
kezelés eredményessége varhato.

Az azonositott varidnsok osztalyozasa
és annotacidja (ClinVar, COSMIC, HGMD,
BRCA Exchange stb.).
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Kuldetésink a BIOTECHNOLOGIA és az
EGESZSEGUGY terlletén folytatott tudoma-
nyos kutatds 0sztonzése és a legujabb in-
novativ technolégidk alkalmazasa a diag-
nosztikaban.

AZ IBIOSCIENCE KFT. A PECSI TUDOMANYEGYE-
TEM SZENTAGOTHAI JANOS KUTATOKOZPONT-
JAVAL szoros egyUttmukodésben biztositja
a magyar tudomanyos kdzdsség szamara
a legmodernebb Ujgeneracidés szekvenala-
si technoldgiat és szakmai hatteret.
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MINTABEKULDES

FFPE blokk, vagy metszet,
sejtblokk, vagy kenet,
vagy izolalt DNS

SZOVETTANI FELDOLGOZAS
mikroszképos

tumorsejt-ellendérzés,
DNS-izolalas

GENETIKAI ELEMZES
bioinformatikai elemzés,
varidnsok azonositasa
és annotalasa

HIVATKOZASOK

Neff RT et al. Ther Adv Med Oncol. 2017 Aug;9(8):519-531. PMID: 28794804
Colombo N, et al. Ann Oncol. 2019 May 1;30(5):672-705. PMID: 31046081
Moschetta M et al. Ann Oncol. 2016 Aug;27(8):1449-55. PMID: 27037296

EREDMENYKOZLES

nemzetkozi standardok alap-
jan a varidnsok kategorizaldsa

Mosele F et al. Ann Oncol. 2020 Nov;31(11):1491-1505. PMID: 32853681
Richards S et al. Genet Med. 2015 May;17(5):405-24. PMID: 25741868 (patogen, valészinu patogeén,
Li MM et al. 3 Mol Diagn. 2017 Jan;19(1):4-23. PMID: 27993330 VUS stb.)

=818 E

iBioScience Kft.

7625 Pécs, Dr. Majorossy Imre utca 36.
Mobiltelefon: +36 70 674 6611
E-mail: order@ibioscience.hu ibioscience.hu




