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IAGNOSTICS

TP53 gén

» A TP53 a legismertebb tumorszuppresszor

gén, termékét, a p53 fehérjét a genom
6rének is nevezik.

> A p53 fehérje kilonbozé sejtkarosodasra

adott valaszban jatszik szerepet,
szabdlyozza tobbek koézott a sejtciklust,
az apoptdzist, a sejtoregedést,

a DNS javitast, illetve a metabolizmust.

» A malignus betegségek kb. 50%-ban fordul

elb eltérés a TP53 génben.

> A 32,8 kb hosszusagu gén mind a 11 exonja-

ban eléfordulhatnak patogén mutaciok.

> Az iwCLL (Nemzetké6zi CLL Munkacsoport)

>

>

valamennyi krénikus
lymphocytas leukémias beteg esetében
terapia el6tt TP53 mutacidanalizist javasol.

MODSZER

Izolalt genomialis DNS-bél, vagy EDTA-s
csontvelbi aspiratum/periférias vérmin-
tabol, sziikség esetén formalinban fixalt,
paraffinba agyazott (FFPE) blokkbdl.

Szlikséges tumorsejt arany: 220%

TP53 gén teljes kédolé és 3'/5’
UTR régidinak szekvenalasa.
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KRONIKUS LYMPHOCYTAS
LEUKEMIA

A krénikus lymphocytas leukémia (CLL)
a leggyakoribb felnéttkori leukémia,
genetikailag heterogén betegség.

A diagndziskor a betegek 4-7%-aban
mutathaté ki TP53 mutacid, terapia-refrak-
ter esetekben ez az arany 40-50% is lehet.

CLL esetében a legfontosabb prognosztikus
és prediktiv genetikai eltérés a TP53 muta-
cio; kedvezétlen koérlefolyassal, és a kemoim-
munoterapia sikertelenségével tarsul.

AKUT LEUKEMIAK

Az akut myeloid leukémia (AML) és az
akut lymphoblastos leukémia (ALL) rossz
progndzisu, nagy malignitasu, genetikai-
lag heterogén betegség felnéttkorban.

TP53 eltérés az akut leukémiak
5-15%-aban fordul eld, kedvezétlen
korlefolyassal tarsul.

Minden AML és ALL esetében javasolt
a TP53 mutéacidanalizis elvégzése.

Egyedi nukleotid varidnsok (SNV),
rovid inszercidok és delécidok azonositasa
bioinformatikai médszerekkel.

» Az azonositott varidnsok

osztalyozdasa és annotacidja
(Clinvar, COSMIC, HGMD, IARC TP53, stb).




( FRrewiagrinai 1w

UNIVERSITY OF PECS MUNKAFOLYAMAT

Kuldetésink a BIOTECHNOLOGIA és az
EGESZSEGUGY terlletén folytatott tudoma-
nyos kutatds 0sztdonzése 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

izolalt DNS, EDTA-s csontvelgi
vagy periférias vérminta

SZOVETTANI FELDOLGOZAS
mikroszképos

tumorsejt-ellendérzés,
DNS izolalas

GENETIKAI ELEMZES
bioinformatikai elemzés,
varidnsok azonositasa
és annotalasa

HIVATKOZASOK

EREDMENYKOZLES
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