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Badanie: Badanie mutacji genéw IDH1 i IDH2
Wynik:

Nie wykryto mutacji w genie IDH1.

Nie wykryto mutacji w genie IDH2.

Zakres badania:

IDH1

p. R132H (LRG_610t1:¢.395G>A), p. R132C (LRG_610t1:¢.394C>T), p. R132S (LRG_610t1:c.394C>A), p. R132G
(LRG_610t1:¢.394C>G), p. R132L (LRG_610t1:¢.395G>T), p. R132P (LRG_610t1:¢.395G>C), p. R132V
(NM_005896.4:c394 395delinsGT), p. R100Q (LRG_610t1:c.299G>A).

IDH2

p. R172K (LRG_611t2:c.515G>A), p. R172M (LRG_611t2:¢.515G>T), p. R172W (LRG_611t2:c.514A>T), p. R172G
(LRG_611t2:¢c.514A>G), p. R172S (LRG_611t2:c.516G>T), p. R140Q (NM_002168.4:c.419G>A), p. R140W
(LRG_611t2:¢c.418C>T), p. R140L (LRG_611t2:c.419G>T),p. R140G (LRG_611t2:c.418C>G).

Interpretacja:

Zgodnie z aktualng 5 klasyfikacja WHO nowotworow OUN badanie mutacji IDH1 i IDH2 jest niezbednym
elementem diagnostyki roznicowej rozlanych glejakow.

Wynik negatywny jest niezbedny do postawienia rozpoznania glejaka wielopostaciowego (WHO: glioblastoma,
IDH-wild type)

Odsetek komorek nowotworowych w badanym materiale: 80%

Metodyka badan:

IDH1 i IDH2 Metoda Real-Time PCR .Wykrywanie obecnosci mutacji genu IDH zgodnie z instrukcji producenta testu EntroGen
IDH1/2 Mutation Detection Kit v.1.4 Kit for the detection of IDH1 R132, R100, IDH2 R140, and R172 mutations( CE
IVD).
Analiza jednej lub kilku mutacji wykrywanych w od jednego do 6 amplikonéw przy uzyciu PCR/sekwencjonowanie
Sangera/prostych zestawow diagnostycznych. Proste badanie genetyczne 5.53.01.0005001.
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