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B-BRCAL1 seq, B-BRCA2 seq
Muutused BRCA1 ja BRCA2 geenides suurendavad oluliselt rinna- ja
munasarjavahi tekkeriski.
Uuring katab BRCA1 ja BRCA2 geenide kogu kodeeriva jérjestuse koos
kiilgnevate introonsete piirkondadega (10 aluspaari).
Pillar oncoReveal BRCA1 & BRCA2 plus CNV Panel on jargmise pdlvkonna
sekveneerimisel (next generation sequencing — NGS) pohinev paneel, mis
voimaldab tuvastada patogeenseid (haigusseoselisi) ja toendoliselt
patogeenseid variante BRCA1 ja BRCA2 geenis.
Uuring tuvastab uuritavas piirkonnas (geenides) tihenukleotiidsed muutused
(single nucleotide variant — SNV), viikese- ja keskmise pikkusega jarjestuse
lisandumise/kao (indel) koopiaarvu muutused (copy number variation — CNV)
eksonitasemel (eksoni deletsioon/duplikatsioon).
Analiiiisi tulemus aitab hinnata périliku véhi riski, toetada kliiniliste otsuste
tegemist ning kavandada individuaalseid jélgimis- ja ennetusstrateegiaid.

= Varases eas (alla 50 a) tekkinud rinna- vdi munasarjavihiga isikute

testimine

» Rinna- v3i munasarjavéhi perekonnaanamneesiga isikute testimine

=  Geneetiline ndustamine
EDTA (K2/K3E) katsuti
Veri: toatemperatuuril 24 tundi, 2 — 8 °C 15 péeva

Toopaeviti, analiiiisi teostamise aeg kuni 4 nédalat alates laborisse saabumise
kuupéevast, molekulaargeneetiliste uuringute labor, Hariduse 6

BRCA1 ja BRCA2 geenide paneelanaliiiis koos CNV analiiiisiga, NGS,
[llumina platvorm

Analiiiisitud geenipiirkondades haigusseoselisi ega tdendoliselt
haigusseoselisi jarjestusvariante ja/vdi koopiaarvu muutusi ei leitud
Haigusseoselise muutuse tuvastamisel genotiilip ja interpretatsioon

»  Haigusseoseline voi toendoliselt haigusseoseline mutatsioon on
geeni iihes alleelis

»  Haigusseoseline v3i tdenéoliselt haigusseoseline mutatsioon on
geeni kahes alleelis

»  Haigusseoselist voi tdenéoliselt haigusseoselist mutatsiooni uuritud
geenides ei leitud, vélistatud ei ole rinna- ja munsarjavdahi muud
geneetilised pdhjused voi muutused teistes geenides, mida kéesolev
uuring ei kata.

= BRCALI ja/vdoi BRCA2 geenis leiti koopiaarvu muutus

= BRCAI ja/vdoi BRCA2 geenis ei leitud koopiaarvu muutust
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