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VAHI PARILIKU EELSOODUMUSEGA SEOTUD GEENIDE PANEELANALUUS

(113 geeni, NGS)
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B-Cancer genes NGS
Geneetilised variandid méngivad olulist rolli pariliku véhi riski kujunemisel,
kuna need vdivad mojutada DNA parandamise mehhanisme, rakutsiikli
regulatsiooni ja genoomi stabiilsust. Umbes 5 — 10% koigist véhijuhtudest on
teadaolevalt tugevalt seotud vanematelt parandatud geenidefektidega (iduliini
mutatsioonidega). Teatud geenides esinevad haigusseoselised ja toendoliselt
haigusseoselised variandid suurendavad oluliselt indiviidi riski haigestuda
erinevatesse pahaloomulistesse kasvajatesse.
Hlumina TruSight™ Hereditary Cancer Panel on jargmise poOlvkonna
sekveneerimisel (next generation sequencing — NGS) pOhinev paneel, mis
voimaldab tuvastada iduliini patogeenseid ja tdendoliselt patogeenseid
variante vihi pariliku eelsoodumusega seotud 113 geenis.
Uuring katab jargnevate geenide kogu kodeeriva jarjestuse koos kiilgnevate
introonsete piirkondadega (20 aluspaari):
ACD, AIP, AKT1, APC, ATM, BAP1, BARDI, BLM, BMPR1A, BRCAI,
BRCA2, BRIP1, CASR, CDC73, CDHI1, CDK4, CDKNI1B, CDKN2A,
CEBPA, CHEK2, CTRC, DDB2, DICERI1, DIS3L2, EPCAM, ERCCI,
ERCC2, ERCC3, ERCC4, ERCCS, FAM175A, FANCA, FANCB, FANCC,
FANCD2, FANCE, FANCF, FANCG, FANCI, FANCL, FANCM, FH,
FLCN, GALNT12, GATA2, GPC3, GREM1, HOXBI13, KIF1B, KIT, LZTR1,
MAX, MENI1, MET, MITF, MLHI1, MRE11A, MSH2, MSH3, MSH6,
MUTYH, NBN, NF1, NF2, NSD1, NTHL1, PALB2, PDGFRA, PHOX2B,
PIK3CA, PMS2, POLD1, POLE, POT1, PRKARIA, PTCH1, PTEN, RAD50,
RADS1, RAD51B, RADS1C, RADS1D, RB1, RECQL4, RET, RHBDF2,
RINT1, RUNX1, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, SLX4, SMADA4,
SMARCA4, SMARCBI1, SMARCEI, SPINKI1, SPRED1, STK11, SUFU,
TERF2IP, TERT, TMEM127, TP53, TSC1, TSC2, VHL, WT1, XPA, XPC,
XRCC2.
Uuring tuvastab iihenukleotiidsed muutused (single nucleotide variant —
SNV), viikese- ja keskmise pikkusega jarjestuse lisandumise/kao (indel),
koopiaarvu muutused (copy number variation — CNV).
Analiiiisi tulemus vdimaldab hinnata périliku véhi riski, toetada kliiniliste
otsuste tegemist ning kavandada individuaalseid jilgimis- ja
ennetusstrateegiaid.

= Périliku kasvajastindroomi kahtlusega isikute testimine

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

Toopéaeviti, analiilisi teostamise aeg kuni 4 néddalat alates laborisse saabumise
kuupéevast, molekulaargeneetiliste uuringute labor, Hariduse 6
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platvorm

Analiiiisitud geenipiirkondades ei leitud haigusseoselisi ega tdendoliselt

haigusseoselisi jarjestusvariante ega koopiaarvu muutusi.

Haigusseoselise muutuse tuvastamisel genotiilip ja interpretatsioon.
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Haigusseoseline vdi tdenéoliselt haigusseoseline mutatsioon leiti
geeni iihes alleelis

Haigusseoseline vdi tdenéoliselt haigusseoseline mutatsioon leiti
geeni kahes alleelis

Haigusseoselist voi toendoliselt haigusseoselist mutatsiooni uuritud
geenides ei leitud, vélistatud ei ole périliku kasvaja muud geneetilised
pOhjused voi muutused teistes geenides, mida kieolev uuring ei kata

xxx geenis leiti koopiaarvu muutus

xxx geenis koopiaarvu muutust ei leitud
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