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Uvod:

Ziskana mutace V600E genu BRAF byla popsdna jako molekularni marker vlasatobunécné
leukémie (HCL, hairy-cell leukemia). Autofi této studie vyvinuli pro tuto mutaci alelové specifickou
PCR a sledovali jeji ¢etnost u riznych B-lymfoproliferaci.

Metodika:

Celkem bylo vysetteno 240 pacientil, z toho 62 s HCL, 1 s variantni formu HCL, 91 se splenickym
lymfomem marginalni zony, 29 s Waldenstromovou makroglobulinémii a 57 s chronickymi B-
lymfoproliferacemi.

Vysledky:
Mutace V600E v genu BRAF byla detekovana ve vSech ptipadech HCL a jen ve 2 pftipadech z

ostatnich 178 pacientli. Tito 2 pacienti méli chronicka B-lymfoproliferativni onemocnéni, kterad
nespliiovala diagnosticka kritéria HCL. Navzdory pozitivnimu nalezu pomoci PCR nebyla v téchto
dvou pifipadech mutace detekovana Sangerovou sekvenaci, coz naznacuje, Ze byla mutace pfitomna
jen v malém subklonu bunék.

Interpretace:
Mutace V60OE v genu BRAF je pfitomna u vSech ptipadi HCL. V kombinaci s klinickym a

morfologickym vysetfenim proto piedstavuje spolehlivy molekularni marker tohoto onemocnéni.
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