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Badanie mutacji egzonów 2-11 genu TP53 metodą sekwencjonowania

Somatyczne mutacje TP53 są uznawane za negatywny czynnik rokowniczy dla wielu guzów litych oraz

nowotworów układu krwiotwórczego. Mutacje o charakterze wrodzonym, występujące w zespole Li-

Fraumeni  mogą być  również  po  raz  pierwszy  wykryte  u chorego  onkologicznego  i  determinować

dalsze postępowanie w zakresie leczenia i poradnictwa genetycznego.

Wśród nowotworów układu krwiotwórczego najistotniejszą rolę
diagnostyka  molekularna  mutacji  TP53  odgrywa  w  ostrych
białaczkach,  zespołach  mielodysplastycznych  i  zespołach
nakładania  MPN/MDS  oraz  w  przewlekłej  białaczce
limfatycznej.

•••• W najnowszych doniesieniach dot. prognozowania ryzyka

dla  pacjentów  chorych  na  AML i  MDS  ważne  miejsce
zajmuje status mutacyjny TP53 [1,2]. 

•••• Jednym  z  kryteriow  włączenia  pacjentów  chorych  na
przewlekłą białaczkę limfatyczną do programu lekowago
dla ibrutynibu jest  wykrycie obecności  mutacji  TP53 (u
pacjentów  bez  delecji  tego  genu  w  badaniu
cytogenetycznym, ok 5% chorych). [3]

Badanie mutacji TP53 w Pracowni Biologii Molekularnej Laboratorium Diagnostyki Hematologicznej

prowadzone jest metodą sekwencjonowania cyklicznego, zgodnie z rekomendacjami ERIC (European

Research  Iniciative  on  CLL)  [4].  W  związku  z  tym  ściśle  trzymamy  się  wytycznych

międzynarodowych i wykonujemy badanie wyłącznie u pacjentow ze znaczną dominacją limfocytów

(>50%) we krwi lub szpiku.

Uwaga! Materiałem z wyboru jest krew obwodowa, szpik kostny będzie dobrym wyborem u pacjentów

z  zajęciem szpiku przy niewielkim odsetku limfocytów na obwodzie. Możliwe jest  też wykonanie

badania z komórek pobranych podczas biopsji węzła chłonnego w przypadku progresji węzłowej.
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