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Genetik und Klinik

CLL: Relevant als Prognoseparameter bzw. fur die Therapiewahl bei schnell progredienter CLL bzw. frihem
Erkrankungsalter.

Kombiniert mit FISH-Diagnostik von 17p13.1 zur Therapiewahl bei schnell progredienter CLL bzw. friihem
Erkrankungsalter.

Bei 20-25% der 17p-CLL finden sich ausschlief3lich ein oder zwei Punktmutationen von TP53, die nicht mittels
FISH detektiert werden koénnen, so dass ein FISH Test auf Aberrationen von 17p ohne die Suche nach
Punktmutationen in TP53 allein unzureichend ware. Auch diese Patienten haben ein hohes Progressionsrisiko
und sprechen schlecht bis gar nicht auf die Chemotherapie mit Fludarabine an und haben kirzere
Gesamtiberlebenszeiten. Andere Therapien, wie z.B. die Behandlung mit Alemtuzumab, sind bei
Aberrationen von TP53 deutlich wirksamer.

B-CLL Patienten mit hohem Progressionsrisiko sind definiert durch mindestens 2 der folgenden Faktoren:
Serumthymidinkinase > 10U/l; Lymphozytenverdopplungszeit < 1 Jahr, unginstige Zytogenetik (17p-, 119-)
oder ungulnstiger IGHV-Status. Das hochste Progressionsrisiko weisen jedoch Patienten mit Deletion in
17p13.1 auf. 17p13.1 enthélt das Tumorsuppressorgen TP53. Hierbei zeigt sich, dass meist das zweite, nicht
deletierte Allel von TP53 durch Punktmutationen geschadigt ist. Ein Teil der Patienten mit Normalbefund
hinsichtlich Chromosom 17 weist jedoch Punktmutationen als einzige Aberration in TP53 auf. Fir Patienten
mit unauffalligem FISH Befund hinsichtlich Chromosom 17 kann die molekulargenetische Untersuchung der
Exons 5-9 von TP53 und ein Ausschluss von Mutationen des Gens prognostisch relevant sein, insbesondere
bei rasch progredienter oder therapiebedurftiger CLL.

Erbliche Disposition im Rahmen eines Li-Fraumeni (like)-Syndroms.

Weitere Indikationen: CML, CMML, MDS, MPN, MALT.

(source: http://www.labmed.de/de/untersuchungsprogramm-1044.html?untersuchung=2592)

Dienstleistung

Auftrag: CLL: Stufendiagnostik durch Sequenzierung der Exons 4-9 von TP53

Fachbereich: Hamato-Onkologie

Methode: Sequenzierung
Gen(e): TP53

Untersuchungsmaterial
Probe: Venoses Blut oder Knochenmark Probengefass: EDTA- oder Heparin-R6hrchen

Menge: 5-10ml

Praktische informationen
Zustellung: Postexpress oder Veloblitz (Stadt Zirich) Dauer: 2 Wochen
Preis (TP):  Bei medizinischer Indikation geméass Tarif Analysenliste

Bemerkung: Extern Analyse
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