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Sekvenovani peritonealni tekutiny odhalilo somatické mutace genu TP53
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Detekce vzacnych tumor-specifickych mutaci v bioptickych vzorcich je limitovana relativné vysokou
chybovosti sou¢asnych sekvenacnich technologii. Tento technologicky nedostatek brani odhaleni
genetickych variaci, které by mohly poslouzit jako diagnosticky nastroj nadorového bujeni v ¢asné
fazi a vyrazné tak zlepSit progn6zu onemocnéni. Duplexni sekvenovani je momentalné
nejpfesnéjSi dostupnou sekvenaéni technologii, ktera snizuje chybovost &teni diky detekci mutaci
pfitomnych pouze na obou vidaknech DNA. Autofi se rozhodli pomoci duplexniho sekvenovani
prozkoumat pfitomnost vzacnych mutaci v peritonedlni tekutiné zen s karcinomem ovarii. Tento
agresivni typ karcinomu je zpravidla diagnostikovan v pokrocilém stadiu, jsou pro néj
charakteristické mutace genu TP53 a peritonedlni diseminace. Studie odhaluje zvySenou frekvenci
mutaci genu TP53 u pacientl ve srovnani s kontrolni skupinou. Mutace soustfedéné do ,hotspot”
mist genu pomohly k odliSeni pacientl s 82% senzitivitou a 90% specifitou. Studie prokazuje, ze
vySetfeni netumorové tkané Ize vyuzit jako diagnosticky néastroj v  onkologii.
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