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Sequence ID: NG 012340.1 Length: 42449 Number of Matches: 1

Range 1: 36408 to 36574 GenBank raphics
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36408 TGGCAGCTCAGCTAATCATCCCTGGTTTTCCAGGCCTATCGCTGGATGATTGACTCCAGA 36467
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Sbjct 36468 GATGACTTCACAGAGGAGCGCCTGGCCAAGCTGCAGGACCCATTCTCTCTATACCGCTGC 36527
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Sbjct 36528 CACACCATCATGAACTGCACAAGGACCTGTCCTAAGGTACGTGGGGC 36574
CDS:succinate dehydr 244 HTTIMNC R T C P K ~vwannsnnns

Obr. 2. SDHB deficientni rendini karcinom s nalezenou mutaci: NM_003000.2(SDHB): ¢.725G>A (p.Arg242His).

Sanger sequencing

Fig. 2. SDHB deficient renal cell carcinoma with mutation: NM_003000.2(SDHB): ¢.725G>A (p.Arg242His).

Sanger sequencing

notky, které jsou specifické pro dany typ a které
pokud mozno reflektuji jeji genetické vlastnosti
¢i zuzuji vybér potfebnych vysetieni k pfesnéj-
simu urceni. Genetické testy nelze délat ,nasle-
po” a je nutné premyslet v ramci diferencialni
diagnostiky.

V poslednich nékolika letech bylo popséano
nékolik perspektivnich typd nadord, zda se, Zze na-
lezena byla celd skupina nadord, kterd ma spolecné
poskozeni mTOR drahy a tvofi tak protipdl nado-
rdm, které maji poskozeny geny ovlivaujici Krebstv
cyklus (FH deficientni rendini karcinom nebo SDH
deficientni rendIni karcinom).

Do nadord, které jsou zcela nové a které maji
porusenou MTOR drahu, patfi nadory, jejichZ jméno
je tvofeno akronymem: ESC, HOT a pravdépodobné
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LOT (viz nize). Jména nejsou dulezitd, podstatné je, ze
jde o morfologicky kompaktni jednotky, které jsou
snadno rozpoznatelné v bézném hematoxylinovém-
-eosinovém barveni bez nutnosti slozité podporovat
diagnostické Usili drahou genetikou. Samoziejmé
spravné ur¢ena diagndza vyzaduje zvysené Usili
v laboratofi, ale 90 % diagnostické prace odvede
patolog s ,obycejnymi sklicky”.

ESC - eosinophilic solid
and cystic renal cell carcinoma

Tento typ nadoru byl poprvé popsan v ramci
dvou studif mapujicich rendlni karcinomy u pacient(
s tuberdzni sklerézou (6, 7). Spektrum nadord je
pomerné pestré. Pozdéji byly tyto nddory popsany
také u sporadickych pacientt. Zde se vyskytuji spise



