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KIT- Mastocytos och AML

Bakgrund
Mastocytos ar en sjukdom dar man far en 6kad mangd mastceller i huden och/eller i inre organ.

Identifikation av mutationer i KIT (exon 17) stddjer diagnosen och &r véagledande for behandlingen.

KIT &r en tyrosinkinasreceptor som aktiveras genom fosforylering vid ligandinbindning. Manga
mastocytospatienter har den for mastocytos typiska KIT-mutationen D816V (exon 17). Dessa patienter

svara inte pa behandling med Glivec.

Vissa subtyper av akut myeloisk leukemi kan ocksa uppvisa mutationer i KIT exon 17. For dessa subtyper

innebér en KIT-mutation i kodon 816 en férandrad behandlingsstrategi.

Analys/Metodik
Analysen utférs med PCR och Sanger-sekvensering av exon 17. Alternativt kan KIT kodon 816

sekvenseras mha Pyrosekvensering.

Provmaterial
Férskfrusen vavnad/biopsi eller paraffininbdddat material. For ett tillforlitligt resultat med Sanger-
sekvensering kravs en hog tumoércellshalt i provet, helst >50%. For Pyrosekvensering av KIT 816 &r en

tumdrcellhalt av 10% tillracklig.

Svarsrutin

Analysen utférs vid behov.
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