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Next Generation Sequencing (NGS) - BRCA1/2

Bakgrund
Mutationsanalys av BRCAI och BRCA2 utfors for att identifiera vilka patienter som kan vara aktuella for
behandling med PARP inhibitorer.

Analys/Metod

DNA-extraktion av tumérvdvnad. Efter extraktion konstrueras ett sekvenseringsbibliotek med hjélp av en
etablerad ”Accel-AmpliconTM BRCA1 and BRCA2 panel”. Med denna panel amplifieras DNA-fragment
som representerar alla kodande exon i BRCAI och BRCA2, for sekvensering med ett MiSeq-instrument
(Illumina).

Analysen kan detektera forekomsten av 5 % muterat DNA i en vildtypsbakgrund.

Provmaterial
Analysen utfors pa DNA som extraherats fran formalinfixerad paraffininbdddad vidvnad. For ett

tillforlitligt resultat krdvs en tumdorcellshalt i provet pa minst 10 %.

Svarsrutin

Analysen utfors ca en gang per manad.
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