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A tumorhoz kothetd pontmutaciok kimutatasa kulcsfontossagi a daganatos
betegségek korai diagndzisaban, a progndzis meghatarozasaban és a terapias valasz
kovetésében. A jelenleg elérhetd modszerek, mint a digitdlis PCR vagy az 1j-
generacios szevenalas (NGS), bar rendkivill pontosak, koltségesek és specialis
laboratoriumi hattér sziikséges hozzajuk, igy nem alkalmasak széles korii sziirésre. Az
egyszerlibb technikék, példaul az allél-specifikus PCR, gyakran nem elég érzékenyek
vagy specifikusak, kiilonésen nehezen vizsgalhaté genomi régiok esetén. Ez
kiilondsen problémas nem invaziv mintak — példaul vizelet vagy vér — esetében, ahol
a tumoros eredetii DNS aranya alacsony.

A hugyhoélyagrakban gyakori TERT promoter mutaciok (TERTpm) rendkiviil
gyakoriak (holyagrakok kb. 70 %-aban jelen vannak), igy kivalo biomarkerek
lehetnének a korai felismeréshez. Mégis, Magyarorszagon a tobbi vezetd
daganattipussal ellentétben nincs hivatalos sziirési program hugyholyagrakra, pedig
évente tobb mint 3000 0j esetet diagnosztizalnak, és kozel 1000 halaleset kothetd
hozza. A betegség emellett jelentds egészségiigyi koltségekkel jar a gyakori kijulas
¢és utankovetés miatt.

Ezen problémék megoldasara fejlesztettiik ki a SHARD-PCR nevii moédszert,
amely a két leggyakoribb TERTpm kimutatasara alkalmas. Ez a technika egyszer(i
PCR- és restrikcios emésztési 1épéseken alapul, igy olcson és konnyen alkalmazhato
kevésbé jol felszerelt laborokban is. A modszert hiigyholyagrakos betegek vizelet- és
tumorszOovet mintain teszteltik. A 18 mintapar SHARD-PCR eredményei teljes
egyezést mutattak az NGS-eredményekkel.

Osszességében a SHARD-PCR egy megbizhaté, koltséghatékony és nem invaziv
modszer a TERT promoter mutaciok kimutatasara, és igéretes alternativat kinal a
jelenlegi technikak mellett vagy azok helyett.
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