A PBRM1 geén szerepe vilagos sejtes vesedaganatban
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Bevezeto

A vilagos sejtes vesedaganat kialakulasaban a PBRM1,
VHL, BAP1, SETD2 tumor szupresszor geneket erinto
mutaciok a leggyakoribb genetikal eltérések. A VHL AOX1 EFNA2

B. PBRM 1 mutacioval osszeftiggo genek hatasa a
tulelesre
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HR=16(12-22)
logrank P = 0.0021

HR = 0.70 (0.50 - 0.98)
logrank P = 0.038

mutacido (80%) utan a PBRM1 gén funkcioveszto
mutacioja a masodik leggyakoribb (50%). A PBRML1
gén tumorgenezisben betoltott szerepét eddig még nem
sikerult felderitena.
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Szomatikus mutaciok

Gén _ p-értetk PBRM1 mutins/vad 1 Klinika utankovetési adatok frissitése

AOX1 1,4E-05 2,1E+00
ILIRAPL2 8,8E-07 2,8E+00 .
SLC22A24 3,2E-05 2, 0E+00 Vinans=60, Vad=321
/NF114  1,2E-03 2,1E+00
Kodolo mutaciok Osszefoglalas — el6zetes eredmények
Gén p-értek PBRM1 mutans/vad
ILIRAPL2 8,9E-05 2,6E+00 -
LOX  1.2E-03 2 OE+00 In silico elemzés soran azonositottuk azon géneket,
OR10Q1 8,3E-03 4 2E+00 Mutans=47, Vad=340 amelyek a PBRM1 genben talalhato szomatikus
REN  1,0E-05 2. 1E+00 mutaciokkal valamint kopiaszam eltérésekkel allnak
ZNF114 3,4E-03 2,2E+00 osszefliggésben. Ezek koziil az AOX1, SLC22A24,
Deléciok REN ¢és EFNA2 gének a befolyasoljak a betegek
Gén  p-érttk PBRM1 mutins/vad tuléléset Is. Ezen gének igéretes terapias célpontként
EFNA2 0,01 2,44 IS szolgalhatnak azon betegekben, ahol a tumor
KCNK4 0,00 3,13 Mutans=175, Vad=212 PBRM1 mutacios IS hordoz.
TMEM1/79 0,00 2,03




