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52פאנל BRCAסקר 
שינויים גנטיים שכיחים

גנים הקשורים לסרטן10-ב

פאנל ריצוף



הצגת מקרה

ENDOMETRIAL CURETTAGE:

Endometrioid endometrial adenocarcinoma, preliminary FIGO grade I.

Immunohistochemistry (IHC) Results for Mismatch Repair (MMR) Proteins:

1. MLH1 -Intact nuclear expression

2. MSH2 -Intact nuclear expression

3. MSH6 -Intact nuclear expression

4. PMS2 -Intact nuclear expression

Internal control shows intact nuclear expression.

Mismatch Repair (MMR) Interpretation:

No loss of nuclear expression of MMR proteins: No evidence of deficient 

mismatch repair (low probability of MSI-H).
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המשך בירור סומטי



MSH2-בc.2131C>Gבדיקת השינוי 
שינויים שכיחים52פאנל ± 
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מוטציות שכיחות

נייר עמדה
לבלב  , שחלה, סרטן שד•

/  ומעלה7גליסון, אשכנזים)ערמונית •
(סיפור משפחתי/ גרורתי

ב"משהחוזר 
לבלב  , שחלה, סרטן שד•

המתאימות לתסמונת  ממאירויות•
HNPCC(MMRD/40-מתחת ל)

MUTYHגידולי מערכת עיכול מסוג •
(פוליפים20מעל )



סרטן שד–פאנל ריצוף 

נייר עמדה
•Triple negative 75מתחת לגיל

70מתחת לגיל צ"דו/ 50מתחת לגיל •

סרטן שד אצל גבר•

סיפור / סרטן קיבה+ לובולריסרטן שד •
DGCמשפחתי של 

...סיפור משפחתי •

לדוגמה  )בכל גיל אם רלוונטי להתוויית טיפול •
(Her2-סרטן שד גרורתי שלילי ל-

ב"משהחוזר 
Triple negativeסרטן שד •

בהעדר מוטציות שכיחות לפי  35מתחת לגיל •
מוצא

או יותר 10%של לנשאותסיכון מקדמי •
(או יותר15%-מוצא אשכנזי )

Li Fraumeniלאבחון Chompretקריטריוני•





/המרטומות2/ אדנומות10או מעל אדנומות20מעל −
עם גורמי סיכון נוספים5serrated polypsמעל 

אפריקה. צ/ערבים/הורים קרובי משפחה+ אדנומות10מעל −
40מתחת לגיל אדנומות2לפחות −

במקרה של BRAFמוטציית 
(MLH1/PMS2היעדר ביטוי 

במקרה של BRAFמוטציית 
(MLH1היעדר ביטוי 

אמות מידה אבחנתיות קליניות לתסמונות  •
Cowden syndrome, Peutz Jeghers

syndrome, Juvenille polyposis



או  50מתחת לגיל DGCסרטן קיבה 
משפחתי של  /סיפור אישי

שפה שסועים או סרטן שד  /חיך
לובולרי

30מעל בקיבה פוליפוזיס

סיפור  / רב מוקדי/ 45מתחת לגיל 
חשד לתסמונת  / RCCמשפחתי של 

(HLRCC, SDH, BHD, VHL)ספציפית 

גרורתי מתקדם•
ומעלה7גליסון•
רחם / מעי/ שד-סיפור משפחתי •

לבלב  // שחלה // שד בגבר // 50>
/  שד// 60מתחת / ערמונית מתקדם //

קרובים2-ערמונית ב

50מתחת לגיל •
בתסדהלקריטריוניחיובי •
•MMRD( ב"משהגם)

נוספותממאירויות

 HNPCC(sebaceous neoplasm, small bowel, ovarian, gastric, pancreas, biliary tract, brain, invasive bladder, urothelial, andשאר גידולי * 
adrenocortical cancers )–במידה ו-MMRD בתסדהלקריטריוניאו חיוביים



כל גידול עם חשד 
10%קליני מעל 

למרכיב תורשתי

ממאירויותשתי 
שנים 60>ראשוניות 

(BCC-וCxלא כולל )

מוטציה פתוגנית  
בגידול

התוויות נוספות לריצוף



3

43y

42y 50y

25y 29y30y 51y

דרוזי: מוצא

65y



MSH2-בc.2131C>Gבדיקת השינוי 
שינויים שכיחים52פאנל ± 







תודה רבה
!על ההקשבה


	שקופית 1
	שקופית 2
	שקופית 3: הצגת מקרה
	שקופית 4
	שקופית 5: המשך בירור סומטי
	שקופית 6
	שקופית 7
	שקופית 8
	שקופית 9: בירור גרמינלי לחולים – מה בסל?
	שקופית 10: מוטציות שכיחות
	שקופית 11: פאנל ריצוף – סרטן שד
	שקופית 12
	שקופית 13
	שקופית 14
	שקופית 15
	שקופית 16
	שקופית 17
	שקופית 18
	שקופית 19
	שקופית 20

