typu CaE.

Zaver: Malignu transforméciu endometria sprevadza vzrast expresie tp53/P53 a pritomnost’

mutacii tp53, pricom expresia tp53/P53 a mutécie tpS3 s zdruzené s agresivnym (serdznym)
typom CaE. Hodnotenie P53 a tp53 v CaE by mohlo byt’ dolezitym diagnostickym faktorom

vyuzitelnym v biomedicinskom vyskume ako aj v klinickej praxi. Podporené grantovym

vyskumnym projektom 2007/28-UK-05-MZSR.

[1] CA Cancer J Clin; 2010, 60: 277-. [2] Bratislava: NOR SR, NCZI 2012. 135 s. [3]
Tavassoli FA, Devilee P (Eds) WHO classification of Tumours, Pathology and Genetics,
Tumours of the Breast and Female Genital Organs. Tumours of the Uterine Corpus.Lyon:
IARC Press, 2003. 432 pp. [4] Gynecol Oncol, 1983, 15: 10-. [5] Nature, 1986, 320: 84-. [6]
Oncogene; 1991, 6: 2055-. [7] Oncogene; 1993, 8: 3165-. [8] Oncogene; 1994, 9: 2513-. [9]
Nature; 1979, 278: 261-. [10] Nature; 1992, 358: 15-. [11] Nature; 2000, 408: 307-. [12]
Philos Trans R Soc Lond B Biol Sci; 1995, 347: 83-. [13] Environ Health Perspect; 1993,
101: 55-. [14] Cell; 1992, 70: 523-. [15] Oncogene; 1999, 18: 6145-. [16] Oncogene; 1993, 8:
307-.

Nadorovy supresorovy gén pten v hyperplazii endometria a karcinome endometria
Sisovsky V., Gbelcova H.%, Kraj¢iova L.%, Pris¢akova P.2, Hojsikova 1.3, Straka L2.%,
Koneény M.%, DoleSova L.° , Markus J.°, Bohmer D.2, Danihel L.}, Repiska V.?

! Ustav patologickej anatomie, Lekérska fakulta, UK v Bratislave, Univerzitnd nemocnica
Bratislava, Bratislava

2 Ustav lekarskej biologie, genetiky a klinickej genetiky, Lekérska fakulta, UK v Bratislave,
Univerzitna nemocnica Bratislava, Bratislava

® Medirex Group Academy, n. o., Bratislava

% Klinicka patologia Presov, s. 1. 0., Presov

® Oddelenie lekarskej genetiky, Onkologicky ustav sv. Alzbety, Bratislava

Uvod: Karcindmy endometria (CaE) sa delia na dva zakladné typy, typ 1. -endometrioidny,
ktory vznika v hyperplazii endometria, je zavisly od estrogénu, ma menej agresivne spravanie
atyp Il. ne-endometrioidny, ktory vznika v atrofii endometria, je nezavisly od estrogénu,
agresivny. Fosfatdzovy a tenzinovy homolog (pten) je nddorovy supresorovy gén (10p23)

kodujtci fosfatazu, 47 kDa, klI'aovy regulaény enzym; primarnym cielom je
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fosfatidylinozitol-3,4,5-trifosfat, zapojeny v signalnej transduk¢énej drahe, ktora reguluje rast,
migraciu a apoptdzu bunky. Stadia hodnoti vztah medzi morfologickym vzhl'adom
hyperplézie endometria a CaE, a medzi stupiiom alteracii pten.

Material a metédy: Hodnotili sme 37 vo formaline fixovanych a do parafinu zaliatych
I'udskych bioptickych hysterektomickych a kyretdznych tkanivovych vzoriek. Vzorky boli s
komplexnou (KHE) a atypickou komplexnou (AKHE) hyperplaziou endometria a
endometrioidnym (EC) hist. stupiia G1 a G3 a ser6znym podtypom karcindmu endometria.
Amplikény, po namnozeni pomocou polymerazovej ret'azovej reakcie, sme analyzovali
pomocou priamej sekvendcie na pritomnost’ alteracii sekvencie DNA exonov 1 az 9 pten.
Vysledky: Zachytili sme mutacie v 20 z 25 vzoriek endometroidného karcinomu endometria a
v 5 z 12 vzoriek endometridlnej hyperplazie (3 z 5 komplexnych hyperplazii bez atypii a 2 zo
7 komplexnych hyperplazii s atypiou). 75% zachytenych mutécii sa nachadzalo v exone 5 a 8.
Zo 40 zachytenych mutacii v 25 pripadoch, 21 mutacii bolo posunovych/ typu frameshift a 19
mutacii bolo typu nonsensem missense alebo silent. Niektoré z analyzovanych vzoriek niesli
viac ako jednu mutaciu.

Zaver: Pritomnost’ ur¢itych mutacii v géne PTEN mdze byt asociovana s
konkrétnymi/jednotlivymi typmi ECa, Vyhodnocovanie vyskytu PTEN mutécii v ECa
pomocou metdod molekularnej bioldégie by mohlo byt vyznamnou sucast’ou jednak
biomedického vyskumu, ale aj klinickej praxe.

Podporené grantovym vyskumnym projektom 2007/28-UK-05-MZSR a opera¢nym
programom vyskum a vyvoj 2013/1.1/02-SORO.
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Background: Calcifying fibrous tumor (CFT) is a rare benign fibrous tumor which occurs in
subcutaneous or deep soft tissue of children and young adults, but also is frequently seen in
pleural and intraabdominal location in older people. There are only few reported cases of
gastrointestinal involvement in the literature. Histologically is CFT distinct lesion composed

of dense hyalinized collagen fibers, inconspicuous scattered fibroblasts, varying amount of
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