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Fall: 2023.09.14.1610

 ♀ / *2012

 Frage vom OKS nach «rascher» 
Genetik bzgl. MEN2B, MEN2A, 
Mucosal neuroma syndrom, NF1

 Klinische Angaben:

GeneReviews: NBK1257



Genotyp-Phänotyp Korrelation

 Gezielte Testung 
der p.Met918Thr 
Variante mittels 
Sanger-
Sequenzierung

(statt breiter Testung 
mittels NGS-Panel)

GeneReviews: NBK1257



NGS vs. Sanger-Sequenzierung

+ Gesamte kodierende Sequenz mehrerer Gene gleichzeitig

- Analyse dauert länger, da komplexer und Pooling mehrerer 
Proben

+ Schnelles Resultat, genau, flexibel

- 1 Sequenz/Ansatz, 600-900bp Fragment



Sanger-Sequenzierung Exon 16 des RET-Gens

 NM_020975.6(RET): c.2753T>C p.(Met918Thr) 
Heterozygot (auf einem Allel)
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RET-Gen (ret proto-oncogen)

 Rezeptor tyrosin kinase

 Signaltransduktion, Regulation von Zellwachstum und –
proliferation, Differenzierung

 p.Met918Thr in Exon 16  erhöhte ATP-Bindungs- und 
Autophosphorylations-Aktivität  unabhängige Aktivierung 
der RET Kinase

 Gain-of-function Mutation

 M918T auch häufig als somatische (Tumor-)Variante bei 
sporadischen MTC

Salvatore et al., Nat Rev Endocrinol, 2021, PMID: 33603219
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