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Genetik Analiz
FUSIONPLEX SARKOM PANELI SONUCU
Varyant Transkript 1D Okuma Sayrst (Read) Mutant Allel Frekansi
NSD3 - NUTM1 Flzyonu NM_017778.2 - NM_175741.2 m -
SONUG:

- Hastanin tOmor dokusundan elde edilen RNA ile yapilan caligmada:

* Yalnizca tumorden yapilan yeni nesil sekanslama galigmas: sonucu timodrde NSD3 - NUTM1 fuzyonu saptanmugtir. Bu flizyon
NSD3 (8. kromozom / 8p11.23) geni 7. ekzonu ile NUTM1 (15. kromozom / 15q14) geni 3. ekzonu arasindadir. Hastanin dig mrekez
patoloji degerlendirmesinde NUT karsinomu duginGlduga belirtimektedir, NUTM1 fuzyonlari NUT karsinomlannin patognomonik
alterasyonlanndadir. Genellikle fizyon partneri olarak BRD4 (19p13) ya da BRD3 izlenmekle birlikte bazi caligmalarda NSD3
geninin de NUTM1 geni fGzyon partnerieri arasinda oldugunu géstermistir. Bu bulgu histomorfolojik ve immdanohistokimyasal
Ozellikler! lle NUT karsinomu dasindlen olguda bu tani igin destekleyici niteliktedir.

* Bunun yaninda immunohistokiymasal yontem ile NUT ekspresyonu degerlendirilmis ve timor hiicrelerinin bir kisminda zayf
NUT pozitifligi de goriimigtir, Aynica timor hicreleri p40 ile de yaygin pozitiftir,

* Bu cahgmada EWSR1 yam sira NTRK1-2-3, ALK, CIC gibl ¢ok sayidakl gendeki rearanjman/flzyon degerlendiriimiy olup yukanda
saptandifs belirtilen NSD3 - NUTM1 flzyonu haricinde bir alterasyon gorUimemigtir.




