
TranskripTranskripččnníí faktor CCAAT/faktor CCAAT/enhancerenhancer
bindingbinding protein protein alphaalpha (CEBPA) a (CEBPA) a 

prognostický význam mutacprognostický význam mutacíí v jeho genu u v jeho genu u 
akutnakutníí myeloidnmyeloidníí leukemieleukemie

Ota Fuchs, ArnoOta Fuchs, Arnoššt Kostet Kosteččka, Monika ka, Monika 
HolickHolickáá, Martin , Martin VostrýVostrý, , ÚÚHKT PrahaHKT Praha



Transkripční faktor C/EBPα

transaktivační oblasti

oblast
pro vazbu

k DNA

C/EBP -42
(42kDa)

α C/EBP -30
(30kDa)

α

1. místo
iniciace translace

ATG

70

2. místo
iniciace translace

ATG

210

104 120

312 360

126

378

200

600

286

858

306

918

317

951

345

1035

358aa

1074nt

C-konecN-konec

TAD1 TAD2 DBD ZIP

oblast leucinového zipu
odpovědná za homodimerizac
nebo heterodimerizaci

i













Zejména pro AML s normálním karyotypem
(40-45% případů AML) je významná analýza 
důležitých prognotických faktorů:  

mutace transkripčního faktoru CCAAT/enhancer-
binding protein (C/EBP) alfa  (CEBPA) a mutace 
nukleofosminu (NPM1), oboje spojené s lepší než
průměrnou prognózou.
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 P1-polymorfizmus 402 G>A podle GenBank Accesion No. NM_004364 a  993 G>A 
  podle GenBank Accesion No. U34070
 P2-polymorfizmus 573 C>T podle GenBank Accesion No. NM_004364 a 1164 C>T 
  podle GenBank Accesion No. U34070
 P3-polymorfizmus 690 G>T podle GenBank Accesion No. NM_004364 a 1281 G>T 
  podle GenBank Accesion No. U34070
 P4-polymorfizmus 584-589dup podle GenBank Accesion No. NM_004364 a 1175-1180dup  
  podle GenBank Accesion No. U34070
 homozygotní
 heterozygotní

Tabulka 1 Přehled vzorků pacientů a zdravých jedinců odpovídajícího stáří analyzovaných na přítomnost
polymorfizmu a mutací CEBPA



Tabulka 2  PTabulka 2  Přřehled detekovaných mutacehled detekovaných mutacíí v kv kóódujdujííccíí oblasti CEBPAoblasti CEBPA

posun čtecího rámce před TAD1,
ukončení- stop kodon mezi TAD1 

a TAD2
P23fsX159659del68del46,XX[22]ND68/FAML8

delece v DBDQ305_T310de
l1503_1520del912_929del

posun čtecího rámce před TAD1,
ukončení- stop kodon mezi TAD1 

a TAD2
P23fsX159659del68del46,XY,22p

+[22]M129/MAML10

ukončení- stop kodon mezi  TAD1 
a TAD2Y181X1133_1134insA542_543ins

A46,XX[13]M148/FAMLB042

posun čtecího rámce mezi 
oblastmi  TAD1 a TAD2,

ukončení- stop kodon mezi DBD 
a ZIP

Y181fsX3161132del541del46,XX[22]ND79/FAML10741

C213_A358de
lATGdelX2431229_1705del638_1114

del

posun čtecího rámce (frameshift) 
mezi oblastmi  DBD a ZIP,
ukončení-stop kodon v ZIP

E309fsX318                   1515_1516insTG924_925ins
TG

41-
45,XX,kom
plex.změna 
karyotypu

ND76/FAML11858

delece oblastí TAD2, DBD a ZIPH200_K352de
l insQ1191_1646del600_1055 

del
46,XX,inv(

9)[22]ND63/FAML14618
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posun čtecího rámce  a  
ukončení-stop kodon mezi 

TAD1 a TAD 2, 
mutace indukovaná terapií

D80fsX107829_830insG238_239ins
G46,XX[5]M050/FAML15296

delece, posun čtecího rámce  a  
ukončení-stop kodon mezi 

TAD1 a TAD2
H219fsX2721247_1385del656_794del46,XY[22]ND61/MAML18

záměna  v DBDR300L1490 G>T899 G>T

46,XY[16]/44~54
XY, 

heterodiploidie
[4]

M667/MAML15609

posun čtecíhorámce v DBD,
ukončení- stop kodon mezi 

DBD a ZIP
L241fsX3131313_1337del722 _746 

del
46,XY[9]/47,XY,

+8[13]M474/MAML14747

inserce v oblasti  DBDK304_Q305insL1503_1504ins
TTG

912_913ins
TTG

ukončení-stop kodon mezi 
TAD1 a  TAD2Y131X983_984insA392_393ins

A46,XY[22]M468/MAML11710

posun čtecího rámce  a  
ukončení-stop kodon v TAD2,

delece oblasti TAD1
Q87fsX119851_1002del260_411del46,XY[10]/47,X

Y,+8[1]ND80/MAML15671

delece v TAD1G104del902_904del311_313delNDND79/FAML16405



posun posun ččtectecíího rho ráámce v mce v 
oblastioblasti
stop stop kodonukodonu a dela delšíší proteinprotein

A358fs X4201660_1664
del

1069_1073
del

46,XY[19]/47
,XY,+8[3]

65/
M

MDS-
RAEB14849

ukončení- stop kodon v 
TAD2I160fsX1711068_1069in

sGTCCCCC
477_478ins
GTCCCCC46,XX[22]60/FMDS-

RAEB12003

delece v TAD1G104del902_904del311_313delNDN
D53/FMDS15928

delece mezi TAD1 a TAD2E167del1091_1093de
l500_502delNDN

D75/FMDS15899

posun čtecího rámce  a  
ukončení-stop kodon v 

TAD2,
delece TAD1

Q87fsX119851_1002del260_411del46,XX[18]N
D25/FMDS15523

delece v oblasti TAD1Y7_G130del609_980del18_389delNDN
D76/FMDS15901
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