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Pemeriksaan Mutasi
BCR-ABL1 T315I1

oooooooo Chromosome 22 Philadelphia
Chromosome

gene

T3151

BCR ABL 1

Pada pasien Chronic Myeloid Leukemia (CML),
adanya mutasi T315| pada gen BCR-ABL1
menyebabkan resistensi terhadap pengobatan
Tirosine Kinase Inhibitor (TKI) generasi pertama dan kedua



Pemeriksaan

Metode yang digunakan adalah mutant enrichment PCR dan
deteksi Sanger Sequencing. Metode ini dikembangkan
secara khusus untuk mencapai akurasi yang baik®.

Jenis sampel: Whole Blood EDTA
(2x3mL)

Persyaratan sampel: Pasien telah
terdiagnosis CML dan memiliki
hasil terdeteksi positif untuk
kromosom Philadelphia/fusi
BCR-ABL1

Frekuensi kerja: 1 minggu sekali
setiap hari Senin

Tutup sampel:
Senin, pukul 07.00 WIB

WSHP: 4 hari kerja, hari Jumat
pukul 16.00 WIB
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Mengapa pemeri

dibutuhkan klini

Status mutasi T315| merupakan faktor
prognostik penting untuk mempertimbangkan
apabila pasien CML perlu mengganti obat
menjadi ponatinib yang merupakan TKI
generasi ketiga

Sekitar

15

mutasi T315l terdeteksi pada pasien CML
yang mengalami resistensi imatinib,
nilotinib, dasatinib, dan bosutinib 2

Food and Drug Administration dan

The European Medicines Agency telah
menyetujui pemberian ponatinib bagi
pasien CML dengan mutasi T315l, karena
memberikan progres yang baik seperti*>:

v 56% pasien mencapai major cytogenetic
response (MCyR) dalam 12 bulan

80% mencapai progression-free
survival (PFS)

v 94% overall survival (OS) yang baik
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Kapan sebaiknya
pemeriksaan ini dilakukan?

BCR::ABL1(IS) 3 months 6 months 12 months™
>10%" YELLOW
>1%-10% GREEN YELLOW
>0,1%-1% GREEN LIGHT GREEN
<0,1% GREEN

Tabel 1 Target Respons untuk Terapi TKI dan Pertimbangan Klinis Berdasarkan Guideline
National Comprehensive Cancer Network (NCCN) 2023 ¢

Menurut guideline NCCN pada tabel di atas,
pemeriksaan mutasi T315I perlu dipertimbangkan pada:

P 3 bulan pascaterapi TKI lini pertama dengan
hasil BCR-ABL kuantitatif >10% (IS), atau

» 12 bulan pascaterapi TKI lini pertama dengan hasil
BCR-ABL kuantitatif >1%—10% (IS)

Oleh karena itu, penting untuk melakukan
pemantauan respons terapi TKI dengan pemeriksaan
BCR-ABL kuantitatif yang membantu penentuan
pemeriksaan mutasi T315| pada pasien CML yang tidak
berprogres baik.
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Uji Validitas Pemeriksaan

Telah dilakukan validasi terhadap reprodusibilitas
pada sampel-sampel klinis, dan uji reprodusibilitas
memberikan hasil baik dan tidak didapatkan
perbedaan interpretasi antar pengerjaan

Telah dilakukan perbandingan antara metode PCR
konvensional dengan mutant enrichment PCR

dan hasil memberikan kesimpulan bahwa metode
mutant enrichment PCR memberikan sensitivitas
lebih baik dibandingkan metode PCR konvensional
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