Fakultni nemocnice v Motole
V Uvalu 84, 150 06 Praha 5
Laboratoie UBLG

Ustav biologie a lIékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol
Prednosta: Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.
http://www.fnmotol.cz/ublg/

FN MOTOL

Vysetreni kryptického Y chromozomu metodou PCR-amplifikace genti
KALY, DYZ1, DYZ3, PABY, SRY

Identifikace Y chromozomalniho mozaicizmu nebo Y-specifickych sekvenci je klinicky
dualezita z diivodu vysokého rizika vzniku tumort jako gonadoblastom nebo dalSich nenadorovych
lezi produkujicich androgen, jejiz nasledkem se vyvijeji dysgenetické gonady u pacienti.
Mozaicizmus s Y chromozomem, nebo jeho ¢astmi je pomérné ¢asta u pacientek s Turnerovym
syndromem (piiblizne 5% pacientek s TS).

Vysetieni je zalozeno na amplifikaci Y specifickych sekvenci genti/regionti KALY, DYZ1,
DYZ3, PABY a SRY pomoci PCR a detekci v agar6zovém gelu.

Indika¢ni Kkritéria
e vysetfeni kryptického Y chromozomu je indikovano u pacientek s Turnerovym syndromem

Analytické metody

Metoda Vysetifované markery/oblasti:

Vysetteni metodou PCR a fragmenta¢ni analyzou KALY, DYZ1, DYZ3, PABY, PABX, SRY
v agar6zovém gelu

Doby odezvy vzorki

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetteni kryptického X chromozomu metodou PCR a fragmenta¢ni analyzou v 25 dnt 10 dnt
agarézovém gelu
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy

informace
Krev-5-10 ml do K;EDTA

Oddéleni lékaiské

molekularni genetiky, Kultivované buiiky plodové vody, nativni nebo kultivované
4.patro G choriové klky (20 mg), po dohodé nativni plodova voda
UBLG 2. LF UK a FN

Motol

V Uvalu 84, Praha 5, Izolovana DNA - 50- 300 ng/pl a vice v mnozstvi minimalné
150 06 200 pl

Centralni pFijem Vzorek oznadit minimaln¢ jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
vzorki: pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu 0znacit

Po — Pa jednoznacné jako DNA plodu.

7:30h — 14.30h

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni ptiru¢ka UBLG. Transport vzorku postou
musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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