Fakultni nemocnice v Motole

V uvalu 84/1, 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/

Silverav-Russellav syndrom (OMIM 180860)
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Silvertiv-Russelltiv syndrom je charakterizovan intrauterinni a postnatalni ristovou retardaci, ¢asto asymetrii
téla - hemihypotrofii. Dvacet az Sedesat procent ptipadid Silverova-Russellova syndromu (SRS) je zptisobeno
epigenetickymi zménami v kritické oblasti ICR1 na chromozomu 11p15, zahrnujici geny H19 a IGF2. Asi
10 % ptipadi je zptisobeno maternalni uniparentalni disomii (UPD) chromozému 7.

Molekularné genetickym vySetienim Silverova-Russellova syndromu metodou MS-MLPA je zjistovana
piitomnost delece, duplikace, nebo poruchy metylace v kritické oblasti IC2 (KCNQ1OT1:TSS-DMR,
KvDMR) a IC1 (H19/IGF2:1G-DMR, H19DMR) na chromozému 11p15 v genomové DNA probanda.
Priikaz poruchy metylace, delece nebo duplikace kritické oblasti v korelaci s klinickym obrazem potvrdi
diagnézu Silverova-Russellova syndromu na molekularni tirovni. Pfedmétem vysetieni neni UPD
chromozému 7.

Vysetieni je indikovano pouze lékarskym genetikem.
Indikacni Kkritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni Silverova-Russellova
syndromu metodou MS-MLPA, kit MEO30 (MRC-Holland)

IC2 na chromozému 11p15

Delece/duplikace a zmény metylace kritické oblasti IC1a

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v oduvodnénych piipadech)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Molekularné genetické vySetieni Silverova-Russellova syndromu metodou MS- 30 10
MLPA, kit ME030 (MRC-Holland)

Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy

informace htto: i i

L . . ttp://www.ncbi.nlm.ni

Oddéleni lékaFske Krev: min. 4 ml do KsEDTA (novorozenci 1 ml, déti 1-2 ml) h.gov/books/NBK1324/
molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 10 mg http://www.omim.org/e
4. patro, G Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul, objem 30 pl a vice, ntry/180860
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Centralni prijem
vzorkii:
Po-Pa

7:30 az 14:30 h

alespon 3 ug DNA celkem

Vzorek oznac¢it minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné
jako DNA plodu

Transport vzorku musi respektovat maximélni dobu stability vzorku - viz Laboratorni piiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkiim Ceské posty.
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