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Molekularné genetické vySetieni vybranych hereditarnich onemocnéni panelem Unicorn

Panel Unicorn je diagnosticka souprava pro masivn¢ paralelni sekvenovani. Panelem Unicorn je mozné
vysetfit tyto diagnozy - viz piislusné karty vysetieni:

Treacher Collins syndrom (geny TCOF1, POLR1C, POLR1D)

Gorliniv syndrom (geny PTCH1, SUFU)

holoprosencephalie (geny SHH, SIX3, ZIC2, TGIF1, GLI2, GLI3, CDON)
mnohocetné kavernomy CNS (geny CCM1, CCM2, CCM3)

RASopathie (geny PTPN11, SOS1, SOS2, RAF1, RIT1, BRAF, KRAS, MEK1, MEK2, HRAS,
SHOC2, NRAS, CBL, RRAS, LZTR1, RASA2)

neurofibromatdza typu 1 (gen NF1)

neurofibromatdza typu 2 (gen NF2)

Legitv syndrom (gen SPRED1)

Duchenneova Beckerova svalova dystrofie (gen DMD), MLPA-negativni
syndrom Dravetové (gen SCN1A)

syndrom CHARGE (gen CDH7)

Cohentiv syndrom (gen VPS13B)

familiarni hemiplegicka migréna (geny SCN1A, CACNA1A)
spinocerebelarni ataxie 6, SCA6 (gen CACNA1A)
kongenitalni myotonie (geny CLCN1, SCN4A)

syndrom fragilniho X (gen FMR1)

spasticka paraplegie (gen SPG7)

Testovani je indikovano lékarskym genetikem. Panel nelze indikovat jako celek. Indikujte jako
molekularné genetické vySetieni panelem Unicorn u prislu$né diagnézy.

Indikaéni Kritéria

Analyza dat probiha pouze u diagnéz/geni dle indikace 1ékaie, ostatni diagnézy/geny nejsou
analyzovany (data z neindikovanych gend jsou pfed zobrazenim vysledki jednotlivych pacienti zakryta a
dale nejsou analyzovana).

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Vysetfeni zdrode¢nych mutaci vybranych
hereditarnich onemocnéni masivné paralelnim
sekvenovanim pomoci diagnostické soupravy — panel

Unicorn

Analyzovany jsou vSechny exony gent (viz vyse) s pfesahem 5nt
do intronil, véetné ovéieni deleci ¢i duplikaci jednoho nebo vice
exond vysSetrovanych genl.

Hodnoceny jsou pouze geny zodpoveédné za urcité onemocnéni -
Viz téz ptislusné karty vysetieni.
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Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v odiivodnénych piipadech)

Doba odezvy:

Metoda

Bézné Statim

Vysetfeni zarodeénych mutaci vybranych hereditarnich
onemocnéni masivné paralelnim sekvenovanim pomoci
diagnostické soupravy — panel Unicorn

Dle indikované diagndzy (viz karty vySetfeni
jednotlivych diagnoz)

Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy

informace
Dle indikované diagnozy (viz karty vySetieni jednotlivych

Oddéleni lékaiské diagn6z)

molekularni genetiky
4. patro, G

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V uvalu 84/1, Praha 5,
150 06

Centralni prijem
vzorkii:

Po-Pa

7:30 az 14:30

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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