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Smith — Lemli — Opitz syndrom DHCR7 (OMIM 270 400)

Smith — Lemli — Opitz syndrom (SLO syndrom) je autosomalné recesivné dédi¢né onemocnéni s poruchou metabolismu
cholesterolu, zptsobené zarode¢nymi patogennimi variantami genu DHCRY.

Molekularné genetickym vySetfenim Smith — Lemli — Opitzova syndromu pomoci sekvenovani genu
DHCRY je zjistovana pritomnost patogennich mutaci genu DHCR7 v genomové DNA probanda. Prikaz dvou
patogennich mutaci (ve fazi trans) potvrdi diagnézu Smith — Lemli — Opitzova syndromu na molekularni urovni,
prikaz jedné mutace u asymptomatické osoby potvrdi nosi¢stvi choroby.

uzite¢né odkazy:
https://www.ncbi.nIm.nih.gov/books/NBK1143/
https://omim.org/entry/270400

Indika¢ni kritéria
e podezieni na SLO syndrom prenatalné i postnatalné (mikrocefalie, rozstép patra, syndaktylie druhého a tfetiho
prstu, polydaktylie, dysmorfizmus obli¢eje, malformace srdce, plic, jater, pankreatu, mozku ledvin a nadledvin,
abnormality genitalu)
e vySetfeni nosicstvi u ptibuznych

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni Smith — Lemli — Opitzova
syndromu metodou sekvenovani jednotlivych exont
genu DHCR7 sekvenovanim dle Sangera

Vysetfeni vSech kodujicich exonti (3 - 9) genu DHCR7
RefSeq. GenBank NM_ 001360.2

Vysetteni Smith — Lemli — Opitzova syndromu metodou

MLPA, kit P457 (MRC-Holland) Vysetteni deleci/duplikaci genu DHCR7

Doby odezvy vzorkt (STATIM pouze v odiivodnénych pripadech)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Vysetfeni Smith — Lemli — Opitzova syndromu metodou sekvenovani 90 10
jednotlivych exonti genu DHCRY7 sekvenovanim dle Sangera
Vysetteni Smith — Lemli — Opitzova syndromu metodou MLPA, 90 10
kit P457 (MRC-Holland)

Kontaktni PoZzadavky na vzorek Odkazy

informace

Krev -5 ml do K;EDTA (déti 1-2ml)
Oddéleni lékarské

molekularni genetiky

UBLG 2. LF UK a FN
Motol
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Centralni prijem
vzorkii:

Po-Pa

7:30h — 14:30h

Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky (10 mg)
Izolovana DNA - 50 - 300 ng/ul a vice v mnozstvi 50-100 pl
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 maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni pfiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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