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Laboratoie UBLG
Ustav biologie a lIékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol

Prednosta: Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.
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Duchenneova a Beckerova svalova dystrofie
(DMD OMIM 310200, BMD OMIM 300376)

Duchenneova a Beckerova muskularni dystrofie (DMD/BMD) je X-vazané neuromuskularni onemocnéni
charakterizované progresivni svalovou slabosti, s incidenci 1 na 3500 Zivé narozenych chlapct. Pfiblizné 1/3 piipadu je
zpusobena de novo mutaci a nema zadnou familiarni historii. Asi 60% DMD pacientll ma deleci alespoii jednoho z
celkem 79 exoni genu pro dystrofin. Az 10% pacientd nese duplikaci ¢asti genu, u ostatnich jsou popisovany bodové
mutace.

Indika¢ni kritéria

pozitivni rodinnd anamnéza, progresivni symetricka svalova slabost, hypertrofie lytek, symptomy pied 5. rokem zivota,
vysoka hladina kreatin kindzy v séru, svalové kie€e, myoglobinurie, pfipadné kardiomyopatie, opozdéné vyvojové
milniky, progrese, odpovidajici EMG nélez

Analytické metody

Metoda VySetirované markery/oblasti:

Vysetfeni muskularni dystrofie
Duchenneova/Beckerova typu metodou MLPA,
kitP034/P035 (MRC-Holland)

Vysetieni vech 79 exontt DMD/BMD genu na ptitomnost delece nebo
duplikace

Cilené vysetfeni muskularni dystrofie
Duchenneova/Beckerova typu metodou
sekvenovani genu DMD/BMD

Cilené vysetfeni exonu DMD/BMD genu na piitomnost bodovych mutaci a
menSich pfestaveb
Ref.sek. GenBank NM_004006.2

Vysetfeni DMD/BMD pomoci haplotypové analyzy

Vysetfeni haplotypti pouzitim polymorfismu CA-opakovani
DYSI, DYSII, STR07,STR44, STR45, STR49, STR50,AFM283

Vysetfeni muskularni dystrofie

Vysetieni vech 79 exontt DMD/BMD genu na ptitomnost bodovych

Duchenneova/Beckerova typu metodou NGS - mutaci

panel Unicorn

Doby odezvy vzorkii
Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetieni muskularni dystrofie Duchenneova/Beckerova typu metodou MLPA, kit 25 10
P034/P035 (MRC-Holland)
Cilené vsetfeni muskularni dystrofie Duchenneova/Beckerova typu metodou 25 10

sekvenovani genu DMD/BMD

Vysetteni DMD/BMD pomoci haplotypové analyzy 25 10

Vysetteni muskularni dystrofie Duchenneova/Beckerova typu metodou NGS -

. 120 25
panel Unicorn
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace _
Oddéleni 1ékarské Krev —5 ml do K;EDTA (novorozenci 1ml)
molekularni genetiky
4. patro G Kultivované buiiky plodové vody, nativni nebo kultivované
UBLG 2. LF UK a EN choriové klky (10 mg), po dohodé nativni plodova voda http://www.mlpa.com
Motol
V Uvalu 84, Praha 5, Izolovana DNA - 50 - 300 ng/ul a vice v mnozstvi 50 - 100 pl
150 06
Centralni pfijem Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
vzorki: pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné jako
Po — P4 DNA plodu.
7:30h — 14.30h

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