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Apertiav syndrom (OMIM 101200)

Apertiiv syndrom je vzacny syndrom charakterizovany kraniosynostdzou, turibrachycefalii, kozni a kostni
syndaktylii na rukou i nohou, u ¢asti nemocnych je pfitomen rozstép rtu a patra, u vétSiny nemocnych také mentalni

retardace.

Apertiv syndrom je autosomalné dominantné dédiény, ma 100% penetranci. AZ na vyjimky vznika de novo
v dtsledku nové dominantni mutace. Uvadéna incidence je od 1/65000 do 1/160000.

Molekularné genetickou pti¢inou Apertova syndromu jsou mutace v genu FGFR2: ¢.755C>G p.(Ser252Trp)
nebo ¢.758C>G p.(Pro253Arg). Jen vzacné byly zjistény jiné mutace genu FGFR2, které vedly ke klinickému obrazu

odpovidajicimu Apertovu syndromu.

Molekularné genetickym vySetfenim Apertova syndromu pomoci sekvenovani exonu 8 genu FGFR2 je
zjistovana pritomnost mutace ¢.755C>G p.(Ser252Trp) nebo ¢.758C>G p.(Pro253Arg) v genomové DNA
probanda. Prikaz jedné z uvedenych mutaci potvrdi diagnézu Apertova syndromu na molekularni tirovni.

Pfedmétem vySetieni nejsou jiné mozné vzacné mutace genu FGFR2.

Nathaniel H Robin, MD, Marni J Falk, MD, and Chad R Haldeman-Englert, MD. FGFR-Related

Craniosynostosis Syndromes - GeneReviews
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK 1455/

Indikaéni kritéria

diagnosticky test u ditéte s kraniosynostozou, syndaktylii a ev. roz§tépem rtu a patra k potvrzeni diagnozy
diagnosticky test u dospélého s kraniosynostdzou, syndaktylii a ev. roz§tépem rtu a patra k potvrzeni diagndzy
prenatalni vysetfeni pro cca 1% riziko rekurence (Apertiv syndrom v pfedchozi gravidité, rodi¢e bez Apertova

syndromu)

prenatalni vySetfeni pro ultrazvukovy nalez abnormalniho tvaru 1bi, syndaktylie a ev. rozs§tépu patra u plodu

Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetieni Apertova syndromu metodou
sekvenace exonu 8 genu FGFR2 sekvenovanim dle Sangera,
akreditovana metoda

Exon 8 (obsahuje kodony 252 a 253) genu FGFR2
Ref.Seq. GenBank NM_000141.4

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v oduvodnénych piipadech)

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda i
Bézné Statim
Molekularné genetické vysetieni Apertova syndromu
metodou sekvenace exonu 8 genu FGFR2 sekvenovanim dle 30 10
Sangera, akreditovand metoda
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Centralni pFijem
vzorkii:

Po—-Pa

7:30h — 14.30h

Krev —5 ml do K;EDTA (plod a novorozenci 1ml, déti 1-2ml)
Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky (20 mg)
Izolovana DNA - 50 - 300 ng/ul a vice v mnozstvi 20 - 30 ul
Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem

pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znadit jednoznaéné
jako DNA plodu

Odkazy

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