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Mentalni retardace FRAXE (Gen FMR2) (OMIM 309548)

Mentalni retardace FRAXE je X-vazana mentalni retardace s prevalenci 1 : 50 000.

Kauzalni mutace je expanze triplett CCG ve FMR2 genu (oblast Xq28, lokus FRAXE) a je spojena
S hypermetylaci CCG repetice.

Test genu FMR2 je screeningovy, tj. prokazuje u muzi piitomnost pouze normalnich alel a alel v $edé zoné.
Vysettuje délku CCG repetice pomoci PCR u pacientti muzského pohlavi. V piipadé, Ze test nezachyti
normalni alelu/alelu v Sedé zong, je nutné pokraCovat jinym testem.

Vysetreni je indikovano pouze lékai'skym genetikem.

Indikacéni kritéria

Testovani repetitivni sekvence genu FMR2 by mélo byt zvazovano u chlapct/muzu s intelektovou
nedostatecnosti, opozdénim vyvoje, poruchami uceni, autismem nebo poruchami autistického spektra.

Testovani mize byt nabidnuto téZ rodinam s anamnézou FRAXE nebo intelektovou nedostate¢nosti
neznamého pivodu.

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:

Vysetieni mentalni retardace FRAXE metodou PCR FMR2 gen repetice CGG  oblast Xq28
Doby odezvy vzorki
Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
VySetfeni mentalni retardace FRAXE metodou PCR 25 10
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace httos: -
. .. ttps://www.omim.org/
Krev: min. 4 ml do KsEDTA (déti 1-2 ml
Oddéleni lékai'ské ’ ( ) entry/309548
molekularni genetiky Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZstvi
50 ul
4. patro, G H
, Vzorek oznacit jménem, piijmenim a rodnym ¢islem pacienta a

UBLG2. LF UK aFN datem odbéru vzorku. DNA plodu 0znacit jednoznacné jako
Motol DNA plodu
V avalu 84/1, Praha 5,
150 06
Centralni prijem
vzorki:
Po-Pa

7:30az14:30 h

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