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1v biologie a Iékarské genetiky

Syndrom Mowat-Wilson (Hirschsprungova choroba) (OMIM 235730)

Mowat-Wilson syndrom je geneticky podminéné onemocnéni, které postihuje mnoho ¢asti téla. Hlavnimi
znaky jsou charakteristické obliCejové rysy, intestinalni onemocnéni tzv. Hirschsprungova choroba a dalsi
vrozené defekty, jako hypospadie u muzi, vrozené vady srdce (anomalie pulmonarnich artérii a/anebo
chlopni), ageneze nebo hypogeneze corpus callosum, o¢ni defekty (mikroftalmie a Axenfeldova anomalie).
Typické jsou mentalni i ristové opozdéni, mikrocefalie a kiece.

Genetickym podkladem jsou de novo patogenni varianty v genu ZEB2 (bodové mutace a delece celého genu
nebo jeho ¢asti)

Vysetifeni NGS-WES indikuje pouze 1ékai* odbornosti 208 1ékai'ska genetika.
Indikacni Kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Vysetteni metodou Sangerova sekvenovani

Kodujici oblast genu ZEB2, oblast 2q22.3
Vysetteni metodou MLPA (MRC Holland kit P169)

Vysetfeni metodou NGS - Panel CID - Custom Intellectual

Disability (Sophia Genetics) v ramci WES Kodujici oblast genu ZEB2, oblast 2622.3

Doby odezvy vzorki (*STATIM pouze v odivodnénych piipadech po dohodé¢ s laboratoii)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetfeni metodou Sangerova sekvenovani a MLPA 50 *
Vysetfeni metodou NGS - Panel CID v ramci WES 120 *
Kontaktni informace Pozadavky na vzorek

Oddéleni lékaiské molekularni

. Krev: min. 4 ml do K;EDTA
genetiky

4. patro, G Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/pl a vice v mnozstvi minimalné 200 pl
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Vzorek oznacit minimalné jménem, pfijmenim a rodnym ¢islem pacienta a datem
odbéru vzorku.

Centralni pFijem vzorku:
Po-Pa
7:30 az 14:30 h

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni ptiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhoveét pozadavkiim Ceské posty.
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