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Arteriovenozni malformace vena Galeni
(RASA1 OMIM 608354, EPHB4 OMIM 618196)

Kapilarni malformace: arteriovenozni malformace-1 (CMAVMI) a arteriovenozni malformace-2
(CMAVM2) jsou autozomalné dominantné dédicna onemocnéni charakterizovana atypickymi kapilarnimi
malformacemi (CM). Casto jsou ve spojeni s cévnimi malformacemi, véetné arteriovendznich malformaci
(AVM), s arteriovenoznimi fistulami (AVF) a Parkes Weberovym syndromem (PKWS). Mezi intrakranidlni
AVM patii aneuryzmatické malformace vena Galeni (VGAM).

Molekularné genetickym vySetfenim arteriovendzni malformace-1 (CMAVMI) a arteriovenozni
malformace-2 (CMAVMZ2) pomoci sekvenovani genii RASA1 resp. EPHB4 je zjistovana piitomnost
patogennich variant téchto genti v genomové DNA probanda. Prikaz heterozygotni patogenni varianty
potvrdi diagnézu arterioven6zni kapilarni malformace na molekularni Grovni.

Indika¢ni Kkritéria
e podezieni na CMAVM1 a CMAVM2: atypické kapilarni malformace (CM), arteriovendzni malformace
(AVM), arteriovenozni fistule (AVF) nebo Parkes Webertv syndrom (PKWS)
Vysetireni NGS-WES indikuje pouze 1ékai odbornosti 208 1ékai'ska genetika.
Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni arteriovenozni malformace
vena Galeni metodou sekvenovani jednotlivych exonu genu
RASAL (CMAVM1) nebo EPHB4 (CMAVM2)
sekvenovanim dle Sangera

Vysetfeni vSech kodujicich exonu (1-25) genu RASA1
RefSeq. GenBank NM_ 002890.2
Vysetieni vSech kodujicich exont (1-17) genu EPHB4
RefSeq. GenBank NM_ 004444.4

Varianty a zmény poc¢tu kopii kodujici oblasti genu RASAL,
RefSeq. GenBank NM_ 002890.2,
a EPHB4, RefSeq. GenBank NM_ 004444.4

Vysetteni metodou NGS - panel v ramci WES

Doby odezvy vzorki (*STATIM pouze v odivodnénych piipadech po dohod¢ s laboratoi)
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Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Vysetieni arteriovendzni malformace vena Galeni metodou sekvenovani 90 10

jednotlivych exonti gentt RASAL a EPHB4 sekvenovanim dle Sangera

Vysetteni AV malformace vena Galeni metodou MLPA, 90 10

kit P409 (MRC-Holland)

Vysetfeni metodou NGS - panel v ramci WES 120 *
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace httos: - i
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Oddéleni 1ékafské 3 ( ) h.gov/pubmed/2868770

molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 10 mg 8
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Centralni prijem
vzorkii:
Po—-Pa

7:30 az 14:30 h

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym
¢islem pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit
jednoznacné jako DNA plodu

https://omim.org/entry/6
08354

https://omim.org/entry/6
18196

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




