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Catel Manzke syndrom (OMIM 616145)

FN MOTOL

Catel Manzke syndrom (CATMANS) je autosomalné recesivné dédi¢né onemocnéni charakterizované Pierre
Robinovou sekvenci, hyperfalangii a klinodaktylii ukazovacku, zptisobené zarode¢nymi patogennimi
variantami genu TGDS.

Molekularné genetickym vySetfenim Catel Manzke syndromu pomoci sekvenovani genu TGDS je zjistovana
pritomnost patogennich mutaci genu TGDS v genomové DNA probanda. Pritkaz dvou patogennich mutaci
(ve fazi trans) potvrdi diagnézu Catel Manzke syndromu na molekularni urovni, prikaz jedné mutace

U asymptomatické osoby potvrdi nosi¢stvi choroby.

Indikaéni kritéria
e podezieni na CATMANS prenatalné i postnataln¢ (Pierre Robinova sekvence, rozstep patra,
bilateralni hyperfalangie, klinodaktylie ukazovacku, micrognatia, glossoptosis)

e vySetfeni nosicstvi u piibuznych

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Molekuldme geneticke vysetfeni Gatel Manzke syndtomu | yyseten viech kédujicich exonii (1-12) genu TGDS
L, y Y g RefSeq. GenBank NM_014305.3
sekvenovanim dle Sangera

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

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetieni Catel Manzke syndromu metodou sekvenovani 90 10
jednotlivych exonti genu TGDS sekvenovanim dle Sangera
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace httos: -
. i " ttps://www.ncbi.nlm.n

P Krev: min. 4 ml do K;EDTA (déti 1-2 ml) ih.gov/pmc/articles/PM
molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 10 mg C4563870/

4. patro, G Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZstvi https://omim.org/entry/

, 50-100 pl 616145

UBLG 2. LF UK a FN

Motol Vzorek oznacit minimalné jménem, pfijmenim a rodnym cislem

) pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednozna¢né

V avalu 84/1, Praha 5, jako DNA plOdU

150 06

Centralni prijem

vzorki:

Po-Pa

7:30az14:30 h

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