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Catel Manzke syndrom (OMIM 616145)

FN Fakultni nemocnice Motol a Homolka

1v biologie a Iékarské genetiky

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.

Indikac¢ni kritéria
e podezieni na CATMANS prenatalné i postnatalné (Pierre Robinova sekvence, rozstép patra,
bilateralni hyperfalangie, klinodaktylie ukazovacku, micrognatia, glossoptosis)
e vySetfeni nosicstvi u piibuznych

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni Catel Manzke syndromu
metodou sekvenovani jednotlivych exont genu TGDS
sekvenovanim dle Sangera

Vysetieni vSech kodujicich exont (1-12) genu TGDS
RefSeq. GenBank NM_014305.3

Varianty a zmény poctu kopii kodujici oblasti genu TGDS

Vysetieni metodou NGS — panel v ramci WES Ref.Seq. GenBank NM_014305.3

Doby odezvy vzorki (* STATIM pouze v odivodnénych pfipadech 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
VySetteni metodou NGS - panel v ramci WES 120 *
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Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni piiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkiim Ceské posty.
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