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TAR syndrom (OMIM 274000)

FN MOTOL

TAR syndrom (Thrombocytopenia-Absent Radius Syndrome) je vzacny autosomalné recesivné dédi¢ny
syndrom zpuisobeny zarodeénymi variantami genu RBM8A, nejcasteji kombinaci rozsahlé 200 kb delece
zahrnujici gen RBM8A na jedné alele s urcitymi regula¢nimi variantami v nekddujici oblasti na druhé alele.

Typické ptiznaky zahrnuji trombocytopenii s epizodickym krvacenim v 1. roce zivota, nepfitomnost radia
pii zachovani palce ruky, rizn€ zdvazné postizeni az téméf chybéni hornich koncetin, s nebo bez postizeni

dolnich koncetin.

Molekularné genetickym vysetfenim TAR syndromu pomoci sekvenovani genu RBM8A je zjistovana
ptitomnost vzacné regula¢ni varianty tohoto genu v genomové DNA probanda. Pfitomnost delece genu
RBMBS8A je zjistovana metodou MLPA. Soucasny prikaz delece jedné kopie genu a regulacni varianty
na druhé alele potvrdi diagnézu TAR syndromu na molekularni trovni.

VySetfeni je indikovano pouze 1ékarskym genetikem.

Indikacéni kritéria

Nejsou definovana

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetieni TAR syndromu metodou sekvenace
genu RBMB8A sekvenovanim podle Sangera

Jednotlivé exony genu RBM8A
Ref.Seq. GenBank NM_005105.5

Vysetteni TAR syndromu metodou MLPA, kit P297 (MRC-Holland)

200-kb delece na 1q21.1 zahrnujici gen RBM8A

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze cilené prenatalni vySetieni)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
60, kratsi termin po
Molekularné genetické vySetfeni TAR syndromu metodou domluvé s garantem 10
sekvenace genu RBMB8A sekvenovanim podle Sangera metody
cilené vysetieni 30
Vysetteni TAR syndromu metodou MLPA, kit P297 (MRC-
30 10
Holland)
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace httos: ; :
L . ttps://www.nchi.nlm.nih.
Oddéleni lékaFské Krev: min. 4 ml do K;:EDTA (déti 1-2 ml) qov/books/NBK 23758/
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Centralni prijem
vzorki:
Po-Pa

7:30 az 14:30 h

Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 10 mg

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnozstvi
50-100 pl
Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym

C¢islem pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit
jednoznacné jako DNA plodu

https://omim.org/entry/27

4000

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku — viz Laboratorni p¥iru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkiim Ceské posty.
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