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Molekularné genetické vySetieni deficitu butyrylcholinesterazy pomoci sekvenace genu BCHE
(MIM177400)

Butyrylcholinesteraza (BCHE, EC 3.1.1.8) je serinova hydrolaza, ktera katalyzuje hydrolyzu esterti cholinu,
véetné myorelaxancii sukcinylcholinu a mirvacuria. Gen BCHE, ktery koduje butyrylcholinesterazu, ma 4
exony, z nichz tfi jsou kédujici. Deficit butyrylcholinesterazy je autosomalné recesivné dédi¢né onemocnéni
nejcastéji zptisobené patogennimi nebo pravdépodobné patogennimi variantami genu BCHE. Zavazny deficit
butytylcholinesterazy mtize byt pti¢inou postanestetické apnoe.

Molekularné genetickym vysetfenim genu BCHE pomoci Sangerova sekvenovani kodujicich exonti 2 - 4
genu BCHE je zjistovana pritomnost patogennich a pravdépodobné patogennich variant a variant nejasného
vyznamu v genu BCHE v genomové DNA pacienta/pacientky.

Indikaéni kritéria

Nejsou definovana.

Vysetifeni NGS-WES indikuje pouze 1ékar odbornosti 208 1ékaiska genetika.

.Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetfeni variant genu BCHE
pomoci Sangerova sekvenovani kddujicich exonti 2—4 genu
BCHE, metoda mimo rozsah akreditace

sekvenovani exonti 2—4 genu BCHE k prikazu relevantnich
variant genu BCHE
RefSeq GenBank NM_000055.4

Vyseteni metodou NGS - panel v rimci WES

Varianty a zmény po¢tu kopii kodujici oblasti genu BCHE
RefSeq GenBank NM_000055.4

Doby odezvy vzorki (*STATIM pouze po domluvé s laboratoti v odivodnénych piipadech)

biologie a lekarské genetiky

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Molekularné genetické vysetfeni variant genu BCHE pomoci Sangerova 30 5
sekvenovani kodujicich exonti 2-4 genu BCHE
Vysetteni metodou NGS - panel v ramci WES 120 *
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace httos: :
. . ttps://www.omim.org/
Krev: min. 4 ml do K;EDTA (novorozenci 1-2 ml
Oddéleni lékai'ské : ( ) entry/177400

molekularni genetiky
50-100 ul

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZstvi

https://www.omim.org/
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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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