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FN MOTOL

Crouzontiv syndrom (OMIM 123500)

Crouzontiv syndrom je vzacny autosomalné dominantné dédi¢ny syndrom charakterizovany
kraniosynostézou a dalSimi symptomy. Molekularné genetickou pticinou Crouzonova syndromu jsou
patogenni mutace v genu FGFR2.

Molekularné genetickym vysSetfenim Crouzonova syndromu pomoci sekvenovani exont 8 a 10 genu FGFR2
je zjistovana pritomnost nejcastéji pozorovanych mutaci zodpoveédnych za Crouzonlv syndrom v genomové
DNA probanda. Pritkkaz patogenni mutace genu FGFR2 v korelaci s klinickymi symptomy potvrdi diagndzu
Crouzonova syndromu na molekularni Grovni.

Predmétem vySetieni nejsou jiné mozné vzacné mutace genu FGFR2 v jinych exonech genu FGFR2.
Vyseti‘eni je indikovano pouze lékaiskym genetikem.

Indikaéni Kritéria

Diagnosticky test u ditéte nebo dospélého s podezienim na Crouzondv syndrom.

Prenatélni vySetfeni pro 50% riziko rekurence (mutace zndma u 1 z rodicl), prenatalni vySetfeni pro cca 1%
riziko rekurence (Crouzonuv syndrom v piedchozi gravidité rodi¢t bez Crouzonova syndromu), prenatalni
vySetteni pro ultrazvukovy nalez abnormalniho tvaru Ibi u plodu.

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:
Molekularné genetické vysetieni Crouzonova syndromu Exony 8 a 10 (kodony 251-313 a 314-361 a ptislusna mista
metodou sekvenace exonti 8 a 10 genu FGFR2 stiihu exond 8 a 10) genu FGFR2
sekvenovanim dle Sangera, metoda v rozsahu akreditace Ref.Seq. GenBank NM_000141.4

Doby odezvy vzorku (STATIM pouze v odiivodnénych pFipadech)

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda
Bé&zné Statim

Molekularné genetické vyseteni Crouzonova syndromu metodou sekvenace
exont 8§ a 10 genu FGFR2 30 10
sekvenovanim dle Sangera, metoda v rozsahu akreditace

Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
informace htto: ;
. . .. ttp://www.nchi.nl
Krev: min. 4 ml do K;EDTA (plod a novorozenci 1 ml, déti 1-2 ml :
Odd@leni léka¥ské : P ) || m.nih.gov/books/N
molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 20 mg BK1455/
4. patro, G Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul, objem 30 pl a vice, http://omim.org/ent
, alespon 3 pg DNA u déti a dospélych, ry/1235007?search=c
UBLG 2. LF UK a FN alespoti 0,5 ug DNA plodu rouzon&highlight=
Motol, crouzon
) Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
V tvalu 84/1, Praha 5, pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednozna¢né jako
150 06 DNA plodu
Centralni prijem
vzorki:
Po-Pa

7:30az14:30 h

Transport vzorku musi respektovat maximélni dobu stability vzorku - viz Laboratorni piiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkiim Ceské posty.
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