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Dopa-responzivni dystonie (DYT5, OMIM 128230)

Dopa-responzivni dystonie je vzacné autosomalné dominantné dédi¢né onemocnéni, které vznika jako
disledek patogenni mutace genu GCH1. Dopa-responzivni dystonie miize byt vzacné zptisobena mutacemi
jinych gend: SPR nebo TH. VySetieni genti SPR a TH se provadi jen u GCH1-negativnich pacientd

S prokazanou terapeutickou odpovédi na L-dopa na vyslovnou zadost indikujiciho 1ékaie.

Molekularné genetickym vySetienim Dopa-responzivni dystonie pomoci sekvenovani genu GCHL1 je
zjiStovana ptitomnost patogenni mutace genu GCH1 v genomové DNA probanda. Pfitomnost delece genu
GCHL1 je zjistovana metodou MLPA. Priukaz patogenni mutace potvrdi diagnézu GCH1-vazané Dopa-

responzivni dystonie na molekularni Grovni.

VySsetieni je indikovano pouze lékaiskym genetikem.

Indikacéni kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda

VySetirované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni dopa-responzivni dystonie
(DYTS5) metodou sekvenace jednotlivych exont genu GCH1
sekvenovanim dle Sangera, metoda v rozsahu akreditace

Vysetteni 6 kodujicich exonti genu GCH1
Ref.Seq. GenBank NM_000161.2

Molekularné genetické vySetteni dopa-responzivni dystonie
(DYT5) metodou MLPA, kit P099 (MRC-Holland)

Vysetteni deleci/duplikaci genu GCH1 metodou MLPA, kit
P099 (MRC-Holland)

Molekularné genetické vySetieni dopa-responzivni dystonie
(DYT5) metodou sekvenace jednotlivych exonti genu SPR
sekvenovanim dle Sangera

Vysetteni 3 kodujicich exonti genu SPR
Ref.Seq. GenBank NM_003124.4

Molekularné genetické vySetteni dopa-responzivni dystonie
(DY T5b) metodou sekvenace genu TH

Vysetteni 13 kodujicich exond genu TH
Ref.Seq. GenBank NM_199292.2

Doby odezvy vzorku (STATIM pouze v odiivodnénych pFipadech)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Molekularné genetické vySetieni dopa-responzivni dystonie 60
(DYT5) metodou sekvenace jednotlivych exonti genu GCH1 {ené vvietieni 20 10
sekvenovanim dle Sangera, metoda v rozsahu akreditace clienc vysetrent
Molekularné genetické vySetteni dopa-responzivni dystonie 60 10
(DYT5) metodou MLPA, kit P099 (MRC-Holland) cilené vysetieni 20
Molekularné genetické vyseteni dopa-responzivni dystonie 60
(DYTS) metodou sekvenace jednotlivych exonti genu SPR cilené vygetieni 20
sekvenovanim dle Sangera
Molekularné genetické vySetteni dopa-responzivni dystonie 60
(DY T5b) metodou sekvenace genu TH cilené vySetteni 20
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Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace htto: - -
I ttp://www.ncbi.nlm.ni
Oddélen 1ékaFské Krev: min. 4 ml do K,EDTA h.gov/books/NBK 1508/
molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 20 mg http://www.ncbi.nlm.ni
Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul, objem 30 pl a vice, h.gov/books/NBK1155/
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UBLG 2. LF UK a FN
Motol,

V uvalu 84, Praha 5,
150 06

Centralni pFijem
vzorkii:

Po—Pa
7:30az14:30h

alespon 3 pg DNA u déti a dospélych
alespon 0,5 pg DNA pro cilené vysetfeni
(alespoti 10 g DNA pro vysetieni vice gentl)

Vzorek oznadit minimalné jménem, pfijmenim a rodnym cislem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznac¢né jako
DNA plodu

http://omim.org/entry/1
28230

http://omim.org/entry/6
00225

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