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Hypochondroplazie (OMIM 146000)

Hypochondroplazie je skeletalni dysplazie charakterizovana disproporénim malym vzriistem

s thizomelickym nebo mezomelickym zkracenim koncetin, makrocefalii, brachydaktylii, vyraznou bederni
lord6zou, robustni postavou; obli¢ejové rysy jsou obvykle normalni. Projevy jsou velmi podobné
achondroplazii, ale mirngjsi. Vyska dospélych muzii a zen s hypochondroplézii je 138165 cm, resp. 128—
151 cm, vyska déti je 2-3 SD pod prumérem.

Hypochondroplazie je autosomalné dominantné dédi¢na. Vétsina piipadt vznika de novo v disledku nové
dominantni mutace, ménég Casto je hypochondroplazie zdédéna od rodice s hypochondroplazii.
Hypochondroplazie je geneticky heterogenni, u ¢asti nemocnych neni dosud molekularné geneticka podstata
onemocnéni zndma.

Nejcastéjsi molekularné genetickou pti¢inou hypochondroplazie jsou mutace v kodonu 540 v exonu 13 a
v kodonu 650 v exonu 15 genu FGFR3. Jen vzacné byly zjistény jiné mutace genu FGFR3, které vedly
ke klinickému obrazu odpovidajicimu hypochondroplazii.

Molekularné genetickym vySetienim hypochondroplazie pomoci sekvenovani exond 13 a 15 genu FGFR3 je
zjistovana ptitomnost mutaci v kodonech 540 a 650 genu FGFR3 v genomové DNA probanda. Prikaz
nékteré z uvedenych mutaci potvrdi diagnézu hypochondroplazie na molekularni arovni. Negativni vysledek
diagnézu hypochondroplazie nevylucuje.

VySsetieni je indikovano pouze lékafskym genetikem.

Indikacéni kritéria

Diagnosticky test u ditéte nebo dospélého s disproporénim malym vzristem K potvrzeni diagnozy.
Vysetieni rodicu ditéte s hypochondroplazii.

Prenatalni vySetfeni pro 50% riziko rekurence (aspoi jeden z rodict trpi hypochondroplazii, patogenni
mutace je znama), prenatalni vySetieni pro ultrazvukovy nalez disproporéniho zkraceni koncetin a
makrocefalie u plodu.

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Molekularn¢ genetické vysetieni hypochondroplazie
metodou sekvenace exontl 13 a 15 genu FGFR3
sekvenovanim dle Sangera, metoda v rozsahu akreditace

sekvenace exont 13(zahrnuje kodon 540) a 15 (zahrnuje
kodon 650) genu FGFR3
Ref. Sequence: GenBank NM_000142.4
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Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v odivodnénych piipadech)

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda
Bézné Statim
Molekularné genetické vySetfeni hypochondroplazie metodou sekvenace exont 30 5
13 a 15 genu FGFR3 sekvenovanim dle Sangera, metoda v rozsahu akreditace
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace

Oddéleni lékaiské
molekularni genetiky

4, patro, G

UBLG 2. LF UK a FN
Motol,

V uvalu 84/1, Praha 5,
150 06

Centralni pFijem
vzorkii:

Po—Pa

7:30 az 14:30 h

Krev: min. 4 ml do K;EDTA (plod a novorozenci 1 ml,

déti 1-2 ml)

Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 20 mg

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul, objem 30 pl a vice,
alespon 3 pg DNA u déti a dospélych
alespon 0,5 ug DNA plodu

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednozna¢né

jako DNA plodu

http://www.ncbi.nlm.n
ih.gov/books/NBK147
7/

Bober et
al:Hypochondropla
sia - GeneReviews

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