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FN MOTOL

Poruchy vyvoje pohlavi

Poruchy vyvoje pohlavi (46,XY DSD) zahrnuji poruchy sexualni determinace a diferenciace, jejichz pficiny
a projevy jsou velmi riizné. Geneticky podminéné poruchy mohou byt dédi¢né autozomaln¢ dominantné,
autozomalné recesivné, X-recesivné, nebo vdzané na Y chromozoém. Molekuldrné genetickou pticinu
poruchy se dafi odhalit jen u mensiny nemocnych.

Molekularné genetickym vySetfenim poruchy vyvoje pohlavi pomoci sekvenovani genti SRY nebo SRD5A2
nebo HSD17B3 nebo NR5AL (SF1) nebo NROB1 (DAX1) nebo CYP17A1 je zjistovana piitomnost patogenni
varianty v téchto genech v genomové DNA probanda. Prikaz patogenni varianty/variant potvrdi diagnozu
poruchy vyvoje pohlavi vazané na urcity gen u symptomatickych osob nebo nosi¢stvi u asymptomatickych
osob na molekularni urovni. Indikace a interpretace zavisi na typu poruchy a typu dédi¢nosti.

VySetieni je indikovano pouze lékafskym genetikem.

Indikacéni kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetieni poruchy vyvoje pohlavi
metodou sekvenace genu SRY, metoda v rozsahu akreditace

Koédujici oblast genu SRY
Ref.Seq. GenBank NM_003140.3

Molekularné genetické vysetfeni poruchy vyvoje pohlavi
metodou sekvenace genu SRD5A2

Kodujici exony genu SRD5A2
Ref.Seq. GenBank NM_000348.4

Molekularné genetické vysetieni poruchy vyvoje pohlavi
metodou sekvenace genu HSD17B3

Koédujici exony genu HSD17B3
Ref.Seq. GenBank NM_000197.2

Molekularné genetické vysetieni poruchy vyvoje pohlavi
metodou sekvenace genu NR5AL (SF1)

Koédujici exony genu NR5A1
Ref.Seq. GenBank NM_004959.5

Molekularné genetické vysetfeni poruchy vyvoje pohlavi
metodou sekvenace genu CYP17A1

Koédujici exony genu CYP17A1
Ref.Seq. GenBank NM_000102.4

Molekularné genetické vysetfeni poruchy vyvoje pohlavi
metodou sekvenace genu NROB1 (DAX1)

Koédujici exony genu NROB1
Ref.Seq. GenBank NM_000475.5

Molekularné genetické vysetieni poruchy vyvoje pohlavi
metodou MLPA, kit P185 (MRC-Holland)

Duplikace genu DAX1 (NROB1)
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Snetiky

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v odivodnénych piipadech po dohod¢ s laboratoii)

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda -
Bézné Statim
Molekularné genetické vySetieni poruchy vyvoje pohlavi metodou sekvenace
: 30 10
genu SRY, metoda v rozsahu akreditace
Molekularné genetické vysetfeni poruchy vyvoje pohlavi metodou sekvenace
60 10
genu SRD5A2
Molekularné genetické vysetfeni poruchy vyvoje pohlavi metodou sekvenace
120 10
genu HSD17B3
Molekularné genetické vysetfeni poruchy vyvoje pohlavi metodou sekvenace 120 10
genu NR5A1 (SF1)
Molekularné genetické vysetieni poruchy vyvoje pohlavi metodou sekvenace
120 10
genu CYP17A1
Molekularné genetické vySetieni poruchy vyvoje pohlavi metodou sekvenace 120 10
genu NROB1 (DAX1)
Molekularné genetické vysetfeni poruchy vyvoje pohlavi metodou MLPA, kit 60 10
P185 (MRC-Holland)
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace

Oddéleni lékaiské
molekularni genetiky

4. patro, G

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V avalu 84/1, Praha 5,
150 06

Centralni piijem
vzorki:

Po-Pa

7:30 az 14:30 h

Krev: min. 4 ml do K;sEDTA, déti 1-2 mi

Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové
kiky: 20 mg

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice
v mnozstvi 100 pl,
alespont 10 ug DNA

Vzorek oznacit minimaln¢€ jménem, piijmenim a
rodnym ¢islem pacienta a datem odbéru vzorku.
DNA plodu znacit jednoznac¢né jako DNA plodu

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/

NBK279170/

http://www.omim.org/entry/480000

http://www.omim.org/entry/607306

http://www.omim.org/entry/605573

http://www.omim.org/entry/184757

http://www.omim.org/entry/609300

https://www.omim.org/entry/300473

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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http://www.omim.org/entry/609300?search=CYP17A1&highlight=cyp17a1

