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Syndrom androgenové insensitivity (OMIM 300068)
Syndrom androgenové insensitivity je X-vazané recesivni onemocnéni zpiisobené ¢astecnou nebo uplnou
ztratou funkce androgenového receptoru v disledku patogenni zarode¢né varianty v genu AR.

Molekularné genetickym vySetienim syndromu androgenové insensitivity pomoci sekvenovani genu AR je
zjistovana pfitomnost patogenni varianty genu AR v genomové DNA probanda. Prukaz patogenni varianty
potvrdi diagnézu syndromu androgenové insensitivity nebo pienasecstvi syndromu androgenové insensitivity
na molekularni Grovni.

Vysetreni je indikovano pouze lékaiskym genetikem.
Indikacéni kritéria
Porucha vyvoje pohlavi.

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetfeni syndromu androgenové
insensitivity — AIS metodou sekvenace genu AR

Vysetteni kddujicich exonti genu AR
Ref.Seq. GenBank NM_000044.6

sekvenovanim dle Sangera, metoda v rozsahu akreditace

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

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda -
Bézné Statim
Molekularne genetické vySetfeni syndromu androgenové 120
insensitivity — AIS metodou sekvenace genu AR sekvenovanim dle L Cilené 10
Sangera, metoda v rozsahu akreditace cilené vySetreni 30
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 prijem
vzorki:

Po-Pa
7:30az14:30 h

Krev: min. 4 ml do K;EDTA
Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 20 mg
Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/pul a vice v mnozstvi 50 pl

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

http://mww.ncbi.nlm
.nih.gov/books/NBK
1429/

http://omim.org/entr
y/300068

http://omim.org/entr
y/313700

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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