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Nijmegen breakage syndrom (NBS, OMIM 251260)

Nijmegen breakage syndrom (NBS) je autosomalné recesivné dédi¢na porucha reparace DNA

S hyperradiosenzitivitou a vysokym vyskytem lymforetikularni malignity, ktera se nejcasteji vyskytuje

ve slovanské populaci. Dosud vSichni NBS pacienti se slovanskymi ptedky byli homozygoty ¢i slozenymi
heterozygoty delece 5bp v exonu 6 (mutace 657del5).

Genealogické studie pacientd s NBS svédcily pro zvySeny vyskyt malignit u heterozygott sttedniho a
vyssiho veéku.
Proteinovy produkt genu NBS1 nibrin je soucasti komplexu, ktery zajistuje opravy DNA (double strand

breaks - DSBs). Nositelé mutaci v NBS1 genu nemaji dostate¢nou reparaci chromozomalnich spontannich
zlomti zejména indukovanych radiaci (RTG).

Indikacni Kkritéria
Mikrocefalie, typické facialni rysy, lymfom ¢i leukemie, snizené hladiny IgG a IgA v séru, radiaci vyvolana
zvy$ena lomivost chromozomti v kultivovanych buikach

Analyticka metoda

Metoda VySetirované markery/oblasti:

Gen NBS1, exon 6

PCR a fragmentalni analyza Ref. sek. GenBank NM_002485.5

Doby odezvy vzorkii
Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysettfeni NBS metodou PCR a fragmenta¢ni analyzy 25 10
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace

Krev: min. 4 ml do KsEDTA (novorozenci 1-2 ml) Seemanova et al, J
Oddéleni lékaiské Med Genet
molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody, nativni nebo kultivované 2006:43:218-224

choriové klky: 10 mg (po dohodé nativni plodova voda) T
4, patro, G

, Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZstvi

UBLG 2. LF UK a FN _

20-30 pul
Motol,

) Vzorek oznacit minimaln¢€ jménem, piijmenim a rodnym ¢islem

V avalu 84/1, Praha 5, pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu 0znagit jednoznaéné
150 06 jako DNA plodu.
Centralni prijem
vzorkii:
Po—Pa

7:30 az 14:30 h

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni ptiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkiim Ceské posty.
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http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/viewer.fcgi?val=NM_002485.4

