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Charcot-Marie-Tooth (CMT/HNPP, OMIM 118220, 162500)

Choroba Charcot-Marie-Tooth (CMT) patii do skupiny geneticky a fenotypové heterogennich onemocnéni.
Je nejcastéjsim geneticky podminénym nervosvalovym onemocnénim (1 : 2 500-4 000), které postihuje
periferni nervy, a zptsobuje tak celkové oslabeni svalstva.

Nejcastéjsi pricinou CMT onemocnéni jsou duplikace a delece genu pro periferni myelinovy protein 22
(PMP22), leziciho na kratkych raménkach chromozomu 17 v oblasti 17p11.2-12. Asi 70 % vsech ptipadi
duplikovana forma CMT1A je tedy nejcastéjsi formou dédi¢nych neuropatii. Naopak submikroskopicka
delece v této oblasti vede ke vzniku hereditarnich neuropatii se sklonem k tlakovym obrnam — tzv.
tomakuldzni neuropatie (HNPP), které jsou druhym nejcastéjsim piipadem CMT (1-2 %).

Protein PMP22 je hlavni strukturni slozkou periferniho kompaktniho myelinu, ktery se ti€astni procesu
myelinizace. Jeho zvySend exprese (duplikace) nebo snizend exprese (delece) zplsobi snizeni strukturni
stability myelinu, coz je lipoprotein tvofici ochranné obaly kolem vybézka (axontl) nervovych bunék.
V dusledku toho dochézi k poruse myelinizace, a tim i k poruse pfenosu nervového signdlu nervovym
vlaknem.

Indika¢ni Kkritéria
Distalni svalova slabost a atrofie na DK, EMG - rychlost vedeni perifernim nervem vyrazné snizena:
< 38 m/s, deformita chodidla

Analyticka metoda

Metoda VySetiované markery/oblasti:
Vysetieni CMT/HNPP metodou MLPA, kit P033 Vysetieni poctu kopii genu PMP22
(MRC-Holland) Ref. sek. GenBank NM_000304.4
Doby odezvy vzorki
Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetteni CMT metodou MLPA, kit P033 (MRC-Holland) 25 10

Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy

informace :

L Krev: min. 4 ml do KsEDTA (novorozenci 1-2 ml) http://wwiw. mlpa.com
Oddéleni lékarské . L i ., . , Li et al, Mol Neurobiol.
molekularni genetiky, Kultivované buiiky plodové vody, nativni nebo kultivované 2013 Apr: 47(2): 673

choriové klky: 10 mg (po dohodé nativni plodova voda) r: '
4, patro, G 698.

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

Motol,
] Vzorek oznacit minimaln¢ jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
?L/Slcl)v(z)léu 84/1, Praha 5, pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu 0znagit

jednozna¢né jako DNA plodu.
Centralni prijem
vzorkii:

Po—Pa

7:30h 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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