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1v biologie a Iékarské genetiky

Subtelomerické prestavby

Priblizné 3-8 % piipadli mentalnich retardaci je zplisobeno abnormalnim poctem kopii subtelomerickych oblasti,

ke kterému mize dochazet naptiklad v disledku nebalancovanych translokaci. Vzhledem k tomu, Ze zdravi jedinci maji
také zvySenou frekvenci vyskytu oblasti s variabilnim poctem kopii v blizkosti telomer, je nutné zjisténé abnormality
podrobit dalsimu vySetfovani a ovéfovani jinymi metodami. Vzdy je vhodné vySetfovat také rodice pacientd.

Indikac¢ni kritéria
Nesyndromova mentalni retardace, negativni vySetfeni karyotypu

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:

Vysetieni subtelomerickych piestaveb metodou MLPA, kity . L, y
P036 a P70 (MRC-Holliand) Vysetfeni subtelomerickych ptestaveb

Doby odezvy vzorkii

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda -
Bézné Statim
Vysetfeni subtelomerickych pfestaveb metodou MLPA, kity P036 a P070 (MRC- 75 10
Holland)
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace :
Oddéleni lékafské Krev: min 4 ml do KsEDTA (novorozenci 1-2ml) http://wwiw. mlpa.com
cienl lekarskKe
molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody, nativni nebo kultivované gz&gx\éﬁ toil' (2007).
4, patro, G choriové klky: 10 mg subtelomere imbalance
Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZstvi using MLPA:

UBLG 2. LF UK a FN 50-100 pl. validation, development

Motol, o o o of an analysis protocol,

) Vzorek oznadit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem and application in a
V uvalu 84/1, Praha 5, pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znagit jednoznaéné di ; BMC
150 06 iako DNA plodu lagnostic centre.

Ja plodu. medical genetics. 8:9.

Centralni piijem
vzorki:
Po-Pa

7:30az14:30 h

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni ptiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkiim Ceské posty.

Verze 06 1/1


http://www.mlpa.com/

