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EFMR (female-restricted epilepsy and mental retardation) (OMIM 300460, 300088)

EFMR je zpiisobena mutacemi v genu pro protocadherin-19 na chromosomu Xq22 (PCDH19). Dédi se
neobvyklym zplisobem - heterozygotni mutace postihuji pouze Zeny, zatimco transmitujici muzi s mutaci

na jediném chromosomu X jsou bez potizi (jev zvany bunécna interference, kdy pro vznik nemoci jsou
potfebné dvé bunécné populace, mutovana a wild type, zatimco homogenni populace, jak mutovand, tak wild
type, k chorobé nevede).

Mutace v genu PCDH19 byly zjistény u pacientek s piiznaky syndromu Dravetové, kde nebyla nalezena
mutace v genu SCN1A.

Gen PCDH19 ma 6 exonti a exprimuje Se ve vyvijejicim se mozku.

Vysetieni NGS-WES indikuje pouze lékai' odbornosti 208 lékai'ska genetika.

Indikacni Kkritéria

Zéachvaty v détském veéku, mentalni retardace, autistické rysy, Dravet-like fenotyp SCN1A negativni
Hynes et al, J Med Genet 2010 Mar;47(3):211-6

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:
Vysetfeni v ramci NGS panelu v ramci WES, vySetieni Mutace v kodujici oblasti genu PCDH19
metodou sekvenovani dle Sangera cilené Ref. Sek. NM_001184880.1

Doby odezvy vzorki (* STATIM pouze po dohodé s klinickym genetikem)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetteni v ramci NGS panelu v ramci WES 120 *
Cilen¢ vysetieni PCDH19 metodou sekvenovani dle Sangera 25 *
Kontaktni informace Pozadavky na vzorek

Oddéleni lékaiské molekularni

. Krev: min. 4 ml do K;zEDTA
genetiky,

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

4. patro, G 200 yl.

UBLG 2. LF UK a FN Motol, e e — ,
Vzorek oznacdit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢&islem pacienta a

V tvalu 84/1, Praha 5, 150 06 datem odbéru vzorku. DNA plodu 0znacit jednozna¢né jako DNA plodu.

Centralni pFijem vzorku:

Po-Pa

7:30az 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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