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MECP2 (OMIM 300005, 300673, 312750)

Gen MECP2 lokalizovany na Xq28 kéduje MECP2 protein. Ten se vaze specificky k metylované DNA a
predpoklada se, ze umlcuje transkripci nékolika dalSich genti, ovliviiuje vyvoj mozku, synapsi a dalSich
proteint.. Mutace v genu MECP2 zptisobuji Rettiv syndrom, progresivni poruchu neurologického vyvoje.
Jedna se o jednu z nejcastéjSich pfi¢in mentélni retardace u Zen. Pacientky se rodi zdanlivé zdravé,

po prvnim pilroce zivota nastava zpomaleni vyvoje feci i motorickych funkcei. K dal$im ptiznakam, které se
postupné pridavaji, patii vyvoj zachvati, riistova retardace, mikrocefalie, netielné pohyby. Kauzalni mutace
maji dominantni charakter, mira postiZzeni zavisi na mife inaktivace zdravého X chromozomu. U muzi je
mutace v MECP2 genu vétsinou letalni, vyskytuji se u nich duplikace, které jsou pti¢inou zavazné mentalni
retardace s progresivni spasticitou.

Indikaéni kritéria

U zen klasicky Retttiv syndrom s vyloucenou sekvenéni variantou, postnatalni zpomaleni ristu hlavy, ztrata
ziskanych uc¢elnych pohybt rukou, ztrata jiz ziskanych jazykovych schopnosti, abnormalni chtize
(dyspraxie), stereotypni neucelné pohyby rukou, mirné potize s u¢enim, neonatalni encefalopatie, mentalni

retardace.

U muzi zdvazna mentalni retardace.

Rodinna anamnéza s X-vazanou mentalni retardaci.

Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Vysetteni genu MECP2 metodou MLPA, kit P015 (MRC-

Vysetteni poctu kopii genu MECP2

Holland) Ref. sek.GenBank NM_004992.4
Doby odezvy vzorkiu
Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Vysetteni genu MECP2 metodou MLPA, kit P015 (MRC-Holland) 25 10
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Centralni prijem
vzorki:
Po—Pa

7:30 az 14:30 h

Krev: min. 4 ml do K;zEDTA

Kultivované buiiky plodové vody, nativni nebo kultivované
choriové klky, po dohodé nativni plodova voda: 10 mg

Izolovana DNA: 50-300 ng/ul a vice v mnozstvi 50—-100 pl

Vzorek oznac¢it minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné

jako DNA plodu.

http://www.mlpa.com
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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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