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FN Fakultni nemocnice Motol a Homolka s

Allan-Herndon-Dudley Syndrom (OMIM 30523)
Synonymum: Deficience specifického membranového transportéru tyroidnino hormonu
MCT8 (SLC16A12)

Syndrom Allan-Herndon-Dudley patii mezi syndromové X-vazané mentalni retardace. U muzi se projevuje
vysokou hladinou T3, defektem bunécného transportéru tyroidniho hormonu s téZkym vyvojovym
opozdénim, poruchou chtize a dystonii. Pacienti maji téZ neobvyklou kombinaci zvySené hladiny 3,3°,5-
trijodotyroninu (T3) v séru, snizeného tyroxinu v séru (T4) a nizké koncentrace 3,3’,5’-trijodotyroninu
(reverzni T3, rT3), a to jak u muzd, tak s niz§im stupném i u zen. U pacientl se syndromem Allan-Herndon-
Dudley byly popsany mutace v genu MCT8(SLC16A2).

Indikacéni kritéria
e mentalni retardace

e pfitomnost abnormalit tyroxinu (pacienti, u kterych je pozadovano vysetfeni genu MCT8, musi byt
nejprve vysetfeni na pritomnost abnormalit tyroxinu).

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:

Vysetieni metodou sekvenovani dle Sangera Mutace v kodujici oblasti genu MCT8(SLC16A2)

Doby odezvy vzorki (* STATIM pouze v odivodnénych piipadech po dohod¢ s laboratoii)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Vysetteni genit MCT8(SLC16A2) metodou sekvenovani dle Sangera 120 *

Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy

informace htto: : :

. ttp://www.ncbi.nlm.ni
Odddlent lékaské Krev: min. 4 ml do K;EDTA h.gov/books/NBK 26373
molekularni genetiky, Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnozstvi
minimaln¢ 200 pl
4. patro, G
, Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym

UBLG2. LF UK aFN Cislem pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu 0znacit
Motol jednoznaéné jako DNA plodu.
V uvalu 84/1, Praha 5,
150 06
Centralni prijem
vzorki:
Po-Pa

7:30az14:30 h

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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