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Hereditarni papilarni karcinom ledviny (RCCP1, OMIM 605074)

Hereditarni papilarni karcinom ledviny (RCCP1) je vzacny autosomaln¢ dominantné dédi¢ny syndrom
hereditarni predispozice k papilarnimu karcinomu ledviny zpiisobeny patogenni zarode¢nou variantou genu

MET.

Molekularné genetickym vySetfenim hereditarniho papilédrniho karcinomu ledviny pomoci sekvenovani
vybranych exonil (exonti 16-19) genu MET je zjisStovana pfitomnost patogenni varianty tohoto genu
v genomové DNA probanda. Pritkaz patogenni varianty potvrdi diagnézu hereditarniho papilarniho

karcinomu ledviny na molekularni urovni.

Vyseti‘eni NGS-WES indikuje pouze 1ékai odbornosti 208 1ékaiska genetika.

Indika¢ni Kkritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda

VySetirované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni hereditarniho papilarniho
karcinom ledviny metodou sekvenace exont 16-19 genu
MET sekvenovanim dle Sangera

Vysetfeni exont 16-19 genu MET
Ref.Seq. GenBank NM_000245.4

Vysetteni metodou NGS - panel v ramci WES

Varianty a zmény poc¢tu kopii kodujici oblasti genu MET

Ref.Seq. GenBank NM_000245.4

Doby odezvy vzorka (*STATIM pouze po dom

luvé s laboratoti v odiivodnénych piipadech)

Metoda

Doba odezvy (pracovni dny):

Bézné

Statim

Molekularné genetické vySetfeni hereditarniho papilarniho 60
karcinom ledviny metodou sekvenace exont 16-19 genu
MET sekvenovanim dle Sangera

Cilené vysetfeni 30

Cilené vysetieni 10

Vysetfeni metodou NGS - panel v ramci WES 120

Kontaktni
informace

Oddéleni lékaiské
molekularni genetiky
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Centralni prijem
vzorki:
Po-Pa

7:30az14:30 h

Pozadavky na vzorek

Krev: 2 nezavislé odbéry, kazdy min. 4 ml do K;EDTA
(deti 1-2 ml)

Druhy vzorek slouzi k ovéteni zachycené patogenni varianty

u diagnostického testu, resp. k ovéteni kazdého vysledku
prediktivniho testu. Timto postupem je minimalizovana moznost
chyby zplsobené zaménou pii manipulaci se vzorky.

Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 20 mg

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

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednozna¢né
jako DNA plodu

Odkazy

http://omim.org/entry/
605074

http://omim.org/entry/
164860

Transport vzorku musi respektovat maximélni dobu stability vzorku - viz Laboratorni piiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.




