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HLRCC syndrom (OMIM 150800)

Syndrom hereditarni leiomyomatdzy a karcinomu ledviny (HLRCC) je autozomalné dominantné dédicny
syndrom charakterizovany predispozici k tvorbé mnohocetnych koznich a déloznich leiomyomt a vzniku
karcinomu ledviny. Pfi¢inou onemocnéni jsou zarode¢né patogenni varianty genu FH.

Molekularné genetickym vySettenim syndromu HLRCC pomoci sekvenovani genu FH je zjiStovana

ptitomnost patogenni varianty tohoto genu v genomové DNA probanda. Prikaz patogenni varianty
Vv korelaci s klinickym obrazem potvrdi diagnézu syndromu HLRCC na molekularni urovni.

Vysetreni je indikovano pouze lékaiskym genetikem.

Indika¢ni kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni syndromu HLRCC
metodou sekvenace genu FH sekvenovanim podle Sangera

Kodujici exony genu FH
Ref.Seq. GenBank NM_000143.4

Doby odezvy vzorki
Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
120, kratsi termin po
Molekularné genetické vysetteni syndromu HLRCC domluvé s garantem metody )
metodou sekvenace genu FH sekvenovanim podle Sangera
Cilené vysetfeni 30
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace htto: i
) A . NP p:/lwww.omim.org/
Krev: 2 nezavislé odbéry, kazdy min. 4 ml do K;EDTA
Oddgleni 1ékaiské ey : entry/150800
molekularni genetiky Druhy vzorek slouzi k ovéfeni zachycené patogenni varianty http://www.omim.org/
u diagnostického testu, resp. k ovéteni kazdého vysledku ent r&/ /13685;0 '
4. patro, G prediktivniho testu. Timto postupem je minimalizovana mozZnost
UBLG 2. LF UK a EN chyby zplsobené zaménou pii manipulaci se vzorky.
Motol Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 10 mg
YSSVSEISU 84/1, Praha 5, Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZzstvi 50—

100 pl
Centralni prijem
vzorkii:

Po—Pa
7:30az14:30h

jako DNA plodu

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

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni ptiru¢ka UBLG. Transport vzorku

postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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