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FN MOTOL

Leri-Weillova dyschondrosteéza
Maly vzrist pri haploinsuficienci genu SHOX

Leri-Weillova dyschondroste6za (LWD) je dominantné dédi¢na skeletalni dysplazie charakterizovana malym
vzristem, mezomelii a Madelungovou deformitou predlokti. P¥icinou onemocnéni je heterozygotni defekt
Vv pseudoautozomalnich genech SHOX nebo SHOXY, nebo delece regulacni oblasti genu.

Molekularné genetickym vysetienim Leri-Weillovy dyschondrostedzy metodou sekvenovani genu SHOX je
zjistovana pfitomnost patogenni varianty tohoto genu v genomové DNA probanda. Pfitomnost delece genu
SHOX nebo pseudoautozomalni oblasti PARL1 je zjistovana metodou MLPA. Prikaz patogenni varianty

v korelaci s klinickym obrazem potvrdi diagnozu Leri-Weillovy dyschondroste6zy na molekularni trovni.

Vysetieni je indikovano pouze lékarskym genetikem.
Indikacéni kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni Leri-Weillovy
dyschondroste6zy metodou sekvenovani genu SHOX
sekvenovanim dle Sangera

Vysetteni kddujicich exont genu SHOX
Ref.Seq. GenBank NM_000451.3

VySetteni Leri-Weillovy dyschondroste6zy metodou MLPA, | Vysetieni ¢aste¢né nebo uplné delece genu SHOX a oblasti
kit P018 (MRC-Holland) PAR1

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v oduvodnénych piipadech)

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda
Bézné Statim
Molekularné genetické vysetieni Leri-Weillovy 60, kratsi termin po domluvé
dyschondroste6zy metodou sekvenovani genu SHOX s garantem metody 10
sekvenovanim dle Sangera cilené vysetieni 30
Vysetfeni Leri-Weillovy dyschondroste6zy metodou MLPA, | 60, kratsi termin po domluveé 10
kit P018 (MRC-Holland) s garantem metody
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
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. mi " ttp://www.ncbi.nlm.nih.
Oddélent l6kafské Krev: min. 4 ml do KsEDTA (déti 1-2 ml) gov/books/NBK1215/
molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 10 mg http://omim.org/entry/12
4. patro, G Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZstvi 7300
UBLG 2. LF UK a FN 50-100 pl http://omim.org/entry/31
Motol Vzorek oznadit minimalné jménem, pfijmenim a rodnym 2865

) Cislem pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit . .

V uvalu 84/1, Praha 5, jednoznaéné jako DNA plodu http://omim.org/entry/30
150 06 0582
Centralni pFijem http://omim.org/entry/24
vzorki: 9700
Po-Pa

7:30az14:30 h

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