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Laboratoie UBLG
Ustav biologie a lIékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol

Prednosta: Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.
http:// www.fnmotol.cz/ublg/
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Loweho okulocerebrorenalni syndrom (OMIM 309000)
Loéweho okulocerebrorenalni syndrom je X-vazané recesivni onemocnéni charakterizované postizenim oci,
CNS a ledvin, jehoz pfi¢inou je zarodeéna patogenni varianta genu OCRL.

Molekularné genetickym vysetienim Loweho okulocerebrorenalniho syndromu metodou sekvenovani genu
OCRL je zjistovana pfitomnost patogenni varianty tohoto genu v genomové DNA probanda. Prikaz
patogenni varianty v korelaci s klinickym obrazem potvrdi diagnézu Léweho okulocerebrorenalniho
syndromu na molekularni urovni u hemizygotnich chlapcii/muzi, prikaz patogenni varianty

V heterozygotnim stavu potvrdi pfenasecstvi u zen.

Vyseti‘eni je indikovano pouze lékai'skym genetikem.
Indika¢ni Kkritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetifeni Loweho
okulocerebrorenalniho syndromu metodou sekvenovani
genu OCRL sekvenovanim dle Sangera

Vysetteni jednotlivych kédujicich exont genu OCRL
Ref.Seq. GenBank NM_000276.4

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze cilené prenatalni vySetieni)

Metoda

Doba odezvy (pracovni dny):

Bézné Statim

vySetieni Loweho okulocerebrorenalniho syndromu
metodou sekvenovani genu OCRL sekvenovanim dle

120, kratsi termin po
domluve s garantem metody 10

Sangera

cilené vysetieni 30

Kontaktni
informace

Oddéleni lékaiské
molekularni genetiky
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UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V uvalu 84/1, Praha 5,
150 06

Centralni prijem
vzorki:

Po-Pa

7:30 az 14:30 h

Pozadavky na vzorek Odkazy
. " http://www.ncbi.nlm.ni
Krev: min. 4 ml do K;EDTA (déti 1-2 ml) h.gov/books/NBK1480

Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 10 mg /

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/pl a vice v mnoZstvi http://omim.org/entry/3
50-100 pl 09000

Vzorek oznacit minimaln¢ jménem, piijmenim a rodnym http://omim.org/entry/3
Cislem pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit 00535
jednoznacné jako DNA plodu

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