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Mnohocdetné kavernomy CNS (CCM1, CCM2, CCM3)

FN Fakultni nemocnice Motol a Homolka

1v biologie a Iékarské genetiky

Familiarni mnohocetné kavernomy CNS je autozomalné dominantné dédicné onemocnéni charakterizované
predispozici k tvorbé kavern6znich malformaci CNS a vyvoji naslednych neurologickych symptom.
Onemocnéni je geneticky heterogenni, miize byt zpisobeno zarode¢nou patogenni variantou v nékterém

z geni CCM1 (KRIT1), CCM2, nebo CCM3 (PDCD10).

Molekularné genetickym vysetfenim mnohocetnych kavernomtit CNS pomoci sekvenovani gentit CCM1,
CCM2 a CCM je zjist'ovana pfitomnost patogenni varianty genu CCM1, CCM2 nebo CCM3 v genomové
DNA probanda. Pfitomnost delece genu CCM1, CCM2 nebo CCM3 je zjistovana metodou MLPA. Prikaz
patogenni varianty potvrdi diagnézu mnohocetnych kavernomi CNS u symptomatickych osob nebo
predispozici k mnohocetnym kavernomim CNS u asymptomatickych osob na molekularni urovni.

Vysetieni NGS-WES indikuje pouze 1ékai odbornosti 208 1ékai‘'ska genetika.
Indikacéni kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:
Molekularné genetické vysetfeni mnohocetnych kavernomti | Vysetfeni kodujicich exonti genu CCM1, CCM2 a CCM3
CNS metodou sekvenace genu CCM1, CCM2 a CCM3 Ref.Seq. GenBank NM_194455.1 (CCM1), NM_031443.3
sekvenovanim dle Sangera (CCM2), NM_007217.3 (CCM3)
Molekularng genetické vysetieni mnohocetnych kavernomti | VySetieni ¢astecné nebo tplné delece gent CCM1, CCM2 a
CNS metodou MLPA, kit P130, P131 (MRC-Holland) CCM3

Vysetieni gentt KRIT1 (CCM1; GenBank NM_194456.1),
CCM2 (GenBank NM_031443.3), PDCD10 (CCM3;
GenBank NM_145860.1) a dalsich dle HPO termint

S ptesahem 5 nukleotidd do introntl, véetné ovéteni deleci a
duplikaci pro tyto oblasti

Molekularné genetické vysetfeni mnohocetnych kavernomi
CNS metodou NGS - WES

Doby odezvy vzorki (*STATIM pouze po domluvé s laboratofi v odtivodnénych ptipadech)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda

Bézné Statim

Molekularné genetické vysetfeni mnohoéetnych kavernomii
CNS metodou sekvenace genu CCM1, CCM2 a CCM3
sekvenovanim dle Sangera

60

o cilené vysetieni 10
cilené vysetieni 30 y

Molekularné genetické vysetfeni mnohocetnych kavernomu

CNS metodou MLPA, kit P130, P131 (MRC-Holland) 60 cilené vySetfeni 10
Molekularné genetické vySetfeni mnohocetnych kavernomu 120 -
CNS metodou NGS - WES

Kontaktni informace PoZadavky na vzorek Odkazy
Oddéleni lékaiské http://www.ncbi.nIm.nih.gov/

Krev: min. 4 ml do K;EDTA (déti 1-2 ml)

molekularni genetiky books/NBK1293/

4. patro, G Iljw_wloovﬁ%e buiiky plodové vody nebo choriové http://omim.org/entry/116860
UBLG 2. LF UK a FN Motol Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/yl a vice http://omim.org/entry/604214
V avalu 84/1, Praha 5, 150 06 v mnozstvi alespori 100 ul http://omim.org/entry/607929
Centralni pFijem vzorki: Vzorek ozna¢it minimaln¢ jménem, pfijmenim a http://omim.org/entry/609118
Po_P4 rodnym ¢islem pacienta a datem odbéru vzorku.

DNA plodu znacit jednoznacné jako DNA plodu
7:30 az 14:30 h

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




