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Neurodegenerace s akumulaci Zeleza NBIA2A (INAD, OMIM 256600)

Neurodegenerace s akumulaci zeleza NBIA2A (INAD, PLAN) je autosomalné recesivné dédi¢né
neurodegenerativni onemocnéni s akumulaci Zeleza v mozku, zpisobené zarodecnymi patogennimi
variantami genu PLA2G6.

Molekularné genetickym vySetienim neurodegenerace s akumulaci zeleza NBIA2A pomoci sekvenovani
genu PLA2G6 je zjistovana pritomnost patogennich variant genu PLA2G6 v genomové DNA probanda.
Prikaz dvou patogennich variant (ve fazi trans) potvrdi diagndézu neurodegenerace s akumulaci Zeleza
NBIA2A na molekularni urovni, prikaz jedné patogenni varianty u asymptomatické osoby potvrdi nosic¢stvi
choroby.

Vysetifeni NGS-WES indikuje pouze 1ékai* odbornosti 208 1ékai'ska genetika.
Indikaéni Kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni neurodegenerace s akumulaci
zeleza NBIA2 A metodou sekvenovani jednotlivych exont genu
PLA2G6 sekvenovanim dle Sangera

Vysetfeni kddujicich exonti genu PLA2G6
RefSeq. GenBank NM_003560.4

Varianty a zmé&ny po¢tu kopii kodujici oblasti genu

Vysetieni metodou NGS - panel v ramci WES PLA2G6, RefSeq. GenBank NM_003560.4

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

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda
Bézné Statim

vySetteni neurodegenerace s akumulaci zeleza NBIA2A metodou
sekvenovani jednotlivych exonti genu PLA2G6 sekvenovanim dle 120 20
Sangera
Vysetfeni metodou NGS - panel v ramci WES 120 *
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Centralni pFrijem
vzorkii:

Po—Pa

7:30 az 14:30 h

Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 10 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 jednoznacné
jako DNA plodu

http://omim.org/entry/2
56600

http://omim.org/entry/6
03604

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




