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1v biologie a Iékarské genetiky

PHTS syndrom a syndrom makrocefalie/autismus (OMIM 601728)

PHTS syndrom (PTEN hamartoma tumor syndrom) je oznaceni skupiny syndromi, ktera zahrnuje
Cowdentv syndrom (CS), Bannayan-Riley-Ruvalcaba syndrom (BRRS), PTEN-related Proteus syndrom
(PS), a Proteus-like syndrom. Vsechny uvedené syndromy, stejné jako syndrom makrocefalie/autismus, jsou
zpusobeny patogenni zarode¢nou variantou genu PTEN.

Molekularné genetickym vysetfenim syndromu PHTS a syndromu makrocefalie/autismus pomoci
sekvenovani genu PTEN je zjiStovana pfitomnost patogenni varianty tohoto genu v genomové DNA
probanda. Piitomnost delece genu PTEN je zjistovana metodou MLPA. Prukaz patogenni varianty v korelaci
s klinickym obrazem potvrdi diagnézu syndromu PHTS nebo syndromu makrocefalie/autismus

na molekularni Grovni.

Vysetieni NGS-WES indikuje pouze 1ékai odbornosti 208 1ékai‘'ska genetika.

Indika¢ni kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetieni syndromu PHTS metodou
sekvenovani genu PTEN sekvenovanim dle Sangera

Vysetteni kddujicich exonti genu PTEN
Ref.Seq. GenBank NM_000314.8

Vysetteni PHTS syndromu metodou MLPA, kit P225
(MRC-Holland)

Vysetteni ¢aste¢né nebo uplné delece genu PTEN

Vysetieni metodou NGS - panel v ramci WES

Varianty a zmény poctu kopii kodujici oblasti genu PTEN
Ref.Seq. GenBank NM_000314.8

Doby odezvy vzorki (*STATIM pouze po dom

luve s laboratoii v odivodnénych piipadech

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda
Bézné Statim

Molekularné genetické vySetieni syndromu PHTS metodou 60 10

sekvenovani genu PTEN sekvenovanim dle Sangera cilené vysetieni 30

Vysetteni PHTS syndromu metodou MLPA, kit P225 60 10

(MRC-Holland)

Vysetteni metodou NGS - panel v ramci WES 120 *
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace htto: : :
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Oddéleni lékaFske Krev: min. 4 ml do K;EDTA, déti 1-2 ml h.gov/books/NBK1488/
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Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 20 mg

http://omim.org/entry/1

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/pl a vice v mnozstvi 58350

http://omim.org/entry/1

Motol Vzorek oznadit minimalné jménem, pfijmenim a rodnym ¢islem 53480

V uvalu 84/1, Praha 5, jako DNA plodu
150 06

Centralni pFrijem
vzorki:

Po-Pa

7:30az14:30 h

pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné

http://omim.org/entry/6
01728

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

postou musi vyhovét pozadavkiim Ceské posty.




