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Propionova acidémie (OMIM 606054)
Propionova acidémie je vzacné autosomalné recesivné dédicné metabolické onemocnéni zpiisobené
patogennimi variantami v genech PCCA nebo PCCB.

Molekularné genetickym vySetienim propionové acidémie pomoci sekvenovani gentt PCCB a/nebo PCCA je
zjistovana ptitomnost patogennich variant genu PCCB, resp. PCCA v genomové DNA probanda. Prikaz
dvou patogennich variant ve fazi trans potvrdi diagnézu propionové acidémie na molekularni urovni, prikaz
jedné patogenni varianty u asymptomatickych osob potvrdi nosi¢stvi viohy.

Vysetieni NGS-WES indikuje pouze lékat odbornosti 208 1ékaiska genetika.
Indika¢ni kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda Vysetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetieni propionove acidémie
pomoci sekvenace jednotlivych exonti genu PCCB
sekvenovanim dle Sangera

Molekularné genetické vysetieni propionove acidémie
pomoci sekvenace jednotlivych exonti genu PCCA
sekvenovanim dle Sangera

Vysetfeni kddujicich exontt genu PCCB
Ref.Seq. GenBank NM_000532.5
Vysetfeni kddujicich exonti genu PCCA
Ref.Seq. GenBank NM_000282.4

Varianty a zmény poctu kopii kodujici oblasti gena
PCCB, Ref.Seq. GenBank NM_000532.5, a
PCCA, Ref.Seq. GenBank NM_000282.4

Vysetieni metodou NGS - panel v ramci WES

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

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda -
Bézné Statim
Molekularné genetické vysetfeni propionové acidémie pomoci sekvenace o e
jednotlivych exonti genu PCCB sekvenovanim dle Sangera 60 cilené vySetfenil0
Molekularné genetické vysetfeni propionové acidémie pomoci sekvenace o e
jednotlivych exonti genu PCCA sekvenovanim dle Sangera 60 cilené vySetfenilO
Vysetteni metodou NGS - panel v ramci WES 120 8
Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
informace Jomi
Krev: min. 4 ml do K;EDTA (d&ti 1-2 ml) http://omim.org/entry/6
Oddéleni lékai'ské 06054
molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 10 mg http://omim.orglentry/2
4. patro, G Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZstvi 32050

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V tvalu 84/1, Praha 5,
150 06

Centralni prijem
vzorkii:
Po-Pa

7:30 az 14:30 h

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
32000

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




