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Ustav biologie a lékaiské genetiky 2. LF UK a FNMH
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Saethre — Chotzeniiv syndrom (OMIM 101400)
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1v biologie a Iékarské genetiky

Saethre-Chotzentiv syndrom je autosomalné dominantné dédi¢ny syndrom charakterizovany koronarni
synostozou, asymetrii obliceje, typickym tvarem usnich boltct a dal§imi symptomy, zptsobeny zarode¢nou
patogenni variantou genu TWISTL.

Molekularné genetickym vySetfenim Saethre-Chotzenova syndromu pomoci sekvenovani genu TWIST1 je
zjistovana pfitomnost patogenni varianty tohoto genu v genomové DNA probanda. Pfitomnost delece genu
TWIST1 je zjistovana metodou MLPA. Pritkaz patogenni varianty potvrdi diagnozu Saethre-Chotzenova
syndromu na molekularni trovni.

Vysetifeni NGS-WES indikuje pouze 1ékai* odbornosti 208 1ékai'ska genetika.

Indikacni kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni Saethre-Chotzenova
syndromu metodou sekvenace genu TWIST1

Kodujici oblast genu TWIST1
Ref.Seq. GenBank NM_000474.4

VySetfeni Saethre-Chotzenova syndromu metodou MLPA,

kit P054 (MRC-Holland)

Vysetfeni ¢aste¢né nebo uplné delece genu TWIST1

Vysetfeni metodou NGS -

Varianty a zmény poc¢tu kopii kodujici oblasti genu TWIST1

panel v ramci WES Ref.Seq. GenBank NM_000474.4

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

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda
Bézné Statim

Molekularné genetické vySetieni Saethre-Chotzenova 30 10

syndromu metodou sekvenace genu TWIST1

Vysetfeni Saethre-Chotzenova syndromu metodou MLPA, 30 10

kit P054 (MRC-Holland)

Vysetfeni metodou NGS - panel v ramci WES 120 *
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace htto: i i
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Centralni prijem
vzorki:
Po-Pa

7:30az14:30 h

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/pl, objem 30 pl a vice, 01400
alespon 3 pg DNA u déti a dospélych

alespoi 0,5 pig DNA plodu. http://omim.org/entry/6

01622
Vzorek oznac¢it minimalné jménem, piijmenim a rodnym
¢islem pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit
jednoznacéné jako DNA plodu

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




