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FN MOTOL

Treacher-Collinsiv syndrom-1 (OMIM 154500)

Treacher-Collinsiiv syndrom-1 je autozomalné dominantné dédi¢ny syndrom projevujici se charakteristickou
poruchou kraniofacialniho vyvoje. Syndrom ma variabilni expresi a vyraznou intrafamiliarni variabilitu.
Treacher-Collinstiv syndrom-1 je zptisoben zarode¢nou patogenni variantou genu TCOFL1.

Molekularné genetickym vySetienim Treacher-Collinsova syndromu-1 pomoci sekvenovani genu TCOF1 je
zjistovana pfitomnost patogenni varianty genu TCOF1 v genomové DNA probanda. Prikaz patogenni
varianty potvrdi diagnozu Treacher-Collinsova syndromu-1 na molekularni Girovni.

Geny zodpovédné za Treacher-Collinstiv syndrom-2 (gen POLR1D) a Treacher-Collinstv syndrom-3 (gen
POLR1C) mohou byt vySetfeny jako souc¢ast NGS panelu Unicorn.

Vysetreni je indikovano pouze lékai'skym genetikem.
Indikacni Kkritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetieni Treacher-Collinsova
syndromu-1 metodou sekvenace jednotlivych exont genu
TCOF1 sekvenovanim dle Sangera

Vysetteni kddujicich exont genu TCOF1
Ref.Seq. GenBank NM_001371623.1

geny TCOF1 (GenBank NM_000356.3), POLR1C
Molekularné genetické vySetieni Treacher-Collinsova (GenBank NM_203290.3), POLR1D (GenBank

syndromu metodou NGS - panel Unicorn NM_015972.3) s piesahem 5 nukleotidii do intront, véetné
ovéteni deleci a duplikaci pro tyto oblasti.

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze cilené prenatalni vySetieni)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda

Bé&zné Statim

Molekularné genetické vysetieni Treacher-Collinsova
syndromu-1 metodou sekvenace jednotlivych exonti genu 120 20
TCOF1 sekvenovanim dle Sangera

Molekularné genetické vySetieni Treacher-Collinsova

syndromu metodou NGS - panel Unicorn 120 25
Kontaktni informace PoZadavky na vzorek Odkazy
Oddéleni 1ékarské Lo . http://www.ncbi.nlm.ni
molekularni genetiky Krev: min. 4 ml do K;EDTA (déti 1-2 ml) h.gov/books/NBK 1532/
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UBLG 2. LF UK a FN Motol Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice htto://omim.ora/entrv/6
V avalu 84/1, Praha 5, 150 v mnozstvi 50-100 pl - -orgrentry
06 06847

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym
Centralni piijem vzorkii: Cislem pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacdit
PO_P4 jednoznacné jako DNA plodu

7:30az14:30 h

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