Fakultni nemocnice v Motole
V Gvalu 84/1, 150 06 Praha 5
Laboratoie UBLG

Ustav biologie a lIékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol
Prednosta: Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.
http://www.fnmotol.cz/ublg

FN MOTOL

Lymfatické malformace 4 (OMIM 615907)

Lymfatické malformace 4 (LMPHM4) je autosomalné¢ dominantné dédi¢né onemocnéni, vznikd v disledku mutaci
v genu VEGFC, jenz koduje receptor 3 pro vaskularni endotelidlni ristovy faktor (VEGFR-3), specificky receptor
pro lymfatické bunky s tyrozinkindzovou aktivitou.

Molekularné genetickym vySetienim Lymfatické malformace 4 pomoci sekvenovani genu VEGFC je zjistovana
ptitomnost patogennich mutaci tohoto genu v genomové DNA probanda. Priikaz patogenni mutace potvrdi diagndzu
Lymfatické malformace 4 na molekularni Grovni.

Indikacni Kritéria
e lymfedém dolnich koncetin
o dysplastické nehty, hyperkeratdza, papilomatoza, fibréza, ob¢asna celulitida

Analytické metody

Metoda Vysetirované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetfeni Lymfatické malformace 4
(gen VEGFC) metodou sekvenovani jednotlivych exont genu
VEGFC sekvenovanim dle Sangera

Vysetteni vSech kodujicich exonti 1-7 genu VEGFC
RefSeq. GenBank NM_ 005429.5

Doby odezvy vzorki (* STATIM pouze v odivodnénych pfipadech po dohod¢ s laboratoii)

Metoda Doba odezvy (pracovni dny):
Bézné Statim
VySetfeni Lymfatické malformace 4 (gen VEGFC) metodou sekvenovani dle Sangera 120 *
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace https: [
. . " ttps://www.ncbi
Krev: min. 4 ml do KzEDTA (novorozenci 1 ml, déti 1-2 ml -
Oddé&leni 16kafské : ( ) .nlm.nih.gov/pm
molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody, kultivované choriové klky: 20 mg clarticles/PMC61
21331/
4. patro, G Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnozstvi
, minimalné 50 pl. https://omim.org/
UBLG 2. LF UK a FN
e ey, , o entry/615907
Motol Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym &islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznaéné jako
V uvalu 84, Praha 5,
DNA plodu.
150 06
Centralni prijem
vzorki:
Po-Pa
7:30az 14:30 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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