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Beckwith-Wiedemanniv syndrom (OMIM 130650)

lU]BsLG

biologie a lekarské genetiky

Beckwith-Wiedemanniv syndrom je syndrom charakterizovany prenatalnim a postnatalnim nadmérnym
vzrustem a predispozici ke vzniku nadorti. Hlavnimi fenotypovymi znaky jsou dale exomfalos, makroglosie,
organomegalie, asymetrie téla, novorozenecka hypoglykémie.

Molekularné genetickym vysetienim Beckwith-Wiedemannova syndromu metodou MS-MLPA je zjistovana
piitomnost delece, duplikace, nebo poruchy metylace v kritické oblasti IC2 (KCNQ1OT1:TSS-DMR,
KvDMR) a IC1 (H19/IGF2:1G-DMR, H19DMR) na chromozému 11p15 v genomové DNA probanda.

Molekularné genetickym vysettenim Beckwith-Wiedemannova syndromu metodou sekvenace genu
CDKN1C je zjistovana pfitomnost patogenni mutace genu CDKN1C v genomové DNA probanda.

Prtikaz poruchy metylace, delece nebo duplikace kritické oblasti, nebo pritkaz patogenni mutace genu
CDKN1C v korelaci s klinickym obrazem potvrdi diagnozu Beckwith-Wiedemannova syndromu

na molekularni Grovni.
Indikac¢ni kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda

VySetirované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni Beckwithova-Wiedemannova
syndromu metodou MS-MLPA, kit MEO30 (MRC-Holland)

Delece/duplikace a zmény metylace kritické oblasti
ICla IC2 na chromozému 11p15

Molekularné genetické vySetieni Beckwithova-Wiedemannova
syndromu metodou sekvenace jednotlivych exont genu CDKN1C
sekvenovanim dle Sangera

Kodujici exony genu CDKN1C
Ref.Seq. GenBank NM_000076.2

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v odivodnénych piipadech)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Molekularné genetické vySeteni Beckwithova-Wiedemannova syndromu 30 10
metodou MS-MLPA, kit MEO30 (MRC-Holland)
Molekularné genetické vySetieni Beckwithova-Wiedemannova syndromu
metodou sekvenace jednotlivych exonti genu CDKN1C sekvenovanim dle 30 10
Sangera

Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
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Centralni prijem
vzorki:

Po-Pa

7:30 az 14:30 h

Krev: min. 4 ml do K;EDTA (novorozenci 1 ml, déti 1-2 ml)
Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 20 mg

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul, objem 30 pl a vice,
alesponi 3 pg DNA celkem

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné
jako DNA plodu

http://www.ncbi.nl
m.nih.gov/books/
NBK1394/

http://www.omim.
org/entry/130650

http://www.omim.
org/entry/600856

Brioude et al,
Nature Rev
Endocrinol 2018,
14:229-249

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