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Prader-Williho syndrom (OMIM 176270)

Prader-Williho syndrom (PWS) je charakterizovan v novorozeneckém obdobi hypotonii a neprospivanim,
problémy s pfijmem potravy, hypogenitalismem, facialni stigmatizaci. Mezi 2. a 5. rokem véku dochazi
zpravidla ke zpomaleni ristu a rozvoji obezity v disledku nekontrolovatelné chuti k jidlu. Neurologicky
obraz zahrnuje stiedné tézkou mentélni retardaci.

Prader-Williho syndrom spolu s Angelmanovym syndromem se vyskytuji s incidenci 1 : 10-25 000. Vétsina
ptipadii vznika de novo a je zpusobena deleci 4-4,5 Mb v oblasti 15911-13 (70-75 %) s rizikem rekurence
cca 1 %.

Druhou nejcastéjsi pfi¢inou je uniparentalni disomie (UPD) - u PWS 20-25 %, vétSinou heterodisomie.
Imprintingové defekty se vyskytuji v 1-5 %, riziko rekurence mtize byt az 50 %.

Chromozomalni prestavby odpovidaji za méné nez 1 % ptipadd, riziko rekurence je az 25 %.

Indikacni Kkritéria

Centralni hypotonicky syndrom v novorozeneckém, kojeneckém a casném détském obdobi, problémy

S pfijmem potravy v ¢asném détstvi, neprospivani, mezi 1.- 6. rokem rychlé pfibyvani na vaze, centralni
obezita, charakteristické obli¢ejové rysy, hypogonadismus, opozdény vyvoj u déti do 6 let, mirna ¢i stiedni
retardace u starSich déti, hyperfagie, opozdény nastup puberty

Analytické metody

Metoda Vysetfované markery/oblasti:
Vysetteni Praderova-Williho syndromu metodou Detekce zmény poctu kopii a metylace CpG ostrivki v oblasti
MS-MLPA, kit ME028 (MRC-Holland) 15q11 - PWS/AS kriticka oblast
Doby odezvy vzorkii
Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetteni Praderova-Williho syndromu metodou MS-MLPA, kit ME028 25 10
(MRC-Holland)
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace
Oddéleni lékaFske Krev: min. 4 ml do K;EDTA (novorozenci 1-2 ml) www.mipa.com
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Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem

pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednozna¢né Angelman syndromes.
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Centralni prijem

vzorku:

Po-P3a

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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