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Idiopaticka torzni dystonie (DYT1, OMIM 128100)
Idiopaticka torzni dystonie je autosomaln¢ dominantné dédi¢né onemocnéni s neuplnou penetranci
zpusobené zarode¢nou mutaci genu TOR1A.

Molekularné genetickym vySetfenim syndromu idiopatické torzni dystonie (DYT1) pomoci sekvenovani
exonu 5 genu TOR1A je zjistovana ptitomnost patogenni varianta ¢.907_909del p.(Glu303del) v exonu 5
genu TOR1A v genomové DNA probanda. Pritkaz této patogenni mutace potvrdi u symptomatickych osob
diagnézu idiopatické torzni dystonie (DYT1) na molekularni Grovni.

Vysetifeni NGS-WES indikuje pouze 1ékaF odbornosti 816 lékai'ska genetika.
Indikac¢ni kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:
Molekularné genetické vysetfeni idiopatické torzni dystonie | exon 5 genu TOR1A pro cilenou detekci patogenni mutace
(DYTL1) metodou sekvenace exonu 5 genu TOR1A €.907_909del p.(Glu303del) v exonu 5 genu TOR1A
sekvenovanim dle Sangera (RefSeq GenBank NM_000113.2)

Varianty a zmény poctu kopii kodujici oblasti genu TOR1A

Vysetteni metodou NGS - panel v ramci WES (RefSeq GenBank NM_000113.2)

Doby odezvy vzorki (*STATIM pouze po domluvé s laboratoti v odivodnénych piipadech)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Molekularné genetické vysetfeni idiopatické torzni dystonie
(DYTL1) metodou sekvenace exonu 5 genu TOR1A sekvenovanim 30 10
dle Sangera
Vysetteni metodou NGS - panel v ramci WES 120 *
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Motol, Vzorek oznadit minimalné jménem, pfijmenim a rodnym 28100

¢islem pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit

jednoznacné jako DNA plodu http:/fomim.org/entry/6
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Centralni prijem
vzorki:

Po—-Pa

7:30 az 14:30 h

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




