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Nesyndromova kraniosynost6za

Molekularné genetickym vysetfenim nesyndromové kraniosynost6zy pomoci sekvenovani exont 8 a 10 genu
FGFR2 je zjistovana piitomnost nejéastéji pozorovanych mutaci zodpovédnych za nesyndromovou
kraniosynostozu v genomové DNA probanda. Pritkaz patogenni mutace genu FGFR2 v korelaci s klinickymi
symptomy potvrdi diagnézu nesyndromové kraniosynostdzy na molekulérni urovni.

VySetieni je indikovano pouze lékai'skym genetikem.
Indikaéni kritéria
Diagnosticky test u ditéte nebo dosp€lého s podezienim na nesyndromovou kraniosynostozu.

Prenatalni vysetfeni pro 50% riziko rekurence (mutace znama u jednoho z rodic¢i), prenatalni vySetieni pro
cca 1% riziko rekurence (nesyndromova kraniosynostoza v pfedchozi gravidité rodi¢l bez nesyndromové
kraniosynostdzy), prenatalni vysetfeni pro ultrazvukovy nalez abnormalniho tvaru 1bi u plodu.

Analytické metody

Metoda Vysetiované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetieni nesyndromové
kraniosynost6zy metodou sekvenace genu FGFR2
sekvenovanim dle Sangera, metoda v rozsahu akreditace

Exony 8 a 10 (kodony 251-313 a 314-361 a pfislu$na mista
stiihu exond 8 a 10) genu FGFR2
Ref.Seq. GenBank NM_000141.4

Doby odezvy vzorki

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Molekularné genetické vysetieni nesyndromové kraniosynostozy metodou 30 10
sekvenace genu FGFR2 sekvenovanim dle Sangera, metoda v rozsahu akreditace
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace

http://www.ncbi.nl

Oddéleni lékaiské
molekularni genetiky
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Centralni prijem
vzorki:

Po-Pa

7:30 az 14:30 h

Krev: min. 4 ml do K;EDTA (plod a novorozenci 1 ml, déti 1-2 ml)
Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 10 mg

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul, objem 30 pl a vice,
alesponi 3 pg DNA u déti a dospélych,
alesponi 0,5 pg DNA plodu.

Vzorek oznaéit minimalng jménem, ptijmenim a rodnym &islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znadit jednoznaéné
jako DNA plodu

m.nih.gov/books/N
BK1455/

http://omim.org/ent
ry/176943

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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