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Von Hippel-Lindauova choroba (OMIM 193300)
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Von Hippel-Lindauova choroba je autosomalné dominantné dédi¢né onemocnéni charakterizované
predispozici ke vzniku hemangioblastomt1 sitnice, mozku, michy, cyst a karcinomu ledviny,
feochromocytomu, cyst pankreatu a k dal$sim vzacnéj$im projevim. Onemocnéni je zptisobeno zarode¢nou
patogenni variantou genu VHL.

Molekularné genetickym vysetienim von Hippel-Lindauovy choroby pomoci sekvenovani genu VHL je
zjistovana pfitomnost patogenni varianty genu VHL v genomové DNA probanda. Pfitomnost delece genu
VHL je zjistovana metodou MLPA. Priikaz patogenni varianty nebo delece potvrdi diagn6zu von Hippel-
Lindauovy choroby na molekularni trovni.

Vysetieni NGS-WES indikuje pouze lékat odbornosti 208 1ékaiska genetika.
Indikac¢ni kritéria

Diagnosticky test pro podezieni na VHL chorobu u déti a dospélych

Konfirmaéni test u symptomatickych ptibuznych v rodin€ se znamou kauzalni patogenni variantou

Prediktivni test u pfibuznych v riziku onemocnéni v rodiné se znamou kauzalni patogenni variantou
Prenatalni vySetfeni pro riziko VHL choroby u plodu v rodiné se znamou kauzalni patogenni variantou

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetieni Von Hippel-Lindauovy
choroby metodou sekvenace genu VHL sekvenovanim dle
Sangera, metoda v rozsahu akreditace

Jednotlivé kodujici exony genu VHL
Ref.Seq. GenBank NM_000551.4

Vysetieni Von Hippel-Lindauovy choroby metodou MLPA,
kit P016 (MRC-Holland)

Vysetfeni ¢astecné nebo uplné delece genu VHL a
vybranych okolnich genti na 3p25.3

Varianty a zmény poc¢tu kopii kodujici oblasti genu VHL

Vysetieni metodou NGS - panel v ramci WES Ref.Seq. GenBank NM_000551.4

Doby odezvy vzorki (*STATIM pouze po domluvé s laboratofi v odivodnénych ptipadech)

Doba odezvy: (pracovni dny)
Metoda

Bézné Statim

Molekularné genetické vySetieni Von Hippel-Lindauovy choroby
metodou sekvenace genu VHL sekvenovanim dle Sangera, metoda 30 10
v rozsahu akreditace

Vysetfeni Von Hippel-Lindauovy choroby metodou MLPA, kit

P016 (MRC-Holland) 30 10

Vysetteni metodou NGS - panel v ramci WES 120 *
Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
informace

o Krev: 2 nezévislé odbéry, kazdy min. 4 ml do KsEDTA (plod a :}Lp:/ émﬂgﬁ\liglgi
Oddéleni Iékarské novorozenci 1 ml, d&ti 1-2 ml). 9
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Druhy vzorek slouzi k ovéfeni zachycené patogenni varianty u
4. patro, G diagnostického testu, resp. k ovéieni kazdého vysledku
prediktivniho testu. Timto postupem je minimalizovana moznost
chyby zplsobené zaménou pii manipulaci se vzorky.
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Centralni prijem
vzorki:

Po-Pa
7:30haz14:30h

Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 20 mg

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZstvi
min. 50 ul

Vzorek oznac¢it minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem

pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné
jako DNA plodu

http://omim.org/entry/
193300

http://omim.org/entry/
608537

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




