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https://www.fnmotol.cz/kliniky-a-ambulance/ublg/

ARX — vazana epilepsie/ intelektova nedostate¢nost

Patogenni zarode¢né varianty genu ARX jsou pfi¢inou nékolika alelickych X-vazanych recesivnich
onemocnéni (syndromil) projevujicich se zejména epilepsii, intelektovou nedostatecnosti, dystonii.

Molekularné genetickym vySetfenim ARX — vazané epilepsie/ intelektova nedostatecnosti pomoci
sekvenovani genu ARX je zjist'ovana pfitomnost patogenni varianty genu ARX v genomové DNA probanda.
Prikaz patogenni varianty v korelaci s klinickym obrazem potvrdi diagnozu ARX — vazaného onemocnéni
na molekularni trovni u hemizygotnich chlapct/muzi, prikaz patogenni varianty v heterozygotnim stavu

potvrdi pfenasecstvi u zen.

Vysetifeni NGS-WES indikuje pouze 1ékai* odbornosti 208 1ékai'ska genetika..

Indika¢ni Kkritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda

VySetirované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetieni ARX — vazané
epilepsie/mentalni retardace metodou sekvenace

jednotlivych exonti genu ARX sekvenovanim dle Sangera

Vysetteni kddujicich exontt genu ARX
Ref.Seq. GenBank NM_139058.3

Vysetfeni metodou NGS - panel v ramci WES

Varianty a zmény poc¢tu kopii kodujici oblasti genu ARX
Ref.Seq. GenBank NM_139058.3

Doby odezvy vzorki (*STATIM pouze v odivodnénych ptipadech po dohod¢ s laboratoii)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Molekularné genetické vySetieni ARX — vazané epilepsie/intelektové
nedostate¢nosti metodou sekvenace jednotlivych exonti genu ARX sekvenovanim 60 10
dle Sangera
Vysetteni metodou NGS - panel v ramci WES 120 *

Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy

informace

Oddéleni lékaiské

molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 20 mg http://omim.orglentry/
4. patro, G Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnozstvi 20— 308350
30 pul

UBLG 2. LF UK a FN

Motol Vzorek oznaéit minimalné jménem, pfijmenim a rodnym ¢islem 309510
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednozna¢né

V uvalu 84/1, Praha 5, jako DNA plodu
150 06

Centralni prijem
vzorki:
Po-Pa

7:30az14:30 h

Krev: min. 4 ml do K;:EDTA (déti 1-2 ml)

http://omim.org/entry/

300419

http://omim.org/entry/

http://omim.org/entry/
300382

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni ptiruka UBLG. Transport vzorku

postou musi vyhovét pozadavkiim Ceské posty.




