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Muenkeho kraniosynostéza (OMIM 602849)

Muenkeho syndrom (kraniosynost6za) je autosomalné dominantné dédi¢na kraniosynostdza definovana
pritomnosti specifické patogenni varianty c.749C>G genu FGFR3, ktera vede k zaméné p.Pro250Arg.

Molekularné genetickym vySetfenim Muenkeho kraniosynostézy pomoci sekvenovani exonu 7 genu
FGFR3 je zjist'ovana pFitomnost patogenni mutace c.749C>G p.( Pro250Arg ) genu FGFR3 v genomové DNA
probanda. Prikaz této patogenni mutace potvrdi diagnézu syndromu Muenkeho kraniosynostézy na
molekularni drovni.
uzite¢né odkazy:
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK 1415/
http://omim.org/entry/602849

Indikaéni Kritéria
diagnosticky test u déti i dospélych
prenatalni vysetfeni pro 50% riziko rekurence

Analytické metody

Metoda Vysetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetieni Muenkeho exon 7 (zahrnuje kodon 250) genu FGFR3,
kraniosynostdzy metodou sekvenace exonu 7 genu FGFR3 | Ref.Sequence: GenBank NM_000142.4
sekvenovanim dle Sangera, akreditovana metoda

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v odivodnénych piipadech)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda

Bé&zné Statim

Molekularné genetické vysetieni Muenkeho
kraniosynostézy metodou sekvenace exonu 7 genu FGFR3 30 10
sekvenovanim dle Sangera, akreditovana metoda

1/2



&

Fakultni nemocnice v Motole

V Uvalu 84, 150 06 Praha 5
Laboratore UBLG

FN MOTOL . ] . v o, ]
Ustav biologie a Iékarské genetiky 2. LF UK a FN Motol
Prednosta: Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.
http:// www.fnmotol.cz/ublg/
Kontaktni Pozadavky na vzorek
informace

Oddéleni lékaiské
molekularni genetiky

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V Uvalu 84, Praha 5,
150 06

Centralni pFijem
vzorkii:

Po—-Pa

7:30h — 14.30h

Krev —5 ml do K;EDTA (plod a novorozenci 1ml, déti 1-2ml)
Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky (20 mg)
Izolovana DNA - 50 - 300 ng/ul a vice v mnozstvi 20 - 30 ul
Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym cislem

pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znadit jednoznaéné
jako DNA plodu

Odkazy

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