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Neurodegenerace asociovana s pantotenatkinazou
(PKAN, Hallervorden-Spatziv syndrom, OMIM 234200)

Neurodegenerace asociovana s pantotenatkinazou (PKAN, Hallervorden-Spatztiv syndrom) je vzacné
autozomalnég recesivné dédicné neurodegenerativni onemocnéni zpisobené patogennimi variantami genu
PANK2.

Molekularné genetickym vySetfenim neurodegenerace asociované s pantotenatkinazou pomoci sekvenovani
genu PANK2 je zjistovana ptitomnost patogennich variant genu PANK2 v genomové DNA probanda. Prikaz
dvou patogennich variant (ve fazi trans) potvrdi diagnézu neurodegenerace asociované s pantotenatkinazou
na molekularni trovni, prikaz jedné mutace u asymptomatické osoby potvrdi nosiéstvi choroby.

VySetfeni je indikovano pouze lékafskym genetikem.
Indikacéni kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetfeni neurodegenerace
asociované s pantotenatkinazou (PKAN, Hallervorden- Jednotlivé kodujici exony genu PANK2
Spatziiv syndrom) metodou sekvenace genu PANK2, metoda | Ref.Seq. GenBank NM_001386393.1

v rozsahu akreditace

Doby odezvy vzorku (STATIM pouze v odiivodnénych piipadech po dohod¢ s laboratofi)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Molekularné genetické vysetfeni neurodegenerace asociované s 60
pantotenatkinazou (PKAN, Hallervorden-Spatziiv syndrom) L 10, po domluvé
metodou sekvenace genu PANK2, metoda v rozsahu akreditace cilené vySetreni 30
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4. patro, G Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/pl a vice v mnozstvi 34200
UBLG 2. LF UK a FN 20-30 pl http://omim.org/entry/6
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] pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné

V tvalu 84/1, Praha 5, jako DNA p|OdU
150 06
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 pozadavkiim Ceské posty.
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