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http://www.fnmotol.cz/ublg/

Syndrom FLOATING-HARBOR, OMIM 136140

Floating-Harbor syndrom je vzacné autozomalné dominantni genetické onemocnéni
charakterizované malym vzrustem, opozdénym kostnim vékem a vyvojem feci a typickymi
facialnimi rysy. U nékolika pacientli byly zjistény heterozygotni mutace (nonsense nebo frameshift)
genu SRCAP, jejichz dusledkem je zkraceny protein. Mutace jsou de novo, nékteré z nich rekurentni
a vazané vylucné na posledni exon 34. Pouze jedind nonsense mutace byla nedavno popséana v
piedposlednim exonu 33.

Zkracenému proteinu chybi téi C-terminalni AT-hook DNA-vazajici motivy v genu SRCAP.
Predpoklada se proto, Ze mechanismus vzniku choroby je dominantné-negativni. Uplna ztrata jedné

alely nema zadny zasadni klinicky dopad.

Indika¢ni kritéria
typicka facialni dysmorfie, maly vzrist, opozdény kostni vék, opozdény rozvoj feci

Analytické metody

Metoda VySetifované markery/oblasti:
Vysetfeni metodou sekvenovani dle Sangera Mutace v exonech 33 a 34 genu SRCAP
Ref. Sek. NM_006662.2

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze po dohodé s klinickym genetikem)*

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda T :
Bézné Statim
Vysetteni exonid 33 a 34 genu SRCAP metodou sekvenovani dle Sangera. 120 *
Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
informace
Krev -5 ml do K;EDTA
Oddéleni lékarské
molekularni genetiky
4.patro G I1zolovana DNA - 50- 300 ng/pl a vice v mnoZzstvi minimalné
200 pl
UBLG 2. LF UK a FN
Motol Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
V Uvalu 84, Praha 5, pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu 0znacit
150 06 jednoznacné jako DNA plodu.

Centralni pFijem
vzorkii:

Po—Pa

7:30h — 14.30h

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