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Coheniiv syndrom OMIM 216550, 607817

Cohentiv syndrom je vzacné autosomalné recesivni onemocnéni s variabilnim fenotypem, charakterizované mentalni
retardaci, postnatalni mikrocefalii, facialnim dysmorfismem, pigmentovou retinopatii, myopii a intermitentni

neutropenii. Vyznamné je zastoupen ve finské populaci. Fenotyp v ostatnich etnickych skupinach je velmi variabilni,
s relativng vysokou frekvenci u agkenazskych Zidi.
Gen COH1 ma 62 exontl, 4 alternativni exony, komplikovany vzorec alternativniho splicingu, nékolik termina¢nich
kodonti. Mapuje do oblasti 8q22.

Indikac¢ni Kritéria

6 a vice z nasledujicich kritérii:

e opozdény vyvoj

e mikrocefalie

o typické facialni rysy (silné vlasy, oboci a fasy, prominujici zahnuty nos, doli sméfujici o¢ni $térbiny, kratké
filtrum, vyraz grimasy pfi usmévu)

neutropenie

Analytické metody

obezita trupu se Stihlymi koncetinami
piehnang pratelské chovani
hypermobilita kloubt

silnd myopie a/nebo dystrofie retiny

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Cilené vySetieni metodou sekvenovani dle

Sangera

Ref. sek. GenBank NM_017890.3

Cilené mutace v kddujici oblasti genu COH1 (VPS13B)

Vysetieni pomoci SALSA MLPA kitu P321-P322

Delece a duplikace u vybranych exont genu COH1 (VPS13B)

Vysetfeni metodou NGS - panel Unicorn

Mutace v kodujici oblasti genu COH1 (VPS13B)

Doby odezvy vzorkii

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda
Bézné Statim
Vysettfeni COH1 (VPS13B) cilené metodou sekvenovani dle Sangera a MLPA vySetieni o5 10
COH1 (VPS13B) genu
Vysetteni metodou NGS - panel Unicorn 120 25
Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
informace
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Centralni prijem
vzorki:

Po—Pa

7:30h — 14.30h

Krev -5 ml do K;EDTA

Izolovana DNA - 50- 300 ng/pl a vice v mnozstvi minimalné
200 pl

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu 0znadit
jednoznacéné jako DNA plodu.

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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