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Legitiv syndrom - gen SPRED1 (#611431 OMIM)

Legitv syndrom je mirng&jsi forma neurofibromatoézy typu 1 a je charakterizovan pfitomnosti
mnohocetnych skvrn bilé kavy bez neurofibromt nebo jiné nadorové manifestace pfitomné u
neurofibromatozy typu 1. Dalsi projevy zahrnuji intertrigindzni freckling, lipomy, makrocefalii a
poruchy uc¢eni (ADHD) a vyvojové opozdéni. Dédi¢nost je autozomalné dominantni.

Diagndza je potvrzena v piipadé, Ze je nalezena patogenni varianta v genu SPREDJ. Prenatalni
diagnostika je mozna v piipadé identifikované mutace u postizeného piibuzného.

Indikacéni kritéria

Molekularné-genetické vysetieni Legiova syndromu je obvykle pozadovano v piipadé
1. podezieni na afekci podminénou genem SPRED1
2. ptibuznych pacientl s identifikovanou mutaci v genu SPRED1

Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Vysetieni genu SPRED 1 metodou NGS - panel

Unicorn

Vysetteni kddujici oblasti genu SPRED1.

SPRED1 metodou sekvenovani dle Sangera

Vysetteni kddujici oblasti genu SPRED1.

Vysetteni genu SPRED1 metodou MPLA (MRC

Holland kit P-295)

Vysetteni kddujici oblasti genu SPRED1

Doby odezvy vzorku (STATIM pouze po dohodé s laboratoii)*

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Vysetfeni genu SPRED1 metodou sekvenovani a MLPA 120 *

Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy

informace

Krev -5 ml do K;EDTA

Oddéleni lékaFské

molekularni genetiky
4. patro, G.

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V Uvalu 84, Praha 5,
150 06

Centralni prijem
vzorkii:

Po—Pa

7:30h — 14.30h

Izolovana DNA - alesponi 10ug , t.j. napt. 100ul o koncentraci

100 ng/ul a vice.

Kultivované buiiky plodové vody, nativni nebo kultivované

choriové klky (20 mg).

Vzorek oznac¢it minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem

pacienta a datem odbéru vzorku.

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