Fakultni nemocnice v Motole
V Uvalu 84, 150 06 Praha 5
Laboratofe UBLG
Ustav biologie a lIékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol

Prednosta: Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.
http://www.fnmotol.cz/ublg/

FN MOTOL

Okulokutanni albinismus typ 1A a 1B, OMIM 203100, OMIM 606952

Okulokutanni albinismus typ 1A a 1B (OCA1A, OCA1B) je AR dédi¢né onemocnéni s incidenci 1:40 000 zivé
narozenych. Mezi klinické rysy patii hypopigmentace kiize a vlasi véetné obo¢i a fas, nystagmus, sniZzeni pigmentu iris
s transluminaci, sniZeni mnozstvi pigmentu v sitnici s viditelnosti choroidealnich cév pfi oénim vySetfeni, fovealni
hypoplasie, abnormity optického nervu v oblasti chiasma opticum ¢asto asociované se strabismem a porucha vizualnich
evokovanych potencialti (VEP).

Onemocnéni se déli na 2 podtypy: OCA1A, kdy nedochazi k tvorbé melaninu v Zzadné z tkani, a OCA1B, kdy se
vytvaii malé mnozstvi melaninu v ktizi, vlasech a o€ich.

OCAT1A a OCALIB jsou zptsobeny mutacemi v genu TYR, jenz kdduje enzym tyrozindzu podilejici se na syntéze
melaninu.

Indika¢ni kritéria
¢ hypopigmentace kiize a vlasti véetn¢ oboci a fas
nystagmus
snizeni pigmentu iris s transluminaci
sniZzeni mnozstvi pigmentu v sitnici s viditelnosti choroidealnich cév pti oénim vysetieni
fovealni hypoplasie
abnormity optického nervu v oblasti chiasma opticum Casto asociované se strabismem, porucha vizualnich
evokovanych potencialii (VEP)

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:
VysSetfeni okulokutanniho albinismu typ 1 (gen Analyza vsech exondl genu TYR na pfitomnost bodovych mutaci a mensich
TYR) metodou sekvenovani dle Sangera prestaveb

Doby odezvy vzorku (STATIM a prenatalné pouze po dohodé s provadéjicim pracovnikem)*

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetieni okulokutanniho albinismu typ 1 (gen TYR) metodou sekvenovani dle 120 *
Sangera
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace

Krev -5 ml do K;EDTA (novorozenci 1ml, déti 1-2ml)

Odd¢leni 1ékaiské
molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody, kultivované choriové klky (20 mg).

4 patro, G.
Izolovana DNA - 50- 300 ng/pl a vice v mnozstvi minimalné 50 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 znacit jednozna¢né jako
150 06 DNA plodu.

Centralni prijem
vzorki:

Po—Pa

7:30h — 14.30h

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