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

Milroyova choroba, OMIM 153100

Milroyova choroba, rovnéz oznacovana jako hereditarni/kongenitalni lymfedém, je AD dédi¢né onemocnéni
charakterizované vyskytem lymfedému dolnich koncetin (vétSinou bilateralné), jez jsou pfitomné pii narozeni ¢i se
objevi brzy po narozeni. U novorozenct jsou typicky lokalizovany v oblasti chodidla a pfi progresi miize byt postiZzena
cela konéetina. Dale se u pacientd mohou vyskytnout prominujici cévy, nahoru sméfujici nehty, papilomatdza a u
chlapct hydrokéla a abnormity uretry.

Onemocnéni vznika v disledku mutaci v genu FLT4, jenz koduje receptor 3 pro vaskularni endotelialni ristovy
faktor (VEGFR-3), specificky receptor pro lymfatické buiiky s tyrozinkinazovou aktivitou.

Indika¢ni kritéria
e lymfedém dolnich koncetin (vétSinou bilateraln€) v oblasti chodila patrny pfi narozeni ¢i brzy po narozeni

e prominujici cévy, nahoru sméfujici nehty, papilomatdza
e uchlapcti hydrokéla a abnormity uretry

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:
Vysetieni Milroyovy choroby (gen FLT4) Analyza vSech exont 17-26 genu FLT4 na piitomnost bodovych mutaci a
metodou sekvenovani dle Sangera mensich pfestaveb

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

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetteni Milroyovy choroby (gen FLT4) metodou sekvenovani dle Sangera 120 *
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace
Krev —5 ml do K;EDTA (novorozenci 1ml, déti 1-2ml)
Oddéleni lékarské
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 vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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