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Hereditarni difuzni karcinom Zaludku (HDGC, MIM 137215)
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biclogie a

Hereditarni difuzni karcinom zZaludku (HDGC) je vzacny autosomalné¢ dominantné dédi¢ny syndrom hereditarni
predispozice k difuznimu karcinomu Zaludku u osob obou pohlavi a ke zvySenému riziku lobularniho karcinomu prsu u
zen, zpusobeny patogenni zarode¢nou mutaci genu CDH1.
Molekularné genetickym vysetfenim hereditarniho difuzniho karcinom Zaludku pomoci sekvenovani
genu CDHL1 je zjistovana piitomnost patogenni mutace genu CDH1 v genomové DNA probanda. Priikaz
patogenni mutace potvrdi diagnézu hereditarniho difuzniho karcinom Zaludku na molekularni drovni.

uzite¢né odkazy:

http://www.ncbi.nIm.nih.gov/books/NBK1139/
http://omim.org/entry/137215
http://omim.org/entry/192090

Indika¢ni kritéria
Ptipravuje se

Analytické metody

Metoda

Vysetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetfeni hereditarniho difuzniho
karcinom zaludku metodou sekvenace jednotlivych exoni
genu CDH1sekvenovanim dle Sangera

Vysetfeni kddujicich exonti genu CDH1
Ref.Seq. GenBank NM_004360.3

Doby odezvy vzorku

Metoda

Doba odezvy (pracovni dny):

Bézné

Statim

Molekularné genetické vysetfeni hereditarniho difuzniho
karcinomu zaludku metodou sekvenace jednotlivych exonti
genu CDH1sekvenovanim dle Sangera

garantem metody
Cilené vysetieni 30

120, kratsi termin po domluvée s

Kontaktni
informace

Oddéleni lékaiské
molekularni genetiky

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V Uvalu 84, Praha 5,
150 06

Centralni prijem
vzorki:

Po—Pa

7:30h — 14.30h

Pozadavky na vzorek

Krev — 2 nezavislé odbéry, kazdy 5 ml do K;EDTA

Druhy vzorek slouzi k ovéfeni zachycené patogenni varianty u
diagnostického testu, resp. k ovéfeni kazdého vysledku
prediktivniho testu. Timto postupem je minimalizovana moZznost
chyby zplisobené zaménou pii manipulaci se vzorky.

Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky (10 mg)
Izolovana DNA - 50 - 300 ng/ul a vice v mnozstvi 50-100 pl
Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem

pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné
jako DNA plodu

Odkazy

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