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Holoprosencefalie
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Holoprosencefalie je strukturni anomalie mozku, jejiz pfiCiny jsou velmi heterogenni. Autosomalné
dominantni nesyndromicka holoprosencefalie je nejéastéji zplisobena zarode¢nou patogenni variantou
v nékterém z gentt SHH, ZIC2, SIX3 nebo TGIF.

Molekularn€ genetickym vysetfenim holoprosencefalie pomoci sekvenovani genti SHH, ZIC2, SIX3 a TGIF
je zjistovana pFitomnost patogenni varianty genu SHH, ZIC2, SIX3 nebo TGIF v genomové DNA probanda.
Prtikaz patogenni mutace potvrdi diagnézu holoprosencefalie vazané na urcity gen u symptomatickych osob

nebo nosicstvi vlohy k holoprosencefalii u asymptomatickych osob na molekularni trovni.

VySetieni je indikovano pouze lékai'skym genetikem.

Indika¢ni Kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda

VySetirované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni
holoprosencefalie metodou sekvenace genti
SHH, ZIC2, SIX3 a TGIF sekvenovanim dle

Sangera

NM_005413.3 (SIX3), NM_170695.3 (TGIF)

Vysetteni kddujicich exont gentt SHH, ZIC2, SIX3 a TGIF
Ref.Seq. GenBank NM_000193.2 (SHH), NM_007129.3 (ZIC2),

Molekularné genetické vySetfeni
holoprosencefalie metodou NGS - panel

Unicorn

Vysetieni gentt PTCH1 (HPE7, GenBank NM_000264.3), SHH (HPES,
GenBank NM_000193.3), SIX3 (HPE2, GenBank NM_005413.3), ZIC2
(HPE5, GenBank NM_007129.3), TGIF1 (HPE4GenBank NM_173208.2,
NM_170695.3), GLI2 (HPE9, GenBank NM_005270.4, CDON (HPE11,
GenBank NM_016952.4) a SUFU (GenBank NM_016169.3) s ptesahem
5 nukleotidt do intront, v¢etné ovéfeni deleci a duplikaci pro tyto oblasti.

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze cilené prenatalni vySetieni)

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda
Bézné Statim
Molekularné genetické vyeteni holoprosencefalie metodou | 60, kratsi termin po domluve
sekvenace gent SHH, ZIC2, SIX3 a TGIF sekvenovanim dle s garantem metody 10
Sangera cilené vysetieni 30
Molekularné genetické vySetieni holoprosencefalie metodou 120 25
NGS - panel Unicorn
Kontaktni informace PoZadavky na vzorek Odkazy

Oddéleni lékai'ské
molekularni genetiky
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UBLG 2. LF UK a FN Motol
V tvalu 84/1, Praha 5, 150 06
Centralni pFijem vzorku:
Po-Pa

7:30 az 14:30 h

Krev: min. 4 ml do K;EDTA (déti 1-2 ml)
Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 10 mg

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZstvi
50-100 ul

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné
jako DNA plodu

http://www.ncbi.
nim.nih.gov/book
sINBK1530/

http://omim.org/e
ntry/236100

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




