FN MOTOL

Fakultni nemocnice v Motole . =
® V Uvalu 84, 150 06 Praha 5 [U] B‘t

Laboratoie UBLG
Ustav biologie a lIékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol

biclogie a lékafske genatiky

Prednosta: Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.

http:// www.fnmotol.cz/ublg/

Hypofosfatazie (MIM 241500, 241510)

Hypofosfatazie je autozomalné recesivné dédicna vrozena porucha metabolismu characterizovana klinicky poruchou
mineralizace kosti a biochemicky sniZenou aktivitou tkanové nespecifického izoenzymu alkalické fosfatazy, je
zpusobena patogennimi zarode¢nymi mutacemi genu ALPL.

Molekuliarné genetickym vySetfenim hypofosfatazie pomoci sekvenovani genu ALPL je zjistovana
pFitomnost patogennich mutaci genu ALPL v genomové DNA probanda. Prikaz dvou patogennich mutaci (ve
fazi trans) u symptomatickych osob potvrdi diagnézu hypofosfatiazie na molekularni drovni, prikaz jedné
mutace u asymptomatickych osob potvrdi nosiéstvi nemoci.

uzite¢né odkazy:

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK 1150/

http://omim.org/entry/241500
http://omim.org/entry/241510
http://omim.org/entry/146300
http://omim.org/entry/171760

Indikaéni Kkritéria
Ptipravuje se

Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetieni hypofosfatazie
metodou sekvenace genu ALPL sekvenovanim
dle Sangera

Vysetteni kddujicich exont genu ALPL
Ref.Seq. GenBank NM_000478.4

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze cilené prenatalni vySetfeni)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
BéZné Statim
Molekularné genetické vySetieni hypofosfatazie metodou 60, kratsi termin po domluvé s garantem
sekvenace genu ALPL sekvenovanim dle Sangera metody 10
Cilené vysetfeni 30
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Centralni pFijem
vzorkii:

Po—-Pa

7:30h — 14.30h

Krev —5 ml do K;EDTA (déti 1-2ml)

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 znadit jednoznaéné
jako DNA plodu

Odkazy

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