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Norrieho choroba (MIM 310600)

Norrieho choroba je X-vazané recesivni onemocnéni charakterizované retinopatii, mentalni retardaci u ¢asti nemocnych
a dalSimi symptomy. Pfi¢inou onemocnéni je zdrode¢na patogenni mutace genu NDP.

Molekularné genetickym vySetfenim Norrieho choroby metodou sekvenovani genu NDP je zji$§t'ovana
pritomnost patogenni mutace genu NDP v genomové DNA probanda. Piitomnost delece genu NDP je zjiSt'ovana
metodou MLPA. Priikaz patogenni mutace v korelaci s klinickym obrazem potvrdi diagnozu Norrieho choroby
na molekularni irovni u hemizygotnich chlapci/muzi, prikaz patogenni mutace v heterozygotnim stavu potvrdi
prenasecstvi u Zen.
uzite¢né odkazy:
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1331/
http://omim.org/entry/310600
http://omim.org/entry/300658

Indikaéni Kritéria
Ptipravuje se

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Molekularné genetické vySetteni Norrieho choroby metodou

Vysetfeni kodujicich exont genu NDP

sekvenovani genu NDP sekvenovanim dle Sangera

Ref.Seq. GenBank NM_000266.3

Vysetteni Norrieho choroby metodou MLPA, kit P285 (MRC-

Holland)

VySetfeni ¢asteéné nebo uplné delece genu NDP

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze cilené prenatalni vysetieni)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Molekularné genetické vysetienii Norrieho choroby metodou 3 mésice, kratsi termin po domluvé 10
sekvenovani genu NDP sekvenovanim dle Sangera s garantem metody
cilené vySetfeni 1 mésic
Vysetieni Norrieho choroby metodou MLPA, kit P285 (MRC- 3 mésice, kratsi termin po domluvé 10
Holland) s garantem metody
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace

Oddéleni lékaiské
molekularni genetiky

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V Uvalu 84, Praha 5,
150 06

Centralni prijem
vzorkii:

Po—Pa

7:30h — 14.30h

Krev —5-10 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 znacit jednoznacné
jako DNA plodu

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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