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Say-Barber-Biesecker varianta Ohdo syndromu OMIM #603736

Say-Barber-Biesecker-Young-Simpson syndrom je varianta syndromu Ohdo (249620)
charakterizovana typickymi facialnimi rysy, blefarofimézou, nepohyblivym obli¢ejem

Iekafske genati

pfipominajicim masku, malymi usty s izkym hornim rtem. Onemocnéni se projevuje v détstvi

vaznou hypotonii a problémy s ptijmem potravy. Doprovazeji ho skeletalni problémy, mohou se
vyskytovat i kardiologické potize, dentdlni anomalie a zavazna mentalni retardace.
Krom¢ jedné vyjimky byly u vSech dosud popsanych pacientli nalezeny mutace v exonu 18 genu

KATG6B.
Indikacéni kritéria

pripravuji se

Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Vysetfeni metodou sekvenovani dle Sangera Mutace v exonu 18 genu KAT6B

Doby odezvy vzorku * STATIM pouze v odiivodnénych pripadech

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda
Bézné Statim
Vysetfeni exonu 18 genu KAT6B metodou sekvenovani dle Sangera 30 10*
Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
informace

Oddéleni lékarské
molekularni genetiky,
4.patro G

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V Uvalu 84, Praha 5,
150 06

Centralni pFrijem
vzorki:

Po—Pa

7:30h — 14.30h

Krev -5 ml do K;EDTA

Izolovana DNA - 50- 300 ng/pl a vice v mnozstvi minimalné
200 pl

Vzorek oznadit minimalné jménem, pfijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu 0znacit
jednoznaéné jako DNA plodu.

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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http://omim.org/entry/249620

