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FN MOTOL

Syndrom juvenilni polypoézy (JPS, OMIM 174900)

Syndrom juvenilni polypdzy (JPS) je autozomaln¢ dominantné dédi¢ny syndrom charakterizovany
predispozici k hamartomatézni polypoze v zazivacim traktu, zejména v zaludku, tenkém a tlustém streve
a Vv rektu. Pfi¢inou onemocnéni je patogenni zarode¢na varianta genu SMAD4 nebo BMPR1A.

Molekularné genetickym vysetienim syndromu juvenilni polypdzy pomoci sekvenovani geni SMAD4
a BMPRI1A je zjistovana piitomnost patogenni varianty genu SMAD4 nebo BMPR1A v genomové DNA
probanda. Pfitomnost delece genu SMAD4 nebo genu BMPR1A je zjistovana metodou MLPA. Prikaz
patogenni varianty potvrdi diagndzu syndromu juvenilni polypdzy u symptomatickych osob nebo
predispozici k syndromu juvenilni polyp6zy u asymptomatickych osob na molekularni urovni.

Vyseti‘eni je indikovano pouze lékaiskym genetikem.
Indikac¢ni kritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:
Molekularné genetické vySetteni syndromu juvenilni Vysetteni kddujicich exonti genu SMAD4 a BMPR1A
polypdzy metodou sekvenace genit SMAD4 a BMPR1A Ref.Seq. GenBank NM_005359.4 (SMAD4), NM_004329.3
sekvenovanim dle Sangera (BMPR1A)
Molekularné genetické vySetfeni syndromu juvenilni Vysetfeni ¢aste¢né nebo Gplné delece gend SMAD4 a
polyp6zy metodou MLPA, kit P158 (MRC-Holland) BMPR1A

Doby odezvy vzorku (STATIM pouze v odivodnénych ptipadech po dohod€ s laboratofi)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda

Bé&zné Statim

Molekularné genetické vySetieni syndromu juvenilni
polypozy metodou sekvenace genit SMAD4 a BMPR1A 120 Cilené vySetieni 10
sekvenovanim dle Sangera

Molekularné genetické vySetieni syndromu juvenilni

polypézy metodou MLPA, kit P158 (MRC-Holland) 60 10
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace httos: - :
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Oddéleni lékafské Krev: min. 4 ml do K;EDTA (déti 1-2 ml) h.gov/books/NBK1469/

molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 20 mg http://omim.orglentry/1

4. patro, G Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/pl a vice v mnozstvi 74900

UBLG 2. LF UK a FN 20-30 ul http://omim.org/entry/6

Motol Vzorek oznadit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢&islem 00993

V Gvalu 84/1, Praha’s, pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné http://omim.org/entry/6

jako DNA plodu

150 06 01299

Centralni prijem
vzorkii:

Po—Pa
7:30az14:30 h

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