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Crouzontiv syndrom (OMIM 123500)

Crouzoniv syndrom je vzacny autosomalné dominantné dédi¢ny syndrom charakterizovany kraniosynostozou
a dalS§imi symptomy.
Molekularné genetickou pfi¢inou Crouzonova syndromu jsou patogenni mutace v genu FGFR2.

Molekularné genetickym vySetfenim Crouzonova syndromu pomoci sekvenovani exoni 8 a 10 genu
FGFR?2 je zjistovana pFitomnost nejcastéji pozorovanych mutaci zodpovédnych za Crouzoniiv syndrom
v genomové DNA probanda. Priikkaz patogenni mutace genu FGFR2 v korelaci s klinickymi symptomy potvrdi
diagnézu Crouzonova syndromu na molekularni irovni.

Predmétem vySetieni nejsou jiné mozné vzacné mutace genu FGFR2 v jinych exonech genu FGFR2.

Uzite¢né odkazy:
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1455/
http://omim.org/entry/123500?search=crouzon&highlight=crouzon

Indikaéni Kkritéria

diagnosticky test u ditéte nebo dospélého s podezienim na Crouzontiv syndrom

prenatalni vysetieni pro 50 % riziko rekurence (mutace znama u 1 z rodicir)

prenatalni vySetfeni pro cca 1% riziko rekurence (Crouzontv syndrom v pfedchozi gravidité rodict bez Crouzonova
syndromu)

prenatalni vySetieni pro ultrazvukovy nalez abnormalniho tvaru Ibi u plodu

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:
Molekularné genetické vySetieni Crouzonova syndromu | Exony 8 a 10 (kodony 251-313 a 314-361 a piislu$na mista stiihu
metodou sekvenace exont 8 a 10 genu FGFR2 exonl 8 a 10) genu FGFR2
sekvenovanim dle Sangera, akreditovana metoda Ref.Seq. GenBank NM_000141.4

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v oduvodnénych ptipadech)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Molekularné genetické vysetteni Crouzonova syndromu 30 5 (od dodani DNA),
metodou sekvenace exonti 8 a 10 genu FGFR2 7 (od dodani krve, choriovych klkti nebo
sekvenovanim dle Sangera, akreditovanad metoda kultiv. bun€k plodové vody)
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Centralni pFijem
vzorkii:

Po—-Pa

7:30h — 14.30h

Krev —5-10 ml do K;EDTA (plod a novorozenci 1ml, déti 1-
2ml)

Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky (20 mg)
Izolovana DNA - 50 - 300 ng/ul a vice v mnozstvi 20 - 30 ul
Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym c¢islem

pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné
jako DNA plodu

Odkazy

Transport vzorku do 30 minut ve vhodnych nadobach, boxech ¢i stojanech pii oby¢ejné teploté. Dlouhodoby transport
vyzaduje termostabilni pfepravky zamezujici znehodnoceni vzorku mrazem nebo horkem (chladici vlozky). Zadanky ulozit
zv1ast do igelitovych desek. Transport vzorku poStou musi vyhovét jejich pozadavkiim.
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