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Pantotenatkinazova neurodegenerace
(PKAN, Hallervorden-Spatziv syndrom, OMIM 234200)

Pantotenatkinazova neurodegenerace (PKAN, Hallervorden-Spatziiv syndrom) je vzdcné autozomalné
recesivné dédicné neurodegenerativni onemocnéni zpuisobené mutacemi genu PANK2.

Molekuliarné genetickym vySetfenim pantotenatkinizové neurodegenerace pomoci sekvenovani genu
PANK?2 je zjistovana pFitomnost patogennich mutaci genu PANK2 v genomové DNA probanda. Priikaz dvou
patogennich mutaci (ve fazi trans) potvrdi diagnézu pantotenatkinazové neurodegenerace na molekularni
urovni, prikaz jedné mutace u asymptomatické osoby potvrdi nosic¢stvi choroby.

uzite¢né odkazy:
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1490/
http://omim.org/entry/234200
http://omim.org/entry/606157

Indikaéni kritéria
Ptipravuje se

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:
Molekularné genetické vysetieni pantotenatkinazové Jednotlivé kodujici exony genu PANK2
neurodegenerace (PKAN, Hallervorden-Spatziiv syndrom) Ref.Seq. GenBank NM_024960.4
metodou sekvenace genu PANK?2, akreditovana metoda

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v odivodnénych piipadech)

Doba odezvy:
Metoda i
Bézné Statim
Molekularné genetické vysetfeni pantotenatkinazové 3 mésice, cilené | 5 dni (od dodani DNA),
neurodegenerace (PKAN, Hallervorden-Spatziv vySetieni 1 mésic | 7 dni (od dodani krve, choriovych klkt nebo

syndrom) metodou sekvenace genu PANK2,
akreditovana metoda

kultiv. bunék plodové vody)
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Oddéleni lékaiské
molekularni genetiky

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V Uvalu 84, Praha 5,
150 06

Centralni pFijem
vzorkii:

Po—-Pa

7:30h — 14.30h

Krev —5-10 ml do KsEDTA

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 ¢islem

pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znaéit jednoznaéné
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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