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Nijmegen breakage syndrom (NBS) OMIM 251260

Nijmegen breakage syndrom (NBS) je autosomalné recesivné dédi¢na porucha reparace DNA
s hyperradiosenzitivitou a vysokym vyskytem lymforetikularni malignity, kterd se nejéastéji vyskytuje ve slovanské
populaci. Dosud vsichni NBS pacienti se slovanskymi pedky byli homozygoty ¢i slozenymi heterozygoty delece Sbp
v exonu 6 (mutace 657del5).

Genealogické studie pacienti s NBS svédc¢ily pro zvySeny vyskyt malignit u heterozygott stiedniho a vyssiho

véku.

Proteinovy produkt genu NBS1 nibrin je soucasti komplexu, ktery zajist'uje opravy DNA (double strand
breaks-DSBs). Nositelé mutaci v NBS1 genu nemaji dostate¢nou reparaci chromozomalnich spontannich zlomt
zejména indukovanych radiaci (RTG).

Indikacni kritéria

mikrocefalie, typické facialni rysy, lymfom ¢i leukemie, snizené hladiny IgG a IgA v séru, radiaci vyvolana
zvySena lomivost chromozomi v kultivovanych buiikach
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Gen NBS1, exon 6
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Centralni prijem
vzorki:

Po—-Pa

7:30h — 14.30h

Krev —5 ml do K;EDTA (novorozenci 1ml)

Izolovana DNA - 50 - 300 ng/ul a vice v mnozstvi 20 - 30 pl

Vzorek oznac¢it minimalné jménem, pfijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu 0znacit
jednoznacéné jako DNA plodu.

Transport vzorku co nejdiive (nejpozdéji do 3 hodin po odbéru) ve vhodnych nddobach, boxech ¢i stojanech pti obycejné
teploté. Dlouhodoby transport vyzaduje termostabilni pfepravky zamezujici znehodnoceni vzorku mrazem nebo teplem
(chladici vlozky). Zadanky ulozit zvlast’ do igelitovych desek.
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