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FN MOTOL

Syndrom Noonanové s mnohocetnymi pihami (dfive LEOPARD syndrom), OMIM 151100

Syndrom LEOPARD je AD dédi¢né onemocnéni klinicky podobné syndromu Noonanové charakterizované dal§imi

typickymi fenotypovymi znaky. Jedna se o akronym skryvajici v sob& hlavni ptiznaky: pihy (lentigines), EKG
abnormity, okularni hypertelorismus, stendza plicnice, abnormity genitalu, ristova retardace a hluchota (deafness).
Cernohnédé pihy se objevuji zejména na obliceji, krku a horni &asti hrudniku. Malokdy se vyskytuji u pacientti do 4-5
let véku, do puberty se jich miize vytvofit az nékolik tisic. Casta je i pfitomnost skvrn café au-lait. Cca u 70 % pacientti

se srdecni vadou je diagnostikovana hypertrofickd kardiomyopatie. Mezi dalsi klinické znaky patii mirné opozdéni

PMV ¢&i kryptorchismus.

Toto syndromové onemocnéni je podminéno germinalnimi mutaceni v genech PTPN11, RAF1 a BRAF. Jde

predevsim o bodové mutace.

Indikaéni Kritéria
e  Mnohocetné pihy + alespon 2 hlavni ptiznaky
nebo
e V pripad¢ absence pih ptitomnost alespon 3 hlavnich znaka

Analytické metody

Metoda Vysetiované markery/oblasti:
Vysetfeni syndromu Noonanové S mnohoéetnymi | Analyza vSech exonl genu PTPN11, exonti 7, 12, 14 a 17 genu RAF1 a
pihami (gen PTPN11, RAF1, BRAF) metodou exond 6, 11-17 genu BRAF na pfitomnost bodovych mutaci a mensich
sekvenovani dle Sangera prestaveb

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze po dohodé s provadéjicim pracovnikem)*

Doba odezvy:
Metoda
Bézné Statim
Vysetteni syndromu Noonanové s mnoho¢etnymi pihami (gen PTPN11, RAF1, 9-12 mésict *
BRAF) metodou sekvenovani dle Sangera
Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
informace
Krev —5—10 ml do K;EDTA (novorozenci 1ml, déti 1-2ml)
Oddéleni lékai'ské
molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody, kultivované choriové klky
4.patro, G. (20 mg)
UBLG 2. LF UK a FN Izolovana DNA - 50- 300 ng/ul a vice v mnozstvi minimalné
Motol 100 pl
V Uvalu 84, Praha 5,
150 06 Vzorek oznac¢it minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znadit jednoznacné
Centralni pFijem jako DNA plodu.
vzorkii:
Po-Pa
7:30h — 14.30h

Transport vzorku co nejdfive, (nejpozdéji do 3 hodin po odbéru) ve vhodnych nadobach, boxech ¢i stojanech pii 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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