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Subtelomerické prestavby

Priblizné 3-8 % ptipadld mentalnich retardaci je zplsobeno abnormalnim poctem kopii subtelomerickych oblasti, ke
kterému mize dochéazet naptiklad v disledku nebalancovanych translokaci. Vzhledem k tomu, Ze zdravi jedinci maji
také zvysenou frekvenci vyskytu oblasti s variabilnim poétem kopii v blizkosti telomer, je nutné zjisténé abnormality

podrobit dal§imu vySetfovani a ovétovani jinymi metodami. Vzdy je vhodné vySetfovat také rodice pacienti.

Indikaéni kritéria

Nesyndromova mentélni retardace, negativni vysetfeni karyotypu

Analytické metody

Metoda

Vysetfované markery/oblasti:

Vysetieni subtelomerickych piestaveb metodou
MLPA, kity P036 a P070 (MRC-Holland)

Vysetteni subtelomerickych ptestaveb.

Doby odezvy vzorki
Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Vysetfeni subtelomerickych pfestaveb metodou MLPA, kity P0O36 a PO70 60 10
(MRC-Holland)

Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy

informace

Oddéleni lékarské
molekularni genetiky,
4. patro G.

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V Uvalu 84, Praha 5,
150 06

Centralni prijem
vzorkii:

Po—-Pa

7:30h — 14.30h

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

Kultivované buiiky plodové vody, nativni nebo kultivované

choriové klky (20 mg).

Izolovana DNA - 50 - 300 ng/ul a vice v mnozstvi 50 ul.

Vzorek oznac¢it minimalné jménem, piijmenim a rodnym cislem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné

jako DNA plodu.

http://www.mlpa.com

Transport vzorku co nejdiive (nejpozdé€ji do 3 hodin po odbéru) ve vhodnych nadobach, boxech ¢i stojanech pii obycejné
teploté. Dlouhodoby transport vyzaduje termostabilni piepravky zamezujici znehodnoceni vzorku mrazem nebo horkem
(chladici vlozky). Zadanky ulozit zvlast’ do igelitovych desek.
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