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FN MOTOL

Kardiofaciokutanni syndrom, OMIM 115150

Kardiofaciokutanni syndrom (CFCS) je vzacnéj$i onemocnéni s AD dédi¢nosti patiici do skupiny RASopathii, pro
které je typické neprospivani, problémy pii krmeni, mentalni retardace, maly vzrist, makrocefalie, facialni stigmatizace
podobna NS (ale hrubsi rysy ve tvaii), ektodermalni abnormity (suché kiize, hyperkertoza, ekzém, fidké, kudrnaté vlasy,
fidké/chybéjici obo¢i ¢i fasy), névy ¢i pihy, vrozena srdecni vada (pfedevsim stendza plicnice, hypertroficka
kardiomyopatie).

Onemocnéni vznika v disledkt germinalnich mutaci v genech BRAF, KRAS, MEK1 a MEK2. Byvaji detekovany
hlavné bodové mutace.

Prenatalni vySetfeni neni provadéno rutinné, pouze po predchozi domluve s provadéjicim pracovnikem.

Indikaéni Kritéria
e Typické facialni znaky (antimongoloidni slant o¢nich §térbin, hypertelorismus, epikanty, ptoza vicek, nizce
posazené a posteriorn¢ rotované usi, fidké/chybéjici obo¢i ¢i fasy, hrubsi facialni rysy), makrocefalie
Vrozena srdecni vada (stenoza plicnice, hypertroficka kardiomyopatie, event. jind VCC)
Postnatalné maly vzrust
Kozni abnormity (viz vyse)
Mentalni retardace
Neprospivani, problémy pii krmeni

Analytické metody

Metoda VySsetiované markery/oblasti:
VySetteni kardiofaciokutanniho syndromu (gen Analyza exont 6, 11-17 genu BRAF, v§ech exond genu KRAS, exonu 2, 3,
BRAF, KRAS, MEK1, MEK2) metodou 6 genu MEK1, exont 2, 3, 7 genu MEK1 na pfitomnost bodovych mutaci a
sekvenovani dle Sangera mensich pfestaveb

Doby odezvy vzorku (STATIM a prenatalné pouze po dohodé s provadéjicim pracovnikem)*

Doba odezvy:
Metoda
Bézné Statim

VySetteni kardiofaciokutanniho syndromu (gen BRAF, KRAS, MEK1, MEK?2) 9-12 mésicu *
metodou sekvenovani dle Sangera

Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy

informace

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

Oddéleni lékaiské
molekuldrni genetiky Kultivované buiiky plodové vody, kultivované choriové klky
4. patro, G. (20 mg).
UBLG 2. LF UK a FN
Motol Izolovana DNA - 50- 300 ng/pl a vice v mnozstvi minimalné
V Uvalu 84, Praha 5, 100 pl.
150 06
Centralni pfijem Vzorek oznadit minimaln€ jménem, ptijmenim a rodnym ¢islem
vzorkii: pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné
Po — P4 jako DNA plodu.
7:30h — 14.30h

Transport vzorku co nejdtive, (nejpozd€ji do 3 hodin po odberu) 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.




