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Syndrom juvenilni polypézy (JPS, MIM 174900)

Syndrom juvenilni polypozy (JPS) je autozomalné¢ dominantné dédi¢ny syndrom charakterizovany predispozici k
hamartomat6zni polypo6ze v zazivacim traktu, zejména v zaludku, tenkém a tlustém stfevé a v rektu. Pfi¢inou
onemocnéni je patogenni zarode¢na mutace genu SMAD4 nebo BMPR1A.

Molekularné genetickym vySetfenim syndromu juvenilni polypézy pomoci sekvenovani genii SMAD4 a
BMPRI1A je zjistovana piitomnost patogenni mutace genu SMAD4 nebo BMPR1A v genomové DNA probanda.
Piitomnost delece genu SMAD4 nebo genu BMPR1A je zjistovana metodou MLPA. Priikaz patogenni mutace
potvrdi diagnézu syndromu juvenilni polyp6zy u symptomatickych osob nebo predispozici k syndromu
juvenilni polypézy u asymptomatickych osob na molekularni dirovni.

uzite¢né odkazy:

http://omim.org/entry/174900
http://omim.org/entry/600993
http://omim.org/entry/601299

Indikaéni kritéria
Ptipravuje se

Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetieni syndromu juvenilni
polypozy metodou sekvenace genit SMAD4 a BMPR1A
sekvenovanim dle Sangera

Vysetfeni kddujicich exonti genu SMAD4 a BMPR1A
Ref.Seq. GenBank NM_005359.5 (SMAD4), NM_004329.2
(BMPR1A)

Molekularné genetické vySetieni syndromu juvenilni
polypozy metodou MLPA, kit P158 (MRC-Holland)

Vysetfeni ¢astecné nebo Uplné delece geni SMAD4 a BMPR1A

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v oduvodnénych ptipadech)

Metoda

Doba odezvy:

Bé&zné Statim

Molekularné genetické vySetieni syndromu juvenilni polypozy metodou sekvenace | 6 mésict, kratsi | Cilené vySetieni 2

geni SMAD4 a BMPR1A sekvenovanim dle Sangera

termin po tydny
domluvé s
garantem metody

Molekularné genetické vyseteni syndromu juvenilni polypdzy metodou MLPA, kit 3 mésice Cilené vysetfeni 2

P158 (MRC-Holland)

tydny
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Centralni pFijem
vzorkii:

Po—-Pa

7:30h — 14.30h

Krev —5-10 ml do K;EDTA (déti 1-2ml)

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 obyéejné 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 pozadavkim.
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