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Poruchy sluchu vazané na lokus DFNB1 (MIM 220290)

Nesyndromova porucha sluchu vazana na lokus DFNB1 je autozomaln¢ recesivné dédi¢na vrozena neprogredujici
porucha sluchu, zptisobena ve vétsing ptipadl patogennimi zarode¢nymi mutacemi genu GJB2, vzacné je patogenni
mutaci ¢astecna delece genu GJB6. Urcité mutace genu GJB2 jsou pokladany za dominantni.

Molekularné genetickym vySetfenim DFNB1-vazané poruchy sluchu pomoci sekvenovani genu GJB2 je
zjistovana piitomnost patogennich mutaci genu GJB2 v genomové DNA probanda. Pritomnost delece genu
GJB6 je zjistovana metodou MLPA. Prikaz dvou patogennich mutaci ve fazi trans potvrdi diagnozu DFNB1-
vazané poruchy sluchu na molekularni irovni, prikaz jedné patogenni mutace u asymptomatické osoby potvrdi

nosiéstvi vlohy.
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK 1272/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK 1434/
http://www.omim.org/entry/220290
http://www.omim.org/entry/121011

http://www.omim.org/entry/604418?search=gjb2&highlight=gjb2

Indikaéni kritéria
Ptipravuje se

Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetfeni nesyndromové poruchy
sluchu vazané na lokus DFNB1 metodou sekvenace genu
GJB2 sekvenovanim dle Sangera - akreditovana metoda

Koédujici oblast genu GJB2
Ref.Seq. GenBank NM_004004.5 (GJB2),

Vysetteni delece genu GJB6 a vysetieni sestiihové mutace
nekodujiciho exonu 1 genu GJB2 metodou MLPA, kit P163
(MRC-Holland)

Vysetfeni ¢astecné nebo Gplné delece genu GJIB6, vysetieni
sestfihové mutace nekodujiciho exonu 1 genu GJB2
Ref.Seq. GenBank NM_006783.4 (GJB6)

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v odivodnénych piipadech)

Metoda

Doba odezvy:

Bé&zné Statim

Molekularne genetické vySetfeni nesyndromové poruchy
sluchu vézané na lokus DFNB1 metodou sekvenace genu
GJB2 sekvenovanim dle Sangera

6 tydnil 5 dni (od dodéani DNA),
7dni (od dodani krve, choriovych klka
nebo kultiv. bunék plodové vody)

Vysetieni delece genu GJB6 a vysetieni sestiihové mutace
nekodujiciho exonu 1 genu GJB2 metodou MLPA, kit P163
(MRC-Holland)

3 mésice 5 dni (od dodéani DNA),
7dni (od dodani krve, choriovych klka
nebo kultiv. bunék plodové vody)
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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 znadit jednoznaéné
jako DNA plodu

Odkazy

Transport vzorku do 30 minut ve vhodnych nadobach, boxech ¢i stojanech pii obycejné 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 pozadavkiim.
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