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Nazev_vySetieni: Lynchiuv syndrom - detekce deleci a duplikaci v
genech genech EPCAM, MSH2, MLH1, PMS2, MUTYH a MSH6 metodou MLPA

Popis:

Nadory tlustého stfeva a konecniku patii k nejcastéjSim nadorovym onemocnénim, z nichz
dédi¢ny podklad mé Lynchiiv syndrom (dédi¢ny nepolypdzni kolorektalni karcinom; HNPCC)
a familiarni adenomat6zni polypéza (FAP). Tyto dva syndromy se podileji na vzniku
karcinomu tlustého stieva pouze u 5 % ptipadul, piesto 90-95 % pacientd s dédi¢nou formou
karcinomu tlustého stfeva ma geneticky podklad.

Pfi¢inou jsou mutace v nékterém z genli kodujicich proteiny ucastnici se oprav chybného
parovani bazi v DNA (,,mismatch repair geny, MMR), nejcastéji se jednd
0 geny MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, EPCAM a PMS2. Karcinomy tlustého stfeva spadajici
pod Lynchliv syndrom se vyznacuji ¢asnym nastupem u pacienta (vék 40-45 let) a CastéjSim
viceCetnym vyskytem v dobé diagnézy (10% pacientl). Celozivotni riziko onemocnéni
karcinomem tlustého stieva je ~ 80%. Odhadovany podil riznych genti na Lynchové syndromu
je 15-40 % MLH1, 20-40 % pro MSH2, 12-35 % pro MSH6, 5-25 % pro PMS2 a <10 % pro
EPCAM.

Jednotky: -

Referenéni hodnoty:

bez dup/del: v genu ¢i jeho ¢asti nebyla nalezena duplikace ani delece.

del: v genu ¢i jeho Casti byla nalezena delece, ktera je popsana v ramci Zavéru vysledkového

listu.

dup: vgenu ¢i jeho cCasti byla nalezena duplikace, ktera je popsana v ramci Zavéru

vysledkového listu.

Odbér:

- Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou KsEDTA nebo citratem
sodnym

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

- Pro molekularné genetické vySetteni staci 2 ml krve v malé zkumavce.

- Odbér neni tieba provadét nalacno!

- Odebrany material (krev) je tfeba skladovat pii 4-8°C, pokud neni bezprostiedné po odbéru

zaslan do laboratote. Za téchto podminek je mozné uchovavat biologicky material 7 dnt.
Pokud se ptredpoklada delsi uskladnéni pied odesldanim do laboratofe, je vhodné odebrany
biologicky material zamrazit.

Biologicky material: nesrazliva periferni krev

Provadi se: 1x 45 dnil

Doba odezvy: 45 dnu




