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Ndazev vySetieni: Chronickd pankreatitida - detekce deleci a duplikaci v genech PRSSI a
SPINK1

Popis:

Hereditarni pankreatitida je vzacné genetické onemocnéni, které je charakterizovano
opakujicimi se pankreatickymi ataky, které se mohou vyvinout v chronickou pankreatitidu.
Geneticka etiologie onemocnéni chronicka pankreatitida je asociovana s autosomalné
dominatni mutaci genu PRSS1 a autosomalné recesivnich mutaci genit CFTR, SPINKI a
PRSSI.

Chronicka pankreatitida, 1 kdyz je ve vétSin€ piipadl zplisobena bodovymi mutacemi (viz
vyse), muze byt 1 vysledkem velkych piestaveb geni PRSS1 a SPINKI. Detekce deleci a
duplikaci v genech PRSS1 a SPINK1 pomoci MLPA technologie dokéze tyto velké pfestavby
identifikovat.

Indikace pro molekularni genetickou analyzu:
- povinng:
- nosi¢ mutace v rodiné
- chronicka pankreatitida pred dosazenim veéku 30 let
- karcinom pankreatu pted dosazenim véku 45 let

- volitelné:

- recidivujici a nejasné brisni ptihody v détstvi, piipadné zvySené koncentrace
sérové amylazy a lipazy

Jednotky: -

Referencni hodnoty:
+ sledovany tsek ptitomen

del: sledovany tsek nepiitomen
dup: sledovany usek duplikovan

Odbér:

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

- Odebrany biologicky materidl je tieba skladovat pii 4-8 °C, pokud neni bezprostiedné po
odbéru zaslan do laboratote. Za téchto podminek je moZné uchovavat biologicky material 7
dnii.

- Pokud se pfedpoklada delsi uskladnéni biologického materialu pred odeslanim do laboratofe,
je vhodné odebrany biologicky material zamrazit.

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

- Pro molekularné genetické vySetfeni staci jedna mala zkumavka krve (2 ml).

- Odbér neni tifeba provadét na lacno!

Biologicky material: nesraZliva periferni krev

Provadi se: 1x za dva tydny
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Doba odezvy: 20 pracovnich dnti



