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Uvod: Béhem vyuky na stfedni zdravotnické $kole konzultovala jedna ze studentek geneticky dosud
nefeSenou zatéz v jeji rodinné anamnéze: opakovany vyskyt mentalnich retardaci a poruch
autistického spektra v rodiné s pfiznaky vice vyjadrenymi u chlapca.

Cile: Rozsifeni moZnosti DNA diagnostiky X-vdzanych mentalnich retardaci. Objasnéni pficiny,
dohledani dalsich nositelll mutace s moznosti (v pfipadé zajmu) nabizet preimplantacni nebo
prenatalni vySetreni.

Metodika: Material: periferni krev dvou sourozenct. Bylo provedeno vysetfeni array CGH, DNA analyza
syndromu fragilniho X chromozomu a ndsledné molekularni diagnostika X chromozomu. Pfiprava
knihoven probéhla za pouZiti RNA-baits (design 3335011), SureSelect QXT (Agilent), monitorem na
mikrocipové ELFO, kvantifikaci NGS knihovny a vlastni sekvenaci pomoci MiSeq Reagent kitu v.3.
Nasledovala sekundarni analyza v SureCall (Agilent) a tercidlni analyza v nastrojich wAnnovar, VEP!,
SNP-Nexus, Varaft.

Vysledky: U obou sourozencl byla zachycena frameshift mutace ¢.2640dupC, p.Val881Argfs*9 v
hemizygotnim stavu v genu FRMPD4. Matka déti jiz zemrela, nyni je nabizeno vysetfeni maternalni
babicce déti a maternalni teté, tj. studentce stfedni zdravotnické skoly, kterd vysSetieni iniciovala.

Zavér: Velkd ¢ast dfive narozenych pacientd s mentalni retardaci a/nebo poruchami autistického
spektra zlstava geneticky nevySetfena nebo maji pouze zékladni vysSetreni karyotypu. Pokud nejsou
geneticky dlouhodobé sledovani, neni moZnost poskytnout dalsi péci. Ponechdni pacientd v
dispenzarni péci umoznuje nabizet aktualné dostupna vysetfeni, rodinam se tak dostava komplexni
péce, a to véetné prekoncepéniho poradenstvi.
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