MLPA vizsgalatok — Microdeléciok, Microduplikdciok kimutatdsdra — betegségek szerint csoportositva
A Kkért vizsgalatokat kérjiik bejelolni!

Betegség I(’r(?{rloszomalls Bérbetegségek
régio
Gorlin-Goltz szindréma (PTCHI gén 9422.32
Mikrodeléciés/Mikroduplikacios szindrémak exon deléci6s formdjnak kimutatdsa) |~ 9"
Congenitalis ichthyiosis (ST gén exon
1p36 delécids szindréma 1p36 delécick, duplikaciok) Xp22.31
TAR-szindréma (microdelécids forma) | 1g21.1 NF1 microdeléciés szindréma 17q11.2
2p16.1-p15 microdeléciés szindréma 2pl6.1-pl5 L
223.1 microdelécids/microduplikcids [, ) Alacsonyngvés
szindr(’)rr}a ' Idiopathids alacsonyndvés (SHOX gén | Xp22.33/Y
Glass-szindréma 2q32-q33 exon deléciés formdinak kimutatdsa) | p11.32
3q29 microdeléciés szindréma 3q29 Langer mesomeliis dysp]asia Xp22.33/Y
3929 microduplikacids szindroma 3929 (SHOX gén exon deléciés formdinak 1p1 3'2
Wolf-Hirschhorn-szindréma 4p16.3 kimutatdsa) P
Cri-du-Chat szindréma 5pl5 Leri-Weill dyschondrosteosis Xp22.33/Y
Sotos szindréma(microdeléciés forma) |5g35.3 (SHOX gén exon delécis formainak plp 1 3.2
Williams-Beuren duplikdcids 7q11.23 kimutatdsa)
SZ{nQroma - Orokletes hallasvesztés
Williams-Beuren szindréma 7q11.23 _
L Ry 8q24.11- Orokletes hallasvesztés (GJB3 gén
Langer-Giedion szindréma Q24.13 exon deléci6, duplikici6) 1p34.3
9q22.3 microdelécids szindréma 9q22.3 Or.ékletes hallasvesztés/Wolfr am-
Gorlin-Goltz szindréma (PTCHI gén 00023 szm@r(’)n}a (WFS1 gén exon delécio, 4pl6.1
exon deléciés formdjanak kimutatdsa) 4es duplikdcid)
Witteveen-Kolk / 15¢24 microdeléciés Orokletes hallasvesztés (GJB2 és GJB6
evindeoma 15q24 gén exon deléci6, duplikici6) 13q12.11
Rubinstein-Taybi szindréma Orokletes halldsvesztés (POU3F4 gén
. s vz e 16p13.3 d 1’ 14 d lk’ ") Xq21
(microdeléciés forméja) €xon deleclo, duplikacio
Potocki-Lupski szindréma 17pl11.2 Familidris polyposis coli
Smith-Magenis szindroma 17pl11.2 :
Lissencephalia 1-es tipus/ Miller- MUTYH gén exon dﬁ:lec1ok 1p34.1
Dieker szindréma (exon delécibis 17p13.3 APC gén exon deléciok 5q22.2
forméinak km‘mtata.sa) Csokkent intellektus +/- autizmus (idiopathias)
Koolen-de Vries szindroma 17q21.31
17q21.31 microduplikdci6s szindroma |17q21.31 Minden kromo§z§ma pésq karjén'ak
Cat-eye szindroma 22q11.2 Sllﬂgtellzrri%r rzelglglznag az acrcjcefllinkus Subtelomer
22q11 mikrodelécids és (13, 14, 15, 21, 22) kromoszomék q régick
mikroduplikéci6s szindrémdk 22q11.2 karjénak subtelomer régicinak
(klasszikus DiGeorge-szindréma, ’ kopiaszdmvaridcii
centralis és distalis régié kopiaszam Eovéb betesséoek
véltozasai, valamint DiGeorge- 10p13-pl4 gy gse8
szindréma 2-es tipusa) Wilson-betegség (ATP7B gén exon
N 13q14.3
Phelan-McDermid szindroma 22q13 delécidk, duplikdciok vizsgalata)
Rett szindréma (microdeléciés Xa08 Végtagovi izomdystrophia (CAPN3 15q15.1
formaja) q gén exon deléciok, duplikicidk) '
MECP?2 duplikiciés szindréma Xq28 Cisztas fibrozis (CFTR gén exon 7q31.2
delécioi) )
Imprinting betegségek (mikrodelécidk és metilacios
mintdzat valtozds kimutatdsa is) MLPA vizsgdlathoz EDTA-s vérminta kiildése
Beckwith-Wiedemann szindréma 11pl5 sziikséges !
Russell-Silver szindroéma 11p15
Angelman szindroma 15q11.2 Datum:
Prader-Willi szindréma 15q11.2
15q11 duplikéciés szindréma 15q11 Alairas:
Ph.
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