MLPA vizsgalatok — Microdeléciok, Microduplikdciok kimutatdasdra — kromoszomadlis régiok szerint

A Kkért vizsgalatokat kérjiik bejelolni!

Kromoszomalis | Betegség Kromoszomalis | Betegség
régio régio
1034.1 MUTYH-asszociélt poliposis (MUTYH 15q24 W.itteveen-Kolk/ 15924 microdelécids
b gén exon delécidinak kimutatdsa) szindréma
Orokletes halldsvesztés (GJB3 gén 16pl1
1p34.3 ag — —
exon delécid, duplikécid) 16013.3 Rubinstein-Taybi szindréma
1p36 1p36 delécids szindréma p2>- (microdelécids formdja)
1g21.1 TAR szindréma (microdeléci6s forma) 17p11.2 Potocki-Lupski szindréma
2p16.1-p15 2p16.1-p15 microdelécids szindréma 17p11.2 Smith-Magenis szindréma
2q23.1 Lissencephalia 1-es tipus/ Miller-
2923.1 microdeléciés/microduplikdcids 17p13.3 Dieker szindréma (exon delécidis
szindroma formdinak kimutatisa)
2q32-q33 Glass szindréma 17q11.2 NF1 microdelécids szindréma
3q29 3q29 microdeléciés szindréma 17912
3q29 3429 microduplikécids szindréma 17q21.31 17921.31 microduplikiciés szindréma
4pl16.3 Wolf-Hirschhorn szindréma 17q21.31 Koolen-de Vries szindréma
Orokletes halldsvesztés/Wolfram- 18g21.1
4pl6.1 szindroma (WFSI gén exon delécid, 20p12.2
duplikdcid) 22ql1.2 22q11.2 microduplikicids szindréma
5pl5 Cri-du-Chat szindréma 22q11.2 Cat-eye szindréma
Familidris adenomatosus poliosis FAP 22q11.2 Disztalis 22q11.2 delécids szindréma
59222 (APC gen exon delécidinak 22ql1.21 DiGeorge szindréma (klasszikus)
kimutatasa) - T
—— - — 22q13 Phelan-McDermid szindroma
5q35.3 Sotos szindroma(microdelécids forma) - — — -
— — Xp22.33/Yp11.3 |Idiopathids alacsonynovés (SHOX gén
Williams-Beuren duplikdciés P . . .
7q11.23 o 2 exon deléciés formdinak kimutatdsa)
szindroma Langer mesomelids dysplasia
7ql1.23 Williams-Beuren szindroma §p22'33 YPIL3 | (GHOX gén exon delécids formdinak
7q31.2 dClls’ZtE'liglmels (CFTR gén exon kimutatdsa)
elécioi - - -
Leri-Weill dyschondrosteosis
7936.1 §p22'33/ YPIL3 | (GHOX gén exon deléciés formdinak
8q24.11-q24.13 | Langer-Giedion szindréma kimutatdsa)
9q22.3 9g22.3 microdeléciés szindréma Xp22.31 Congenitalis ichthyiosis (STS gén
9422.32 Gorlin-Goltz szindréma (PTCHI gén pes. exon delécidk, duplikdcidk)
qes exon deléciés formdjanak kimutatisa) Xa21 Orokletes halldsvesztés (POU3F4 gén
10p13-pl4 DiGeorge szindréma 2-es tipus d exon delécid, duplikdcid)
Beckwith-Wiedemann szindréma Xq28 MECP?2 duplikécids szindroma
11pl15 (microdelécids és imprinting defektus Xa08 Rett szindréma (microdeléciés
is) q forméja)
Russell-Silver szindréma Minden kromoszéma p €s q karjanak
11pl15 (microdelécids és imprinting defektus subtelomer régidinak, az acrocentrikus
is) (13, 14, 15, 21, 22) kromoszomék q
Subtelomer T L s
12p11.23 régick karjanak subtelomer régidinak
D Orokletes halldsvesztés (GJB2 és képiaszamvaridcioi )
41 GJB6 gén exon delécié, duplikicio) (kp. stilyos-siilyos, ismeretlen ok
13414.3 Wilson-betegség (ATP7B gén exon értelmi fogyatckossagban)
a deléciok, duplikicidk vizsgdlata)
15q11 15q11 duplikdciés szindréma MLPA vizsgdlathoz EDTA-s vérminta kiildése
15112 Angelman szindréma (microdelécié és sziikséges!
- imprinting defektus kimutatdsa is)
15q11.2 Prader-Willi szindréma (microdelécié Datum:
- és imprinting defektus kimutatdsa is)
15913 Aléiras:
Végtagdvi izomdystrophia (CAPN3
gén exon deléciok, duplikdcidk) Ph.:
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