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Tabulka A.1: Sekvence primerů genu TF

Fragment Přímý primer Zpětný primer

1 acaaacacgggaggtcaaag cgtagagaggcaatggaaa

2 cgatgctgtctctccctca acctccccatttccactttt

3 ggaatgtggtggctaagtgc caaaacctgcctgtaaaacaca

4 ctcccctccctcctcaa taacctctttcccccacct

5 ggttttagtcccctctgttcc gagtcccaggttgtgcttct

6 ttcccccatctcagcactac acccaggcaatgataaagga

7 tcttgagcgagtcattctcc gaaaacccccaaatccaa

8 ccgactgccctctctcc ccaggtttcccaagtgct

9 tccttgaatggggtctgtt tgggagccaggtttttg

10 gggggttcagtatcagcatc tttttccatctcctctctcca

11 ccaggaggtgaaatggact atggcaagtgtaaagggataac

12 ggaagccccagaggtgtta tagaaccagagcccacagca

13 gtggtggctggtcacagaat gccgcactaatggaatagga

14 tcagagtgttttgtttttgttctc aagtgaataccagtgaccagga

15 gcccaggttctctacacacc gtcatggctgcactttgttg

16 tccgtagcttccctttttcc cacagcctacccctcctgta

17 gcaggcaagtagaaaagagca cagtgaaaccagggcaaact

Tabulka A.2: Sekvence primerů genu PMM2

Fragment Přímý primer Zpětný primer

1 ccgagttcctcgtgcc cctccctctcattcctcc

2 cccttagagttttggtctcc gcaaaggccaagaaaatg

3 cttgctggagtttagcg tacccgttcctcatcttcct

4 aaacagacagtggggcatgt atgttcctgtgacgcctctt

5 cacactagcctctgcttttt ctcctgggctcaagt

6 caagacccccatctcaaaaa atagctcactggcccacaac

7 gcccctttttcacctttt tcaatcacccacctctcc

8 ctctccctgcccagttaaatc ccaccgaatgccctatgct
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Tabulka A.3: Sekvence univerzálních primerů T7 a RP

Primer Sekvence

RP caggaaacagctatgac

T7 aatacgactcactatag

Tabulka A.4: Velikost syntetizovaných fragmentů genu TF

Fragment Velikost [bp] Fragment Velikost [bp]

1 316 10 297

2 391 11 386

3 379 12 310

4 390 13 370

5 391 14 358

6 354 15 368

7 395 16 395

8 360 17 273

9 394

Tabulka A.5: Velikost syntetizovaných fragmentů genu PMM2

Fragment Velikost [bp]

1 282

2 329

3 279

4 275

5 341

6 281

7 316

8 274
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Tabulka A.6: Relativní zastoupení sialovaných isoforem

sérového transferinu separovaných pomocí isoelektrické

fokusace ve vzorcích kontrolního souboru jedinců nega-

tivních pro CDG SK1–SK99

Vzorek 6* 5* 4* 3* 2* 1* 0*

SK1 6,2 20,2 52,7 14,6 6,2 0 0

SK2 7,2 18,3 50,2 15,8 8,4 0 0

SK3 6,3 19,7 56,6 10,6 6,8 0 0

SK4 9,2 20,2 49,6 12,4 8,5 0 0

SK5 6,1 18,4 52,8 14,6 8,1 0 0

SK6 7 20 50,7 14,4 7,9 0 0

SK7 6,4 20,6 48,8 16,3 7,9 0 0

SK8 5,2 21,5 47,6 18,4 7,3 0 0

SK9 5,7 20,9 56,9 9,5 7,1 0 0

SK10 5,9 18 58,8 9,1 8,3 0 0

SK11 7,1 18 53,8 13,1 8 0 0

SK12 3 11,4 55,4 19,7 10,5 0 0

SK13 5,7 16,9 52,9 14,6 9,8 0 0

SK14 5,7 19 56,8 12,7 5,9 0 0

SK15 5,5 16,5 53,5 16,5 8 0 0

SK16 8,7 18,2 56,3 11,3 5,5 0 0

SK17 6,9 16,5 56,1 13,6 6,9 0 0

SK18 5,2 16,2 53 18,5 7,1 0 0

SK19 5,7 17,9 54,4 12,3 9,7 0 0

SK20 7,5 19,7 54,8 12,5 5,5 0 0

SK21 5 19 60 12,6 3,4 0 0

SK22 7,1 16,8 44,7 17,4 14 0 0

SK23 6,2 19,7 56,1 12,4 5,6 0 0

SK24 4,6 18,1 59,7 11,8 5,7 0 0

SK25 6,1 18 55,8 14,8 5,3 0 0

SK26 7 22,1 52,4 11,5 7 0 0

SK27 8,4 20,3 48,8 14,7 7,8 0 0

SK28 6,2 17,3 59,6 10,4 6,5 0 0

SK29 7,6 20,7 47 15,4 9,2 0 0
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Vzorek 6* 5* 4* 3* 2* 1* 0*

SK30 8,1 19 48,7 14,1 10,2 0 0

SK31 9,3 17,7 54,1 12,6 6,4 0 0

SK32 5,6 17,7 54,3 15,2 7,2 0 0

SK33 5,5 15,7 53,7 17 8,2 0 0

SK34 6,7 18,5 54,7 14,4 5,7 0 0

SK35 9,1 20,3 46,3 16,6 7,6 0 0

SK36 8 23,7 48,6 13,4 6,3 0 0

SK37 8,5 18,2 50,7 14 8,7 0 0

SK38 7,4 16,1 60,4 13,4 2,7 0 0

SK39 5,2 16,2 55,4 10,7 12,5 0 0

SK40 4,9 19,4 57,7 13,1 4,9 0 0

SK41 6,1 14 61,1 10,2 8,6 0 0

SK42 5,5 16,4 65,6 7,8 4,8 0 0

SK43 5,1 13,3 59,9 16,5 5,1 0 0

SK44 5,1 18,3 57,6 14,2 4,8 0 0

SK45 4,7 16,9 56,1 15,8 6,4 0 0

SK46 4,2 16,2 57,7 14,7 7,2 0 0

SK47 4,2 15,7 62,5 14,7 2,9 0 0

SK48 5,1 17,6 55,7 15,8 5,8 0 0

SK49 7,2 18,9 51,6 15,8 6,4 0 0

SK50 6,9 19,7 56,7 12,5 4,2 0 0

SK51 5,6 15,7 55,6 15,3 7,8 0 0

SK52 5,6 17,7 54,7 16,1 6 0 0

SK53 4,5 19,3 58 13,3 5 0 0

SK54 8,4 22,5 53,1 11 5 0 0

SK55 4,9 16,6 55,4 16,8 6,3 0 0

SK56 5,6 19,6 53 16,1 5,8 0 0

SK57 4,7 15,4 59,1 14,1 6,6 0 0

SK58 7 20,6 53,4 13,5 5,5 0 0

SK59 6,8 22,3 53,6 11,1 6,2 0 0

SK60 5,7 18,9 53,9 15,2 6,3 0 0

SK61 6,4 14,9 62,7 10,4 5,6 0 0

SK62 7,4 15,5 59,9 9,5 7,7 0 0

SK63 5,5 18,1 58,1 12,9 5,3 0 0
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Vzorek 6* 5* 4* 3* 2* 1* 0*

SK64 4,4 16,8 59,7 12,4 6,7 0 0

SK65 5 19,2 54,2 14,3 7,3 0 0

SK66 6,5 17,1 60,3 10,6 5,5 0 0

SK67 6,2 18,3 59,7 11,2 4,6 0 0

SK68 7,9 16,7 54,2 14,5 6,8 0 0

SK69 6,6 21,2 52,5 13,8 5,9 0 0

SK70 7 20,7 61,8 7,9 2,6 0 0

SK71 7,2 20,9 54 12,9 5 0 0

SK72 6,5 19,3 58,8 10,9 4,5 0 0

SK73 5,5 20,4 58,2 11,1 4,9 0 0

SK74 4,5 17,2 57 17 4,3 0 0

SK75 7,2 15,4 49,5 17,8 10,1 0 0

SK76 5,2 15 61,1 11,6 7 0 0

SK77 8,1 17,3 57,9 11,9 4,9 0 0

SK78 6 15,4 59,6 12,4 6,5 0 0

SK79 5,9 14 60,2 12 7,9 0 0

SK80 6,9 18,3 53,1 14,6 7,1 0 0

SK81 8,2 17,4 54,8 11,2 8,4 0 0

SK82 6,9 20,3 49,8 16 7 0 0

SK83 7,4 16,7 54,3 14,6 7 0 0

SK84 5,2 18,2 50,7 17 6,8 0 2,1

SK85 6,5 20,7 54,9 13,1 4,7 0 0

SK86 3,2 13,6 59 15,5 8,6 0 0

SK87 6,1 20,6 52,5 15,9 4,9 0 0

SK88 7,2 19,8 52,7 13,1 7,1 0 0

SK89 6 21,9 50,6 14,5 6,9 0 0

SK90 6,7 20,9 47,2 17,1 8,1 0 0

SK91 5 20,8 53,9 16,6 3,6 0 0

SK92 5,7 18,1 51,5 16,9 7,7 0 0

SK93 7,9 17,8 56,1 11 7,1 0 0

SK94 8,9 17,4 57,2 11,1 5,4 0 0

SK95 5,7 17,9 55,9 16,1 4,4 0 0

SK96 5,1 20,7 55,4 13,2 5,6 0 0

SK97 7 18 56,6 10,4 8,1 0 0
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Vzorek 6* 5* 4* 3* 2* 1* 0*

SK98 6,5 16,7 61,5 9,6 5,7 0 0

SK99 7,4 20,5 53,6 13,6 4,8 0 0

* relativní zastoupení [%] sialované isoformy transferinu označené podle počtu přítomných zbytků

kyseliny sialové

Obrázek A.1: Závislost relativního zastoupení hexasialotransferinu separovaného po-

mocí isoelektrické fokusace na věku jedinců kontrolního souboru SK1–SK99.
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Obrázek A.2: Závislost relativního zastoupení pentasialotransferinu separovaného

pomocí isoelektrické fokusace na věku jedinců kontrolního souboru SK1–SK99.

Obrázek A.3: Závislost relativního zastoupení tetrasialotransferinu separovaného

pomocí isoelektrické fokusace na věku jedinců kontrolního souboru SK1–SK99.
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Obrázek A.4: Závislost relativního zastoupení trisialotransferinu separovaného po-

mocí isoelektrické fokusace na věku jedinců kontrolního souboru SK1–SK99.

Obrázek A.5: Závislost relativního zastoupení disialotransferinu separovaného po-

mocí isoelektrické fokusace na věku jedinců kontrolního souboru SK1–SK99.
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Dodatek B

Příloha 2

B.1 Prezentace na konferencích

Výsledky diplomové práce byly prezentovány na konferencích s mezinárodní účastí:

Ondrušková Nina, Hansíková Hana: Kvantifikace sialovaných forem transferinu v

lidském séru. Dědičné metabolické poruchy 24. pracovní dny, 13.–15. května 2009,

Hotel Priessnitz, Lázně Jeseník

Veselá Kateřina, Ondrušková Nina, Hansíková H., Horová E., Guillard M., Janssen

A., Van den Heuvel B., Morava E., Wevers R.A., Marklová E., Lefeber D.J., Zeman J.:

Pitfall in CDG-I diagnostics: identification of a novel transferrin polymorphism at the

N-glycan attachment site. Dědičné metabolické poruchy 25. pracovné dni, 5.–7.

května 2010, Hotel Slovakia, Trenčianske Teplice
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Obrázek B.2: Abstrakt k prezentaci „Pitfall in CDG-I diagnostics: identification of a no-

vel transferrin polymorphism at the N-glycan attachment site.“ z konference Dědičné

metabolické poruchy 25. pracovné dni
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