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Ustav biologie a lIékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol

BFIS (Benign Familial Infantile Seizures) (OMIM 605751)
DYT 10 (Episodic Kinesigenic Dyskinesia 1) (OMIM 128200)

Benigni familiarni infantilni kiece jsou autozomalné dominantni onemocnéni, jehoZ nejcastéjsi genetickou
pri¢inou jsou mutace v genu PRRT2 na chromozomu 16. Gen ma 4 exony.

Parcialni zachvaty zacinaji mezi 3.—12. mésicem zivota, jsou kratké a prognoza je ptizniva.

S mutacemi v tomto genu jsou rovnéz spojovany paroxysmalni kinezigenni dyskineze, infantilni kiece

S choreoatetdzou, mén¢ ¢asto hemiplegicka migréna a jiné formy epilepsie.

PRRT?2 je presynapticky transmembranovy protein, je soucasti SNARE komplexu, jenz umoziuje fuzi
synaptickych vesikuld s plazmatickou membranou. Mutace jsou pticinou jeho haploinsuficience.

Indikacéni kritéria

BFIS: Zachvaty typicky fokalni (zaraz deviace oci a hlavy, tonické ¢i klonické kiece koncetin, Casto
cyanosa, mozny vyvoj zachvatu do bilateralnich tonicko-klonickych kieci), pfi nastupu zachvatl se zachvaty
Casto kupi, jsou ¢etné; zaCatek zachvatd obvykle v prvnim roce véku. Neurologicky nalez normalni, PM
vyvoj obvykle normalni. Interiktdlni EEG bez epileptiformnich grafoelement. MRI mozku bez strukturalni
abnormity. V RA byvaji stejné kiece a/nebo hemiplegickd migréna a/nebo paroxysmalni kinezigenni

dyskineze.

DYT 10: Obvykle uniformni dyskineze/dystonie spousténé nahlym pohybem, kratké trvani atak (<1 minuta),
nepfitomnost ztraty védomi nebo bolesti béhem atak, terapeuticky efektivni nizka davka karbamazepinu
nebo lamotriginu, vylou¢eni jinych organovych onemocnéni, zejména strukturalni zmény mozku, veék
nastupu mezi 1 a 20 lety, pokud neni rodinna anamnéza.

Analytické metody

Metoda

VySetiované markery/oblasti:

Vysetfeni metodou sekvenovani dle Sangera

Mutace v kodujici oblasti genu PRRT2
Ref. sek. GenBank NM_14539.2

Doby odezvy vzorki (* STATIM pouze po dohodé s klinickym genetikem)
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Vysetteni PRRT2 metodou sekvenovani dle Sangera
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Centralni pFrijem vzorku:
Po-P4
7:30 az 14:30 h

Pozadavky na vzorek

Krev: min. 4 ml do K;zEDTA

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice
v mnozstvi minimalné 200 pl

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a
rodnym ¢islem pacienta a datem odbéru vzorku.
DNA plodu ozna¢it jednoznaéné jako DNA

plodu.
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Transport vzorku musi respektovat maximélni dobu stability vzorku - viz Laboratorni piiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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