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

Benigni familiarni infantilni kieée jsou autozomalné dominantni onemocnéni, jehoz nejéastéjsi genetickou ptic¢inou jsou
mutace v genu PRRT2 na chromozomu 16. Gen ma 4 exony.

Parcialni zachvaty za¢inaji mezi 3.—12. mésicem zivota, jsou kratké a prognéza je ptizniva.

S mutacemi v tomto genu jsou rovnéz spojovany paroxysmalni kinezigenni dyskineze, infantilni kiece s
choreoatetozou, méné ¢asto hemiplegickd migréna a jiné formy epilepsie.

PRRT?2 je presynapticky transmembranovy protein, je soucasti SNARE komplexu, jenz umoziiuje fiizi synaptickych
vesikulii s plazmatickou membranou. Mutace jsou pti¢inou jeho haploinsuficience.

Indikac¢ni Kkritéria
Nebyla stanovena.

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:
Vysetieni 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)*

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
BéZné Statim
Vysetfeni PRRT2 metodou sekvenovani dle Sangera 120 *
Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
informace

Oddéleni lékarské
molekularni genetiky,
4.patro G

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V Uvalu 84, Praha 5,
150 06

Centralni prijem
vzorki:

Po—Pa

7:30h — 14.30h

Krev -5 ml do K;EDTA

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

Vzorek oznadit minimalné jménem, pfijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu oznadit
jednoznacéné jako DNA plodu.

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni piiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkiim Ceské poSty.
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