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Familiarni hemiplegicka migréna 1 a 3, OMIM 141500, 609634

Familiarni hemiplegickd migréna je autozomalné dominantni onemocnéni s riznou penetranci, s motorickou aurou
(hemiparéza az hemiplegie), s nékolika podtypy.
Familiarni hemiplegicka migréna 1, zplisobena heterozygotnimi mutacemi v genu CACNA1A,
familiarni hemiplegicka migréna 2, zptsobena heterozygotnimi mutacemi v genu ATP1A2, a familiarni hemiplegicka
migréna 3, zptisobena heterozygotnimi mutacemi v genu SCN1A.
Prvni projevy se objevuji vétSinou uz v détstvi, podobné ataky ma alespoit jeden pfimy piibuzny.
Piedpoklada se, ze pfi¢inou neurologické manifestace je vazokonstrikce s naslednym fokalnim edémem. Riizni autoti
jako dalsi rysy onemocnéni popisuji cerebeldrni dysfunkci, degeneraci retiny, hluchotu a nystagmus.

Indikaéni kritéria

e migréna s aurou

e hemiparéza rizného stupné (obvykle 30- 60 minut)
e alespon 1 ptibuzny prvniho stupné se stejnymi zachvaty

Analytické metody

Metoda

Vysetfované markery/oblasti:

Vysetifeni masivné paralelnim sekvenovanim (NGS),

panel Unicorn

Mutace v kodujici oblasti genu CACNA1A a SCN1A

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze po dohodé s laboratoii)*

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda
Bézné Statim
Vysetfeni metodou sekvenovani NGS, panel Unicorn 120 *
Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
informace

Oddéleni lékaiské
molekularni genetiky

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V Uvalu 84, Praha 5,
150 06

Centralni prijem
vzorkii:

Po—Pa

7:30h — 14.30h

Krev -5 do K;EDTA

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

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
nebo Cislem pojisSténce a datem odbéru vzorku.

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni p¥iru¢ka UBLG. Transport
vzorku postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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