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Spinalni muskularni atrofie (SMA, OMIM 253300, 253550, 253400, 271150)

Spinalni muskularni atrofie je druhou nejcastéjsi letalni autozomalné recesivni détskou chorobou po cystické
fibroze, s incidenci 1 : 10 000 zivé narozenych déti a frekvenci heterozygoti uvadénou pro kavkazskou
populaci 1 : 35. Onemocnéni je charakterizované progresivni svalovou slabosti, zpisobenou degeneraci a
ubytkem buné¢k prednich rohdi miSnich. Podle nastupu a pribéhu onemocnéni je nemoc klasifikovana do tfi
nebo vice klinickych subtypti (SMA I Werdnig-Hoffmann, SMA 1I, SMA 111 Kugelberg-Welander, SMA V-

adultni forma).

Molekularné-geneticka diagnostika je zaloZzena na stanoveni pfitomnosti exonu 7 SMN1 genu, protoze
95-98 % pacientti se SMA s mutaci v SMN1 genu ma homozygotni deleci tohoto exonu. Asi 2-5 % pacientl
jsou slozeni heterozygoti (delece/mutace). Zhruba 2 % postizenych jedinci maji mutaci, ktera vznikla de

novo.

Indikaéni kritéria

Rodinna anamnéza, hypotonie, progresivni svalova slabost, nalez na EMG, neprospivani, pneumonie,

skoli6za

Vysetieni miiZe indikovat pouze l1ékarsky genetik.

Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Vysetteni spinalni muskuldrni atrofie metodou
MLPA, kit P060 nebo P021 (MRC-Holland)

Vysetteni po¢tu kopii genu SMN1a SMN2
NM_000344.4 (SMN1), NM_017411.4 (SMN2)

Doby odezvy vzorkii
Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

VysSetfeni spinalni muskularni atrofie metodou MLPA, kit PO60 nebo o5 10
P021(MRC-Holland)

Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy

informace http://www.mlpa.com
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Centralni prijem
vzorkii:

Po—Pa
7:30az14:30h

Krev: min. 4 ml do KzEDTA (novorozenci 1-2 ml)

Kultivované buiiky plodové vody, nativni nebo kultivované
choriové klky: 10 mg (po dohodé nativni plodova voda)

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZstvi

50-100 pl

Vzorek oznac¢it minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné

jako DNA plodu.

Arkblad EL. et al.
(2006). Multiplex
ligation-dependent
probe amplification
improves diagnostics
in spinal

muscular atrophy.
Neuromuscul Disord.
16:830-8.

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