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Ustav biologie a lIékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol
Prednosta: Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.
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FN MOTOL

Familiarni hemiplegicka migréna 1, 2 a 3 (OMIM 141500, 602481 a 609634)

etiky

Familiarni hemiplegickd migréna je autozomalné dominantni onemocnéni s riiznou penetranci, s motorickou

aurou (hemiparéza az hemiplegie), s n¢kolika podtypy.

Familiarni hemiplegickd migréna 1, zplisobend heterozygotnimi mutacemi v genu

NM_001127221.1(CACNALA), familiarni hemiplegicka migréna 2, zptisobena heterozygotnimi mutacemi
v genu NM_000702.4(ATP1A2) a familiarni hemiplegickd migréna 3, zptisobena heterozygotnimi mutacemi

v genu NM_001165963.3(SCN1A).

Prvni projevy se objevuji vét§inou uz v détstvi, podobné ataky ma alespoii jeden ptimy piibuzny.

Predpoklada se, ze pri¢inou neurologické manifestace je vazokonstrikce s naslednym fokalnim edémem.

Rizni autofi jako dalsi rysy onemocnéni popisuji cerebelarni dysfunkci, degeneraci retiny, hluchotu a
nystagmus.

Vysetieni miiZe indikovat pouze 1ékarsky genetik.
Indikac¢ni kritéria

e migréna s aurou

e hemiparéza ruzného stupné (obvykle 30-60 minut)

e alespon 1 ptibuzny prvniho stupné se stejnymi zachvaty

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Vysetieni masivné paralelnim sekvenovanim (NGS), panel v | Mutace v kodujici oblasti genu CACNA1A, ATP1A2
ramci WES SCN1A

a

Doby odezvy vzorki (* STATIM pouze v odivodnénych piipadech po dohodé s laboratoft)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetfeni metodou sekvenovani NGS, panel v ramci WES 120 *
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace
Krev: min. 4 ml do K;EDTA i
Oddéleni 1ékaské ’ g'ef]k";"’} etal,
molekularni genetiky Izolovana DNA: koncentrace 50—300 ng/ul a vice v mnozstvi ephalalgia.
minimalng 200 pl 2018;38(12):1849-1863
4, patro, G
, Vzorek oznac¢it minimalné jménem, piijmenim a rodnym
II\J/II?)E)IG 2.LFUK aFN ¢islem nebo Cislem pojisténce a datem odbéru vzorku.
V uvalu 84/1, Praha 5,
150 06
Centralni prijem
vzorki:
Po-Pa
7:30az 14:30 h

Transport vzorku musi respektovat maximélni dobu stability vzorku - viz Laboratorni piiru¢ka UBLG. Transport vzorku

postou musi vyhovét pozadavkiim Ceské posty.
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