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Epizodicka ataxie typ 2 (EA2) - gen CACNAL1A (OMIM 108500)
Spasticka paraplégie (SPG7) - gen SPG7 (OMIM 607259)

Hereditarni cerebelarni ataxie jsou pomalu progredujici onemocnéni charakterizovana nejistou anebo
nekoordinovanou chiizi o Siroké bazi ¢asto asociovanou s poruchou koordinace koncetin, dysartrii a nystagmem.
Mohou byt pfitomné i pyramidalni a extrapyramidalni symptomy, oftalmoplégie a kognitivni defekt. Casto se

vyvine atrofie mozecku.

V Ceské republice se nejéastéji vyskytuje spinocerebelarni ataxie typu 2 (SCA2). Mezi nejéast&jsi hereditarni
cerebelarni ataxie se fadi i autozomalné dominantné dédicné epizodicka ataxie typu 2 a autozomalné recesivné
dédicna spasticka paraplégie typ 7, které jsou podminény mutacemi v genu CACNA1A a SPG7.

EAZ2 je charakterizovana paroxysmalnimi ataky ataxie, vertiga a nevolnosti trvajici nékolik minut az dnt.
Pfidruzené symptomy jsou dysartrie, diplopie, dystonie, hemiplégie, nystagmus a dalsi. 50 % pacientti ma
migrény. Nastup choroby je mezi 2. az 32. rokem. Frekvence ataki variruje od n¢kolika za rok az po n¢kolik
za tyden. Mezi ataky jsou pacienti asymptomaticti, ale postupné jsou problémy kontinualni.

SPG7 je charakterizovana progresivni bilateralni slabosti nohou a spasticitou se ztratou vibra¢niho ¢iti. Nastup
je obvykle v détstvi, ale rozptyl je od 11 do 72 let. Pfidavné symptomy jsou hyperreflexe v ramenou, sfinkterové
obtize, dysartrie, dysfagie, nystagmus, cerebelarni ataxie, ztrata sluchu, skolioza, pes cavus, motoricka

a senzoricka neuropatie, a amyotrofie. Casté je atrofie moze¢ku na MRI mozku.

Molekularné-genetické vySetieni geni SPG7 a CACNAI1A zahrnuje sekvenovani vSech exonti metodou
masivng¢ paralelniho sekvenovani (NGS). Metoda zachyti i delece/duplikace genu nebo jeho casti.

Indikujici 1ékai ma moZnost vybrat jen jeden gen a druhy jiZ nevySetiovat.

Vyseti‘eni NGS-WES indikuje pouze 1ékaf odbornosti 208 1ékafska genetika.

Indikaéni kritéria

Molekularné-genetické vySetteni hereditarnich ataxii je obvykle pozadovano v piipadé

1. podezieni na hereditarni ataxii u pacienta s dysfunkci cerebella a asociovanych systémi cerebella
a/anebo misnich 1ézi a/anebo ztratou periferniho €iti s moznymi dalSimi pfidavnymi symptomy

2. ptibuznych pacientti s identifikovanou mutaci v nékterém z gent

Analytické metody

Metoda

Vysetfované markery/ref.sekvence/oblasti:

Vysetfeni hereditarnich ataxii SPG7 a
EA2 metodou masivné paralelniho
sekvenovani NGS - panel v ramci WES

Spasticka paraplégie typ 7, SPG7 gen, NM_003119.3, oblast 16q24.3
Epizodicka ataxie typ 7, CACNALA gen, NM_00068.3, oblast 19p13.13

Analyzovany jsou v8echny exony dle daného transkriptu s pfesahem 5nt do
intrond. Data z neindikovanych genti jsou pied zobrazenim vysledkl jednotlivych
pacientil k interpretaci zakryta a dale nejsou analyzovana.

(geny SPG7 a CACNALA) Delece nebo duplikace jednoho nebo vice exonti vysetfovanych gend.
Ovéfeni nalezli nebo cilena detekce varianty se provadi Sangerovym
sekvenovanim.
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Doby odezvy vzorki (*STATIM pouze po dohod¢ s laboratofi, 1ze uplatnit zejména pro rodinné
piislusniky se zndmou mutaci)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda -
Bézné Statim
Vysetieni cerebelarnich ataxii v genech SPG7 a CACNALA masivné paralelnim
. 120 *
sekvenovanim (NGS)
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace htto: ; ;
o ttp://www.ncbi.nlm.ni

Oddelent 1kafské Krev: min. 4 ml do K;EDTA h.0ov/books/NBK 1138
molekulirni genetiky Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/pl a vice v mnozstvi http://neuromuscular.wu
4. patro, G oou stl.edu/ataxia/domatax.h
. Vzorek oznadit minimalné jménem, pfijmenim a rodnym tml
UBLG 2. LF UK a FN ¢islem pacienta a datem odbéru vzorku.
Motol
V tvalu 84/1, Praha 5,
150 06
Centralni piijem
vzorki:
Po—Pa

7:30az14:30 h

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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