FN
M-

Fakultni nemocnice Motol a Homolka

V uvalu 84/1, 150 00 Praha 5
Laboratoie UBLG

Ustav biologie a lékaiské genetiky 2. LF UK a FNMH
Prednosta: Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.

https://www.fnmotol.cz/kliniky-a-ambulance/ublg/

&5
=

3
ST
R

U1BELG

biologie a lékarské genetiky

Thomsenova kongenitalni myotonie gen CLCN1 (118425 OMIM)
Beckerova kongenitalni myotonie gen CLCN1 (118425 OMIM)

Kongenitalni paramyotonie gen SCN4A (603967 OMIM)

Kongenitalni myotonické syndromy jsou vzacna dédi¢né svalova onemocnéni asociovana s myotonii,
pricemz dystrofickd komponenta neni prominentné vyjadiena (non-dystrofické myotonické syndromy). Jsou
zpusobeny mutacemi v genu CLCN1 lokalizovaném na chromozomu 7, kde mohou zpuisobit jak recesivni
formu (Beckerova kongenitalni myotonie) tak dominantni formu (Thomsenova kongenitalni myotonie), nebo
mutacemi v genu pro sodikovy kanal SCN4A, které maji dominantni efekt (kongenitalni paramyotonie,
hyperkalemicka a hypokalemicka periodickd paralyza a myotonie provokované draslikem).

Vysetieni NGS-WES indikuje pouze lékat odbornosti 208 1ékaiska genetika.

Indikacéni kritéria

Molekularné-genetické vySetieni non-dystrofickych myotonii je obvykle pozadovéno v ptipadé

1. podezieni neurologa - specialisty na nervosvalova onemocnéni na tato onemocnéni (symptomy Viz
odkazy nize) vétSinou po vylou¢eni myotonickych dystrofii typu 1 a 2 (vySetieni expanzi v genech
DMPK A CNBP)

2. ptibuznych pacientl s identifikovanou mutaci v nékterém z gentt SCN4A nebo CLCN1

Analytické metody

Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Vysetteni genu CLCN1 a SCN4A metodou sekvenovani dle

Vysetteni kddujici oblasti genu CLCN1

a SCN4A.

Sangera
I\D/_}:;s;(t)r)em genu CLCN1 metodou MPLA (MRC Holland kit VySetfeni kédujici oblasti genu CLCN1
Vysetteni kddujici oblasti genu CLCN1 a SCN4A a

Analyza geni CLCN1 a SCN4A metodou NGS - WES

deleci/duplikaci v genech CLCN1 a SCN4A

Doby odezvy vzorki (* STATIM pouze v odivodnénych pfipadech po dohod¢ s laboratoii)

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda
Bézné Statim
Vysetfeni genid CLCN1 a SCN4A metodou sekvenovani a MLPA 120 *
Analyza genit CLCN1 a SCN4A metodou NGS - WES 120 *
Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
informace htto:
o ttp://neuromuscula
Oddelent 1ékafské Krev: min. 4 ml do K;EDTA r wust] edu/mother/
molekularni genetiky Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/pl a vice v mnozstvi 60 pl. activity.html#mcd
4. patro, G. Kultivované buiiky plodové vody, nativni nebo kultivované

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V tvalu 84/1, Praha 5,
150 06

Centralni prijem
vzorki:
Po-Pa

7:30 az 14:30 h

choriové klky: 20 mg.

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku.

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

postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.




