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Myotonicka dystrofie typ 1 (DM1, OMIM 160900)
Myotonicka dystrofie typ 2 (DM2, OMIM 602668)

Myotonicka dystrofie je nejcastéjsi degenerativni muskularni dystrofie u dospélych osob. Jedna se
0 multisystémové onemocnéni, kromé svalii postihuje i srdce, o¢i, gonady, endokrinni z1azy a
mozek. Zakladni klinické symptomy u dospélych jsou myotonie a slabost kosternich svala.
RozliSuji se dve formy - myotonicka dystrofie typ 1 (DM1), kterd je podminéna expanzi
nekodujici CTG repetice v genu DMPK a myotonicka dystrofie typ 2 (DM2), podminéna expanzi
CCTG nekodujici repetice v CNBP genu (pfedchozi nazev genu ZNF9). Z typu DM1 se samostatné
vyc€leniuje kongenitalni myotonie charakterizovana hypotonii a t€Zkou generalizovanou slabosti pfi
narozeni, ¢asto doprovazenou respira¢ni insuficienci a véasnym umrtim. U déti s kongenitalni nebo
détskou formou je bézna i mentalni retardace a autismus.

Cilem diagnostiky je urcit pocet repetic tak, aby byl genotyp spravné ohodnocen (normalni,
intermediarni, expanze).

Normalni pocet tripleti ve DMPK genu je 5-35 CGG. Intermediarni alely od 36 do 50 CTG jsou
povazovany za potencionaln¢ nestabilni. Patologické alely jsou vétsi nez 50 CTG.

Normalni pocet repetic CCTG ve CNBP genu je do 75 CCTG. Patologické alely jsou vétsi nez 75
CCTG.

Ptesnou kategorizaci normélnich a patologickych alel uvadi a pravideln¢ aktualizuje NCBI Gene
Review

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1165/

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK 1466/

Indika¢ni kritéria
Vysetteni indikuje klinicky genetik.
Molekularné-genetické vysetieni genit DMPK a CNBP je pozadovano v piipadé

1. pacientt s klinickymi projevy myotonické dystrofie (myotonie a slabost kosternich svali -
distalni u DM1, proximalni u DM2), svalova bolest u DM2, v¢asna katarakta, defekt
prevodového systému srdce, diabetes mellitus, poruchy endokrinniho systému)

2. u ptibuznych pacientl s potvrzenou expanzi v DMPK /CNBP genu

3. prenatalni vysetfeni v rodinnych s potvrzenou expanzi v. DMPK /CNBP genu

Molekularng-genetické vySetieni gentt DMPK je pozadovéno také v piipade

1. novorozenct s hypotonii, facidlni svalovou slabosti a generalizovanou slabosti,
malformacemi nohy (pes ekvinovarus), respiracni insuficienci (pfiznaky se mohou
vyskytovat v riznych kombinacich)

déti s mentalni retardaci a/anebo autismem, poruchami artikulace, motorickymi potizemi
3. nalezu ekvinovart u plodu
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Analytické metody
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Metoda

VySetfované markery/oblasti:

Vysetfeni myotonické dystrofie typu 1 metodou TP-

DMPK gen 3’'netranslatovany region repetice CTG  oblast 19913.32

PCR
VySetfeni myotonické dystrofie typu 2 metodou PCR | CNBP gen intron 1 repetice CCTG  oblast 3g21.3
a RP-PCR
Doby odezvy vzorkii
Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetfeni myotonické dystrofie typu 1 metodou TP-PCR 25 10
Vysetfeni myotonické dystrofie typu 2 metodou PCR a RP-PCR 25 10
Kontaktni PoZzadavky na vzorek Odkazy
informace

Oddéleni lékarské
molekularni
genetiky

UBLG2.LF UK a
FN Motol

V Uvalu 84, Praha 5,
150 06

Centralni prijem
vzorku:

Po—-Pa

7:30h — 14.30h

Krev —5 ml do KsEDTA, déti 1-2ml

Kultivované buiiky plodové vody nebo nativni
choriové klky (10 mg)

Izolovana DNA - 50 - 300 ng/ul a vice v mnozstvi
minimalné 60 pl

Vzorek oznadit jménem, piijmenim a rodnym cislem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu oznacit
jednoznaéné jako DNA plodu

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni pfirucka

UBLG. Transport vzorku postou musi vyhovét pozadavkiim Ceské posty.
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http://www.omim.org/geneMap/19/640?start=-3&limit=10&highlight=640
http://www.omim.org/geneMap/3/503?start=-3&limit=10&highlight=503

