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Spinocerebelarni ataxie typ 1 (SCAL, OMIM 164400)
Spinocerebelarni ataxie typ 2 (SCA2, OMIM 183090)
Spinocerebelarni ataxie typ 3 (SCA3, OMIM 109150)
Spinocerebelarni ataxie typ 6 (SCA6, OMIM 183086)
Spinocerebelarni ataxie typ 7 (SCA7, OMIM 164500)
Spinocerebelarni ataxie typ 8 (SCA8, OMIM 608768)
Spinocerebelarni ataxie typ 12 (SCA12, OMIM 604326)
Spinocerebelarni ataxie typ 17 (SCA17, OMIM 607136)
Dentatorubralni pallidoluysianska atrofie (DRPLA, OMIM 125370)
Spinocerebelarni ataxie typ 27B - pozdni nastup (SCA27B, OMIM 620174)

Spinocerebeldrni ataxie jsou autozomalné-dominantné dédicna 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 moze&ku.

Dédi¢né formy musi byt odliSeny od negenetickych pfi¢in ataxii. Pfehled hereditarnich ataxii s odkazy

na jednotlivé klinické jednotky je aktualizovan na strankach GeneReviews. V Ceské republice se nejéastéji
vyskytuje Spinocerebelarni ataxie typu 2 (SCA2).

Molekularné-genetické vySetieni genti pro SCA1, SCA2, SCA3, SCA6-8, SCA12, SCA17, DRPLA a
SCAZ27B rozlisi normalni alely od expandovanych alel, které zpisobuji nemoc.

Indikacéni kritéria
Molekularné-genetické vysetfeni SCA je obvykle pozadovano v ptipadé

1. podezieni na SCA u pacienta s dysfunkci cerebella a asociovanych systému cerebella a/nebo miSnich
1ézi a/nebo ztratou periferniho ¢iti s moznymi dal$imi pfidavnymi symptomy (viz odkazy nize)

2. SCAZ27B je indikovano u pacientli s nastupem onemocnéni obvykle kolem 55. roku Zivota
(v rozmezi od 30 do pozdnich 80 let).

3. ptibuznych pacientl s identifikovanou mutaci v nékterém z SCA genil
4. prenatalnich vySetfeni v rodinach s identifikovanou mutaci v nékterém z SCA genti

Analytické metody

Metoda Vysetiované markery/oblasti:

SCA1 — ATXNI gen, kodujici region, repetice CAG, oblast 6p22.3

SCA2 — ATXN2 gen, kodujici region, repetice CAG, oblast 12924.12

SCA3 — ATXN3 gen, kodujici region, repetice CAG, oblast 14q32.12

Vysetieni SCAL, SCA2, SCA3,
SCAG6, SCA7, SCA8, SCA12,
SCA17, DRPLA a SCA27B
metodou PCR a TP-PCR a
fragmentacni analyzou na
genetickém analyzatoru

SCAG6 — ACNAI1A gen, kodujici region, repetice CAG, oblast 19p13.2

SCA7 — ATXN7 gen, kodujici region, repetice CAG, oblast 3p14.1

SCA8 — ATXNBOS gen, 3'UTR, repetice (CTA-TAG),(CTG-CAG),, oblast 13921

SCA12 — PPP2R2B gen, 5'UTR, repetice CAG, oblast 5q32

SCAL7 — TBP gen, kédujici region, repetice CAG/CAA, oblast 6q27

DRPLA — DRPLA gen, kodujici region, repetice CAG, oblast 12p13.31

SCA27B - FGF14 gen, intron 1, repetice GAA, oblast 13933
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Doby odezvy vzorki (* STATIM pro cilené vySetieni znamé mutace, jinak pouze po dohodé

S laboratoii)

Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda
Bézné Statim

Vysetfeni SCA1, SCA2, SCA3, SCAG6, SCA7, SCA8, SCA12, SCAL17, DRPLA a
SCA27B metodou PCR a TP-PCR a fragmentaéni analyzou na genetickém 60 10*
analyzatoru

Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy

informace htto: : :

. " ttp://www.ncbi.nlm.ni

Oddéleni lékaFske Krev: min. 4 ml do KsEDTA (déti 1-2 ml) h.gov/books/NBK1138/

molekularni genetiky
4, parto, G

UBLG 2. LF UK a FN
Motol

V tvalu 84/1, Praha 5,
150 06

Centralni piijem
vzorkii:

Po—Pa

7:30 az 14:30 h

Kultivované buiiky plodové vody nebo nativni choriové

klky: 10 mg

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

minimalnim mnozstvi 60 pl

Vzorek oznacit jménem, pfijmenim a rodnym ¢islem pacienta
a datem odbéru vzorku. DNA plodu oznacit jednoznaéné jako

DNA plodu

http://neuromuscular.wu
stl.edu/ataxia/domatax.h
tml

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni p¥iru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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