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FN MOTOL

EIEE-4 (early infantile epileptic encephalopathy-4) (OMIM 612164, 602926)

EIEE-4 je zpusobena heterozygotnimi mutacemi v genu STXBP1 na chromosomu 9934.1. Tvoti ho 20
exontl, Koduje protein, ktery se pravdépodobné podili na regulaci zakotveni a fuze synaptickych vacku.
Haploinsuficience STXBP1 vede k poruse uvoliovani vackl a k fenotypu EIEE.

VySetieni miiZe indikovat pouze lékaisky genetik.
Indikaéni kritéria
e casny nastup tonickych kieci -pied 6. mésicem véku

o typické EEG (supression-burst, sttidani vyboju s useky utlumené ,,vyhaslé* aktivity; hypsarytmie;
multifokalni hrot)

o té&zka psychomotoricka retardace

Analytické metody

Metoda VySetirované markery/oblasti:

VySetfeni v rimei NGS panelu CES, vySetfeni Mutace v kodujici oblasti genu STXBP1 Ref. Sek. NM_003165.1
metodou sekvenovani dle Sangera cilené

Vysetfeni pomoci SALSA MLPA kitu P138

(MRC — Holland) Delece a duplikace u vybranych exonti STXBP1

Doby odezvy vzorki (*STATIM pouze po dohodé s klinickym genetikem)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetfeni v ramci NGS panelu CES 250 *
Vysetteni STXBP1 metodou sekvenovani dle Sangera + MLPA vysetfeni 25 *
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace
5 5 Krev: min. 4 ml do K;EDTA Hamdan et al, Ann
molekularni genetiky, Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZstvi Jun;65(6):748-53
minimalné 200 pl ' '
4, patro, G
, Vzorek oznac¢it minimalné jménem, piijmenim a rodnym
UBLG 2. LF UK a FN ¢islem pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu 0znacit
Motol, jednoznacéné jako DNA plodu.
V uvalu 84/1, Praha 5,
150 06
Centralni prijem
vzorki:
Po-P4
7:30 az 14:30 h

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni ptiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkiim Ceské posty.
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