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Angelmaniv syndrom (OMIM 105830)

Angelmantv syndrom (AS) je onemocnéni charakterizované opozdénim psychomotorického vyvoje, pohyby pfipominajicimi
loutku, atakami nepfiméfeného smichu, epileptickymi zachvaty, opoZzdénim vyvoje feci. Retardace je pozorovana mezi 6. a 12.

meésicem véku.

Angelmaniv syndrom nelze z laboratorniho hlediska posuzovat oddélené od syndromu Prader-Willi. Oba syndromy se
vyskytuji s incidenci 1/10-25 000. Vétsina ptipadti vznika de novo a je zpisobena deleci 4-4,5 Mb v oblasti 15q11-13
(70-75%) s rizikem rekurence cca 1%.
Druhou nejcastéjsi pficinou je uniparentalni disomie (UPD) - u AS 5%, vétsinou isodisomie. Imprintingové defekty se
vyskytuji v 1-5%, riziko rekurence mize byt az 50%.

5-10% pacient s AS ma mutaci v UBE3A genu.

Chromozomalni pfestavby odpovidaji za méné nez 1% ptipadu, riziko rekurence je az 25%.
Pfiblizn€ u 10% pacientl s typickymi ptiznaky AS se genetickou podstatu onemocnéni nepodaii prokazat.
Geny, kter¢ lezi v PWS/AS kritické oblasti, podléhaji genomovému imprintingu.

Indikaéni kritéria

Opozdény psychomotoricky vyvoj, porucha vyvoje feci (ojedinéla slova), porucha koordinace pohybi, ataxie, poruchy chovani
- Casté epizody smichu, "happy puppet", mavani rukama, poruchy pozornosti.

Ptipadné mikrocefalie, zachvatové onemocnéni zacinajici pied 3. rokem véku, abnormalni EEG, méné Casto strabismus,
hypopigmentace kiize a o¢i, plagiocefalie, Siroka tsta, fidké zuby, prominujici mandibula, protruse jazyka, hypersalivace,
zvysSené Slachosvalové reflexy, v novorozeneckém a kojeneckém véku problémy s piijmem potravy.

Analytické metody

Metoda

Vysetiované markery/oblasti:

Vysetfeni Angelmanova syndromu metodou MS-
MLPA, kit ME028 (MRC-Holland)

Detekce zmény poctu kopii a metylace CpG ostrivkt v oblasti 15q11 -
PWS/AS kriticka oblast

Vysetteni Angelmanova syndromu metodou

sekvenace genu UBE3A

Detekce bodovych mutaci v genu UBE3A, exony 7-16
Ref.sek. NM_130838.1

Doby odezvy vzorki

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Vyseteni Angelmanova syndromu metodou MS-MLPA, kit ME028 20 10

(MRC-Holland)

Vysetieni Angelmanova syndromu metodou sekvenace genu UBE3A 20 10
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace

Krev —5 ml do KsEDTA (novorozenci 1ml)

Oddéleni lékaiské )

molekularni genetiky Kultivované buiiky plodové vody, nativni nebo kultivované

UBLG 2. LF UK a FN choriové klky (20 mg), po dohodé nativni plodova voda

Motol

V Uvalu 84, Praha 5, Izolovana DNA - 50 - 300 ng/ul a vice v mnozstvi 50 ul

150 06

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem

Centralni pfijem pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznaéné jako

vzorki: DNA plodu.

Po - Pa

7:30h — 14.30h

Transport vzorku co nejdiive (nejpozdéji do 3 hodin po odbéru), ve vhodnych nadobach, boxech ¢i stojanech pii obycejné
teploté. Dlouhodoby transport vyzaduje termostabilni pfepravky zamezujici znehodnoceni vzorku mrazem nebo horkem
(chladici vlozky). Zadanky ulozit zvlast’ do igelitovych desek.
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