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Spinocerebelarni ataxie typ 1 (SCA1, 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)
Spinocerebelarni ataxie typ 28 (SCA28, OMIM 610246)
Dentatorubralni pallidolysicka dystrofie (DRPLA, OMIM 125370)

Spinocerebelarni ataxie jsou autozomalné-dominantné dédi¢na pomalu progredujici onemocnéni
charakterizovana nejistou anebo nekoordinovanou chtizi o Siroké bézi ¢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 mozecku.
Dédi¢né formy musi byt odliSeny od negenetickych pficin ataxii. Pfehled hereditarnich ataxii S
odkazy na jednotlivé klinické jednotky je aktualizovéan na strankach GeneTest
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1138/. V Ceské republice se nejéastéji vyskytuje
Spinocerebelarni ataxie typu 2 (SCA2).

Molekuliarné-genetické vySetieni genti pro SCA1, SCA2, SCA3, SCA6-8, SCA12, SCA1L7 a
DRPLA rozlisi normalni alely od expandovanych alel, které zpiisobuji nemoc. Vysetieni SCA28
zahrnuje sekvenovani exont 15 a 16 genu AFG3L2.

Indikacéni kritéria

Molekularné-genetické vysetieni SCA je obvykle pozadovano v piipadé
1. podezieni na SCA u pacienta s dysfunkci cerebella a asociovanych systémii cerebela
a/anebo misnich 1ézi a/anebo ztratou perifeniho €iti s moznymi dal$imi pfidavnymi
symptomy (viz GeneTest http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1138;
http://neuromuscular.wustl.edu/ataxia/domatax.html)
2. pribuznych pacientt s identifikovanou mutaci v nékterém z SCA gent
3. prenatalni vySetfeni v rodinach s identifikovanou mutaci v nékterém z SCA gent

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:

Vysetteni SCAL, SCA2, SCA3, SCAG,
SCA7, SCA8, SCA12, SCA17 a DRPLA

SCA1 ATXN1 gen

kodujici region

repetice CAG

oblast 6p22.3

SCA2 ATXNZ2 gen

kodujici region

repetice CAG

oblast 12g24.12

metodou PCR a TP-PCR a fragmenta¢ni SCA3 ATXN3 gen kodujici region repetice CAG  oblast 14932.12

analyzou na ABI3130 SCA6 ACNAI1A gen kodujici region repetice CAG  oblast 19p13.2
SCA7 ATXNT7 gen kodujici region repetice CAG  oblast 3p14.1
SCA8 ATXN8OS gen 3'UTR repetice CAG  oblast 13921
SCA12 PPP2R2B gen 5'UTR repetice CTG  oblast 5932
SCA17 TBP gen kodujici region repetice CAG  oblast 6g27
DRPLA DRPLA gen kodujici region repetice CAG  oblast 12p13.31

Vysetieni SCA28 metodou PCR a SCA28 AFG3L2 gen exony 15,16 oblast 18p11.21

sekvenovani
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Doby odezvy vzorki

Doba odezvy:
Metoda
Bézné Statim
Vysetieni SCA1, SCA2, SCA3, SCA6, SCAT7, SCA8, SCA12, SCA17 a DRPLA 6 mésicl 10 dnt
metodou PCR a TP-PCR a fragmenta¢ni analyzou na ABI3130 a
vySetieni SCA28 metodou PCR a sekvenovani
Kontaktni PoZadavky 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 —5-10 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
mnoZzstvi 50 ul

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

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

desek.
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