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

EIEE-4 je způsobena heterozygotními mutacemi v genu STXBP1 na chromosomu 9q34.1.Tvoří ho 20 exonů, kóduje 

protein, který se pravděpodobně podílí na regulaci zakotvení a fúze synaptických váčků. Haploinsuficience STXBP1 

vede k poruše uvolňování váčků a k fenotypu EIEE.  

 

Indikační kritéria  

 časný nástup tonických křečí -před 6. měsícem věku 

 typické EEG (supression-burst, střídání výbojů s úseky utlumené „vyhaslé“ aktivity; hypsarytmie; multifokální 

hrot) 

 těžká psychomotorická retardace  

 

Analytické metody 

Metoda Vyšetřované markery/oblasti: 

Vyšetření metodou sekvenování dle Sangera Mutace v kódující oblasti genu STXBP1 

 

Doby odezvy vzorků (STATIM pouze po dohodě s klinickým genetikem)* 

 

Metoda 
Doba odezvy (pracovní dny): 

Běžně Statim 

Vyšetření STXBP1 metodou sekvenování dle Sangera  6 měsíců * 
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Centrální příjem 

vzorků: 

Po – Pá 

7:30h – 14.30h 

 

 

 

 

 

 

Odkazy  
 

 

 

 

 

Transport vzorku co nejdříve (nejpozději do 3 hodin po odběru), ve vhodných nádobách, boxech či 

stojanech při obyčejné teplotě. Dlouhodobý transport vyžaduje termostabilní přepravky zamezující 

znehodnocení vzorku mrazem nebo teplem (chladicí vložky). Žádanky uložit zvlášť do igelitových desek. 

Požadavky na vzorek 
 

Krev – 5 – 10 ml do K3EDTA  

 

 

Izolovaná DNA - 50- 300 ng/μl  a více v množství minimálně 

200 μl 

 

Vzorek označit minimálně jménem, příjmením a rodným číslem 

pacienta a datem odběru vzorku. DNA plodu označit 

jednoznačně jako DNA plodu. 

 

 


