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Ustav biologie a lIékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol
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FN MOTOL

Thomsenova kongenitalni myotonie gen CLCN1 (118425 OMIM)
Beckerova kongenitalni myotonie gen CLCN1 (118425 OMIM)
Kongenitalni paramyotonie gen SCN4A (603967 OMIM)

Kongenitalni myotonické syndromy jsou vzacna dédiéna svalova onemocnéni asociovana s myotonii, pfi¢emZ
dystroficka komponenta neni prominentné vyjadfena (non-dystrofické myotonické syndromy). Jsou zptisobeny
mutacemi v genu CLCN1 lokalizovaném na chromozomu 7, kde mohou zpUsobit jak recesivni formu (Beckerova
kongenitalni myotonie) tak dominantni formu (Thomsenova kongenitalni myotonie), nebo mutacemi v genu pro
sodikovy kanal SCN4A, které¢ maji dominantni efekt (kongenitalni paramyotonie, hyperkalemicka a hypokalemicka
periodicka paralyza a myotonie provokované draslikem).

Indikacni kritéria
Molekularné-genetické vysSetieni non-dystrofickych myotonii je obvykle pozadovano v ptipadé
1. podezieni neurologa - specialisty na nervosvalova onemocnéni na tato onemocnéni
(symptomy viz http://neuromuscular.wustl.edu/mother/activity.html#mcd) vétsinou po
vylouceni myotonickych dystrofii typu 1 a 2 (vySetfeni expanzi v genech DMPK A ZNF9)
2. ptibuznych pacientti s identifikovanou mutaci v nékterém z genit SCN4A nebo CLCN1)

Analytické metody

Metoda Vysetirované markery/oblasti:
Vysetteni genu CLCN1 a SCN4A metodou Vysetteni kodujici oblasti genu CLCN1 a SCN4A.
sekvenovani dle Sangera
Vysetieni genu CLCN1 metodou MPLA (MRC Vysetieni kodujici oblasti genu CLCN1
Holland kit P-350)

Doby odezvy vzorkii (STATIM pouze po dohodé s laboratoii)*

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim
Vysetteni geni CLCN1 a SCN4A metodou sekvenovani a MLPA 6 *
mésict
Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy
informace
Krev -5 ml do K;EDTA
Oddéleni lékai'ské
molekularni genetiky 1zolovana DNA - 50 - 300 ng/ul a vice v mnozstvi 50 ul.
4. patro, G.
Kultivované buiiky plodové vody, nativni nebo Kultivované
UBLG 2. LF UK a FN choriové klky (20 mg).
Motol
V Uvalu 84, Praha 5,
150 06 Vzorek oznadit minimalné jménem, ptijmenim a rodnym &islem

pacienta a datem odbéru vzorku.
Centralni prijem
vzorki:

Po-Pa

7:30h — 14.30h

Transport vzorku co nejdiive (nejpozdé€ji 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.




