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Epilepsie je heterogenni chronické neurologické onemocneni s prevalenci 8/1000. Jedna se o klinicky a etiologicky heterogenni jednotku, charakterizovanou pritomnosti zachvatu.
Poznatky z minulych | souCasnych studii potvrzuji, ze epilepsie maji silny geneticky podklad. Do dnesniho dne bylo identifikovano znacné mnozstvi genu a rekurentnich CNVs,
spojenych s rizikem rozvoje epilepsie. Zachyt kauzalnich CNVs pomoci metody array CGH u pacientu s epilepsii se v publikovanych studiich pohybuje v rozmezi 2-11 %.
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Prezentujeme soubor 314 pacientu s epilepsii rozdelenych do dvou skupin — pacienti s izolovanou formou epilepsie a pacienti S neurovyvojovym
onemocnenim, které zahrnuje epilepsii. CNV bylo detekovano u 46/314 pacientu. U sedmi pacientu byla nalezena vice nez 1 aberace, nejCastéji kombinace
duplikace + delece, jejichz charakter svedcil pro tzv. nebalancovanou translokaci. Jako patogenni, ev. pravdepodobnée patogenni, byla varianta hodnocena ve
26/46 pripadech (56 %). U tfrech pacientu nalezena varianta nevysvetlovala epilepsii a byla hodnocena jako benigni. V 17 pripadech byla varianta hodnocena
jako nejasna (VOUS). Ve skupiné pacientu s izolovanou formou epilepsie bylo detekovano CNV u 7 pacientu, avSak pricinna souvislost s epilepsii byla prokazana
pouze u jednoho pacienta. U pacientu s komplexnim neurovyvojovym onemocnénim bylo nalezené CNV pricinou epilepsie v 11 % pripadu (25/220). NejCasteji
byly detekovany varianty v rozsahu 0,5 - 10 Mb, tedy pod rozliSovaci schopnosti karyotypu, coz svedCi pro nutnost vySetrovani pacientu s epilepsii pomoci
molekularné cytogenetickych metod, jakymi je prave array CGH. S vyjimkou rekurentnich CNVs a CNVs v oblastech tzv. epileptickych ,hot-spotu” byly
detekovany take nerekurentni CNVs v oblastech genomu, ktera nejsou v souCasné dobe s epilepsiemi spojovana, nebo je jejich vyznam prozatim nejasny.

RozSifovani souboru pacientu a detekce rekurentnich | nerekurentnich CNVs poskytuje mozné voditko pro identifikaci novych genu zapojenych do etiologie
epilepsii.
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