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Epilepsy is heterogeneous chronic neurological disorder with prevalence 8/1000. Copy number variants (CNVs) are responsible for 2-11 % of epilepsies. 
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Epilepsie je heterogenní chronické neurologické onemocnění s prevalencí 8/1000. Jedná se o klinicky a etiologicky heterogenní jednotku, charakterizovanou přítomností záchvatů. 

Poznatky z minulých i současných studií potvrzují, že epilepsie mají silný genetický podklad. Do dnešního dne bylo identifikováno značné množství genů a rekurentních CNVs, 

spojených s rizikem rozvoje epilepsie. Záchyt kauzálních CNVs pomocí metody array CGH u pacientů s epilepsií se v publikovaných studiích pohybuje v rozmezí 2-11 %.  
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Prezentujeme soubor 314 pacientů s epilepsií rozdělených do dvou skupin – pacienti s izolovanou formou epilepsie a pacienti s neurovývojovým 

onemocněním, které zahrnuje epilepsii. CNV bylo detekováno u 46/314 pacientů. U sedmi pacientů byla nalezena více než 1 aberace, nejčastěji kombinace 

duplikace + delece, jejichž charakter svědčil pro tzv. nebalancovanou translokaci. Jako patogenní, ev. pravděpodobně patogenní, byla varianta hodnocena ve 

26/46 případech (56 %). U třech pacientů nalezená varianta nevysvětlovala epilepsii a byla hodnocena jako benigní. V 17 případech byla varianta hodnocena 

jako nejasná (VOUS). Ve skupině pacientů s izolovanou formou epilepsie bylo detekováno CNV u 7 pacientů, avšak příčinná souvislost s epilepsií byla prokázána 

pouze u jednoho pacienta.  U pacientů s komplexním neurovývojovým onemocněním bylo nalezené CNV příčinou epilepsie v 11 % případů (25/220). Nejčastěji 

byly detekovány varianty v rozsahu 0,5  - 10 Mb, tedy pod rozlišovací schopností karyotypu, což svědčí pro nutnost vyšetřování pacientů s epilepsií pomocí 

molekulárně cytogenetických metod, jakými je právě array CGH. S výjimkou rekurentních CNVs a CNVs v oblastech tzv. epileptických „hot-spotů“ byly 

detekovány také nerekurentní CNVs v oblastech genomu, která nejsou v současné době s epilepsiemi spojována, nebo je jejich význam prozatím nejasný. 

Rozšiřování souboru pacientů a detekce rekurentních i nerekurentních CNVs poskytuje možné vodítko pro identifikaci nových genů zapojených do etiologie 

epilepsií. 
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