



[image: ]



Přeskočit na horní lištuPřeskočit na hlavičkuPřeskočit na obsahPřeskočit na patičku

	

	
		
			
	
		
			
				
				
	
		
			
			

			
				
			

		

	

	


EN
			

		

	


			
			
	
		
	

	
		
		
        

        



	



	
		
		
	



	
		  > Publikace > Autosomal recessive limb-girdle muscular dystrophies in the Czech Republic[image: ]
	



	
		
Autosomal recessive limb-girdle muscular dystrophies in the Czech Republic

	

	
		

	




	
		
			
		

	



		

		
	
	
			STEHLÍKOVÁ, Kristýna, Daniela SKÁLOVÁ, Jana ZÍDKOVÁ, Lenka MRÁZOVÁ, Petr VONDRÁČEK, Radim MAZANEC, Stanislav VOHÁŇKA, Jana HABERLOVÁ, Markéta HERMANOVÁ, Josef ZÁMEČNÍK, Ondřej SOUČEK, Hana OŠLEJŠKOVÁ, Nina DVOŘÁČKOVÁ, Pavla SOLAŘOVÁ a Lenka FAJKUSOVÁ. Autosomal recessive limb-girdle muscular dystrophies in the Czech Republic. BMC Neurology. London: Biomed Central Ltd., roč. 14, August, s. "nestránkováno", 9 s. ISSN 1471-2377. doi:10.1186/s12883-014-0154-7. 2014.
	

				
				Další formáty:  
				BibTeX
				LaTeX
				RIS
				

				@article{1212666,
   author = {Stehlíková, Kristýna and Skálová, Daniela and Zídková, Jana and Mrázová, Lenka and Vondráček, Petr and Mazanec, Radim and Voháňka, Stanislav and Haberlová, Jana and Hermanová, Markéta and Zámečník, Josef and Souček, Ondřej and Ošlejšková, Hana and Dvořáčková, Nina and Solařová, Pavla and Fajkusová, Lenka},
   article_location = {London},
   article_number = {August},
   doi = {http://dx.doi.org/10.1186/s12883-014-0154-7},
   keywords = {Calpain-3; CAPN3; Limb girdle muscular dystrophy; LGMD2; Sequence capture},
   language = {eng},
   issn = {1471-2377},
   journal = {BMC Neurology},
   title = {Autosomal recessive limb-girdle muscular dystrophies in the Czech Republic},
   url = {http://www.biomedcentral.com/1471-2377/14/154},
   volume = {14},
   year = {2014}
}



				TY  - JOUR
ID  - 1212666
AU  - Stehlíková, Kristýna - Skálová, Daniela - Zídková, Jana - Mrázová, Lenka - Vondráček, Petr - Mazanec, Radim - Voháňka, Stanislav - Haberlová, Jana - Hermanová, Markéta - Zámečník, Josef - Souček, Ondřej - Ošlejšková, Hana - Dvořáčková, Nina - Solařová, Pavla - Fajkusová, Lenka
PY  - 2014
TI  - Autosomal recessive limb-girdle muscular dystrophies in the Czech Republic
JF  - BMC Neurology
VL  - 14
IS  - August
SP  - "nestránkováno"
EP  - "nestránkováno"
PB  - Biomed Central Ltd.
SN  - 14712377
KW  - Calpain-3
KW  - CAPN3
KW  - Limb girdle muscular dystrophy
KW  - LGMD2
KW  - Sequence capture
UR  - http://www.biomedcentral.com/1471-2377/14/154
L2  - http://www.biomedcentral.com/1471-2377/14/154
N2  - Background Autosomal recessive limb-girdle muscular dystrophies (LGMD2) include a number of disorders with heterogeneous etiology that cause predominantly weakness and wasting of the shoulder and pelvic girdle muscles. In this study, we determined the frequency of LGMD subtypes within a cohort of Czech LGMD2 patients using mutational analysis of the CAPN3, FKRP, SGCA, and ANO5 genes. Methods PCR-sequencing analysis; sequence capture and targeted resequencing. Results Mutations of the CAPN3 gene are the most common cause of LGMD2, and mutations in this gene were identified in 71 patients in a set of 218 Czech probands with a suspicion of LGMD2. Totally, we detected 37 different mutations of which 12 have been described only in Czech LGMD2A patients. The mutation c.550delA is the most frequent among our LGMD2A probands and was detected in 47.1% of CAPN3 mutant alleles. The frequency of particular forms of LGMD2 was 32.6% for LGMD2A (71 probands), 4.1% for LGMD2I (9 probands), 2.8% for LGMD2D (6 probands), and 1.4% for LGMD2L (3 probands). Further, we present the first results of a new approach established in the Czech Republic for diagnosis of neuromuscular diseases: sequence capture and targeted resequencing. Using this approach, we identified patients with mutations in the DYSF and SGCB genes. Conclusions We characterised a cohort of Czech LGMD2 patients on the basis of mutation analysis of genes associated with the most common forms of LGMD2 in the European population and subsequently compared the occurrence of particular forms of LGMD2 among countries on the basis of our results and published studies.
ER  - 



				STEHLÍKOVÁ, Kristýna, Daniela SKÁLOVÁ, Jana ZÍDKOVÁ, Lenka MRÁZOVÁ, Petr VONDRÁČEK, Radim MAZANEC, Stanislav VOHÁŇKA, Jana HABERLOVÁ, Markéta HERMANOVÁ, Josef ZÁMEČNÍK, Ondřej SOUČEK, Hana OŠLEJŠKOVÁ, Nina DVOŘÁČKOVÁ, Pavla SOLAŘOVÁ a Lenka FAJKUSOVÁ. Autosomal recessive limb-girdle muscular dystrophies in the Czech Republic. \textit{BMC Neurology}. London: Biomed Central Ltd., roč.~14, August, s.~''nestránkováno'', 9 s. ISSN~1471-2377. doi:10.1186/s12883-014-0154-7. 2014.

				



			Základní údaje
	Originální název	Autosomal recessive limb-girdle muscular dystrophies in the Czech Republic
	Autoři	STEHLÍKOVÁ, Kristýna (203 Česká republika, domácí), Daniela SKÁLOVÁ (203 Česká republika, domácí), Jana ZÍDKOVÁ (203 Česká republika, domácí), Lenka MRÁZOVÁ (203 Česká republika, domácí), Petr VONDRÁČEK (203 Česká republika, domácí), Radim MAZANEC (203 Česká republika), Stanislav VOHÁŇKA (203 Česká republika, domácí), Jana HABERLOVÁ (203 Česká republika), Markéta HERMANOVÁ (203 Česká republika, domácí), Josef ZÁMEČNÍK (203 Česká republika), Ondřej SOUČEK (203 Česká republika), Hana OŠLEJŠKOVÁ (203 Česká republika, domácí), Nina DVOŘÁČKOVÁ (203 Česká republika), Pavla SOLAŘOVÁ (203 Česká republika) a Lenka FAJKUSOVÁ (203 Česká republika, garant, domácí).
	Vydání	 BMC Neurology, London, Biomed Central Ltd. 2014, 1471-2377. 


			Další údaje
	Originální jazyk	angličtina
	Typ výsledku	Článek v odborném periodiku
	Obor	30000 3. Medical and Health Sciences
	Stát vydavatele	Velká Británie a Severní Irsko
	Utajení	není předmětem státního či obchodního tajemství
	WWW	 URL
	Impakt faktor	Impact factor: 2.040
	Kód RIV	RIV/00216224:14740/14:00077737
	Organizační jednotka	Středoevropský technologický institut
	Doi	http://dx.doi.org/10.1186/s12883-014-0154-7
	UT WoS	000341666400001
	Klíčová slova anglicky	Calpain-3; CAPN3; Limb girdle muscular dystrophy; LGMD2; Sequence capture
	Štítky	EL OK, kontrola MP, podil, rivok
	Příznaky	Mezinárodní význam, Recenzováno
	Změnil	Změnila: Martina Prášilová, učo 342282. Změněno: 11. 3. 2015 14:16.

	Anotace
	Background Autosomal recessive limb-girdle muscular dystrophies (LGMD2) include a number of disorders with heterogeneous etiology that cause predominantly weakness and wasting of the shoulder and pelvic girdle muscles. In this study, we determined the frequency of LGMD subtypes within a cohort of Czech LGMD2 patients using mutational analysis of the CAPN3, FKRP, SGCA, and ANO5 genes. Methods PCR-sequencing analysis; sequence capture and targeted resequencing. Results Mutations of the CAPN3 gene are the most common cause of LGMD2, and mutations in this gene were identified in 71 patients in a set of 218 Czech probands with a suspicion of LGMD2. Totally, we detected 37 different mutations of which 12 have been described only in Czech LGMD2A patients. The mutation c.550delA is the most frequent among our LGMD2A probands and was detected in 47.1% of CAPN3 mutant alleles. The frequency of particular forms of LGMD2 was 32.6% for LGMD2A (71 probands), 4.1% for LGMD2I (9 probands), 2.8% for LGMD2D (6 probands), and 1.4% for LGMD2L (3 probands). Further, we present the first results of a new approach established in the Czech Republic for diagnosis of neuromuscular diseases: sequence capture and targeted resequencing. Using this approach, we identified patients with mutations in the DYSF and SGCB genes. Conclusions We characterised a cohort of Czech LGMD2 patients on the basis of mutation analysis of genes associated with the most common forms of LGMD2 in the European population and subsequently compared the occurrence of particular forms of LGMD2 among countries on the basis of our results and published studies.


					Návaznosti
	ED1.1.00/02.0068, projekt VaV	Název: CEITEC - central european institute of technology
	EE2.3.20.0045, projekt VaV	Název: Podpora profesního růstu a mezinárodní integrace výzkumných týmů v oblasti molekulární medicíny


			


VytisknoutZobrazeno: 10. 4. 2024 07:10



		
		
			
	
		

	Další aplikace

		Publikace
	Informační systém





	

	
		
			
	IS MU
	
		Informační systém Masarykovy univerzity
		
			Více o IS MU, provozuje Fakulta informatiky MU
		

		
	




	
	Potřebujete poradit?
	istech[image: (zavináč/atsign)]fi[image: (tečka/dot)]muni[image: (tečka/dot)]cz


	
		Nápověda
	

	
		
			
				
			

		

	




	
		10. 4. 2024 | 07:10
		Aktuální datum a čas
	

	
	
	Použití cookiesPřístupnost





			

			

		

		
			Nahoru
		
	

		

	










