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Sezione di Medicina

Malscalsre: Provenienza: Dott. F.M. Santorelli, Dott.ssa A. Rubegni, UOC Medicina
(Biologo Genetista) Molecolare e Malattie Neurodegenerative, IRCCS Fondazione Stella Maris
Dutl.ssa A, Tessa

Indicazione clinica all'indagine: Paraparesi spastica familiare

Genetica

(Biologo Genetista) Materiale esaminato: DNA estratto da sangue periferico

Dott.ssa D Cassandrini

Sezione di Miopatologia Gene analizzato: ABCDI] (Kemp S. et al., Hum Mutat 2001; 18:499-515)

(Medico Neuropediatra)
Dottssa, GuAstrea

Metodica utilizzata: Le analisi hanno utilizzato metodiche di
(Modico Newrologo) sequenziamento diretto.

Dottssa. ARubegni

Sezione di Genetica Medica Risultati e conclusioni: L’analisi eseguita non ha evidenziato varianti
(Medico Genetista) patogenetiche nella regione codificante del gene ABCD/. Il significato del
Daotl.ssa LRicea

dato va interpretato nell’ambito della consulenza genetica allargata.
Responsabile Tecnico
(lee, Lab Biomedico)

Dotl.ssa K. Trovato
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Note: Gh studi sul DNA non itui un test diag definitivo in tutti i casi e non sono esenti da possibilita di errore diagnostico. Tali erron possono essere dovuti a scambio der campioni,
erronee identificazoni di paternita ed erroni nella defimzione del genotipo Questi ultimi possono derivare da tracce di contaminazione nelle reazioni di PCR, da conaminazione materna di
campion fetali ¢ da rare varianti genetiche che possono interferire con |'analisi



