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Provenienza: Dott. F.M. Santorelli, Dott.ssa A. Rubegni, UOC Medicina
Molecolare e Malattie Neurodegenerative, IRCCS Fondazione Stella Maris
Indicazione clinica all'indagine: Paraparesi spastica familiare

Materiale esaminato: DNA estratto da sangue periferico

Gene analizzato: SPG4 (Fonknechten N, et al. Hum Mol Genet. 2000; 9:637-
44)

Metodica utilizzata: Le analisi hanno utilizzato metodiche di sequenziamento
diretto e MLPA,

Risultati e conclusioni: L’analisi eseguita non ha evidenziato mutazioni
patogenetiche nella regione codificante del gene SPG4. 1l significato del dato
va interpretato nell’ambito della consulenza genetica allargata.
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campioni fetali e da rare varianti genetiche che possono interferire con I'analisi



