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Identificativo del Campione:

GE20010021
D I L LIOLC, Laboratorio di Gehetica Madica, Tor Vargata.

D4 estratto da sangue periforico

Soopetta paraplagia spastica eraditaria.

Pannellom it genico per Paraplagie Spastiche. Tanget coverage 96 8% par una
profondity di latturs = 203

L plificazicne e sequenzismento high-throughput delle segicni codificanti @ delle
giunzioti esone-introme mediante piattaforms Iumine (MiSeq) con tecnclogia
Mextera Flox. Lianalisi ded dati & ottenuts tramite sofivas MiSeq reporter 2.4 6 8
Mumina Variant Studic 2.2,

=09%,

I1 test esaguito pud non identificans duplicazicni @ delezioni di singoli esoni,
multiescniche, dell intero gane e arrangiamenti genoonici com plessi che
envatitialinente possono essene riconosciuti con altee tecniche molecolas. Inolte, a
catza di possibdi ragioni ricche in GO e di sequenze ripstute, & possibila che
l'allinsarmento non sa parfattaments affidabils. Il test eseguito presenta una
risoluzione limitata nell identificazione dei mosaicismi.

L'analisi rolecolans dei geni anelizzati non ha evidenziato alterssioni di possibie
s gnificato patogenetico,

I1 pizultato dal test va inferpretato & discusso nell'ambito dalla constilenza genatica
aiocon o spocialists di riferimento.
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Note Gani presenti nel Pannallo per Paraplegie Spastiche: ABCD] ADAR AFGSLE,
ALTHI84L, ALSE AMPDZ APIEL APIE]L APAM], AP451, APSZ ], ARLEIP],
AREL ATADSA, ATL 1, ATP13A 2, ATPIR4, ATXTE, BAGALNTI, BICDZ, BSCL2,
ClZCEFeS, C19orf12, CAPMNL, CCTS, CPTIC, CYF2U, CYPTEL, DDHD 1, DOHDE,
DrM 2, DMNMT 1, DSTYE, DYMCIHL ENTED 1, EPTI, EELIMNI, EELIMZ, BEXOSCS,
FAZH, FAESE FLETL GADIL, GBAZ GEIDZ, GEMN HACEL HSPDL, IBAST, IFIH L,
[5CA 1, TSCAZ KCNA2 KCMNABRZ KIAL D196, FIDIMNS220, KIF1A, FIFA4, KL CE,
FLC4, L1CAN, LY ST, MARS MARSZ, MTHFE, MTPAP, MEFH, NFLUTL, MIPA 1,
MEXE-2 NTECE, PGAF L FLF L, PIPLAE, POLE3A, POLESE, POLELC PSEN],
RABIGAPZ EFEF], EEEFE, EMASEHZA, EMASEHER, ENASEH2C, BT, SACS,
sANHD 1, SETX, SIGMAR]L SLC16AZ, SLC2A L SLC334A 1, SPAST, SPGLL, SPGIN,
SPG21, SPGT, STAR2, SYIMEL TECFEZ, TFG, TFP1, TEEX 1, TUBB44A, UCHL 1, TISFE,
VAMPL VCE VPSETA, WDELE, ZFE, ZFYVE2E, ZFTVELT.

Sono state considembe eselusivaments le varianti con paramets di qualith adaguati.

Por 1 selazicme dei geni possitdlments inplicati nel fetotipo & stato utilizzato il
database COnline IMendalian Inheritance in Man [(OWIN]. Perla clagsificazione e la
caratterzzazicne del significato delle varianti idertificate viena fatho rifarimneanto alla
lettera tiurs scientifica 2 ai database ClinYar, Human Gene Mutation Data base (HGRI)
& Leiden Opet Variation Databese (LOVIY). Sulls base delle linee guida interhaziorali,
sonio state conzidamie patogenatiche o werosimil ments fatogshetic he sco ls variant

ot wna mihor allels frequency (MAF) <19 MNon sono state segnalate tutte quells
variant gencmniche clinicanente o biologicaments non rilevanti in basa alle

cotoseenze attuali (varianti snomime, varianti telle sagioni UTE, variasti intooniche).

i Fa incline presenta che la classificazione delle variant, in modo particclane per

quella con significato incerto (VolTs), potrebba cambiare sulla tasa di mucve

avidenze sciontifiche, o sulla base di s ggicehamenti fiei databese delle saquenze d
riferients,

Data di cefartazions 02MTeanan.
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