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Pannello geni HSP — Fondazione Stella Maris — Pisa —

117 geni
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Data accettazione: 19/12/2013
Data di inizio dell'esecuzione del test: 06/06/2018

Provenienza: Prof. C. Casali, Neurologia, Universita Sapienza, Polo Pontino,
Latina

Indicazione clinica all’'indagine: Paraparesi spastica ereditaria

Materiale esaminato: DNA
Metodica utilizzata: Target re-sequencing con piattaforma MiSeq Hlumina. Le
sonde utilizzate per 1'esperimento sono state disegnate secondo la tecnologia

SureSelect, con ibridazione bridge PCR

Sequenziamento degli esoni codificanti dei seguenti geni: ABCDI, ACBDS, ADAR | AFGSL2.
ALDHTEAL ALS2, AMPOZ APSBS, APHET APIMI, APAST, APSZ] ARFAIPE. ARSE ATADSA, ATLS, ATLS,
ATPIIAZ ATPIBS. BACALNTI, BICD2, BRCL, CI20REAS, CIWORFL2, OCVORFF2, CAPNI. CCTS, COASY,
CPTIC, CYP2FAL, CYP2LN!, CYPFBI, DARSE, DDHDYI, DDHDZ. DATYK, DYNCIHI, ENTPDM, EPTI,
ERLINT, ERIINT, EXORCE, EXORCE, FAZH, FARSZ FRXOF, FIRTI, GADM, GEAZ, GCHI, GDAPL, GDAP2,
GUAl, GIC2. LRI, HSPIM, IBAST, TFTHI, KONAZ, KAADIUG, KIFIA, KIFTC, KfF5A, KY, LICAM, LYST,
MAG, MARS., MARS2, MFNZ, MTHFR, MTPAP, NIPAI, NPCI, NT5C2, OPAL, OPA3, PANKE2Z, PEXIG
PGAPT. PLAZGS, POLRIA, RABIGAPZ, REEPI, REEP?, RNASEHZB, RTNZ, SACS, SAMHDI, SERACI,
SETX. SECIGAZ, SLOCI3AS, SOXTO0 SPAST, SPGIHE,. SPG20, SPG2, SPGT, TECPRE, TEG, TRMTS, TRPVY,
TN, TURERSA, UBQINT UCHLL, USPS, VAMPI, VOP, VPSITA, VRK] WDRYE, ZFR, ZFYVE2XS, ZFYVEDT

Risultati: L'analisi eseguita ha identificato le varianti di significato patogenetico
incerto riportate in tabella.

Commenti: [ dati ottenuti vanno interpretati nel contesto del quadro clinico e
nell”ambito della consulenza genetica allargata.



Fam St- AP5Z1/SPG48

mut in AP5Z1 : c.1312-1G>T + ¢.2287G>A (p.V763M)
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The transmission pattern of 5PG48 in the family reported by Slabicki et al. (2010) was consistent with
autosomal recessive inheritance. © IS al o qIA2 a2 qal.
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NGS data from patient 1.2




Fam Z— ERLIN2/SPG18

mut ¢.502G>A (p.V168M)
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NGS data from patient 1.1

A novel heterozygous variant in ERLINZ causes autosomal dominant
pure hereditary spastic paraplegia
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Fam L— ADAR

mut. c.164C>T (p.P55L) — ADAR
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No relatives for segregation studies.
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AICARDI-GOUTIERES SYNDROME 1; AGS1

Alternative titles; symbols

AGS

ENCEPHALOPATHY, FAMILIAL INFANTILE, WITH INTRACRANIAL CALCIFICATION

AND CHRONIC CEREBROSPINAL FLUID LYMPHOCYTOSIS N G S d ata
CREE ENCEPHALITIS

PSEUDOTOXOPLASMOSIS SYNDROME

Mutations in ADART, IFIH1, and RNASEH2B
Presenting As Spastic Paraplegia
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'ansia da diagnosi

* Ansia del medico e del paziente

* Cosa fare per pazienti con e senza diagnosi:
— Gestione clinica globale
— Informazione e formazione

— Riabilitazione



Presa In carico

* Attivita fondamentale

* Diagnosi clinica e genetica

* Riabilitazione come processo globale
— Fisioterapia

— Riabilitazioni speciali (logopedia, deglutizione,
respiratoria)

— Ortesi e ausili

— Terapia occupazionale

— Continuita assistenziale

— Aspetti sociali e psicologici



