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Fam St- AP5Z1/SPG48
mut in AP5Z1 : c.1312-1G>T + c.2287G>A (p.V763M)
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Fam Z – ERLIN2/SPG18
mut c.502G>A (p.V168M) – ERLIN2
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Fam L – ADAR
mut. c.164C>T (p.P55L) – ADAR

No relatives for segregation studies. No relatives for segregation studies. 

NGS data



L’ansia da diagnosi

• Ansia del medico e del paziente

• Cosa fare per pazienti con e senza diagnosi:

– Gestione clinica globale

– Informazione e formazione– Informazione e formazione

– Riabilitazione



Presa in carico

• Attività fondamentale

• Diagnosi clinica e genetica

• Riabilitazione come processo globale
– Fisioterapia– Fisioterapia

– Riabilitazioni speciali (logopedia, deglutizione, 
respiratoria)

– Ortesi e ausili

– Terapia occupazionale

– Continuità assistenziale

– Aspetti sociali e psicologici


