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Choroby neurogenetyczne: Przyczyny genetyczne:

> zaburzenia chromosomowe

» choroby monogenowe

» choroby poligenowe

» choroby wieloczynnikowe
» choroby mitochondrialne

niepetnosprawnosc intelektualna
e padaczka

* zaburzenia ze spektrum autyzmu
e zaburzenia rozwojowe OUN
dystrofie miesniowe

* oraz miopatie metaboliczne, zaniki mieSniowe
pochodzenia rdzeniowego, demencja, depresja, ADHD,
choroby: dysmielinizacyjne, demielinizacyjne,
mitochondrialne

Diagnostyka cytogenetyczna:
- Kariotyp klasyczny

- FISH

- MLPA

- aCGH
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Badanie kariotypu — analiza liczby i morfologii chromosomoéw zatrzymanych
w stadium metafazy (chromosom jest podziatowa forma chromatyny)

Analizowany jest kariotyp konstytucyjny

- wrodzony

- taki sam (zazwyczaj) dla wszystkich komorek somatycznych
organizmu (wyjatki m.in.: mozaicyzm, chimeryzm)

Badanie kariotypu poprzedzone jest hodowlg komdrkowa (znaczenie jakosci,
ilosci oraz warunkdw i czasu transportu materiatu)

Utrwalone chromosomy barwione sg z zastosowaniem techniki prazkowej GTG

W2zdr prazkowy chromosomow jest staty i specyficzny gatunkowo
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Aberracje chromosomowe bedgace przyczyna nieprawidtowego fenotypu:

Niezrownowazone:
(najczesciej)
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Klasyczna analiza kariotypu

Zalety Wady
« obejmuje caty genom * czasochtonnos$¢
« wykrywa aberracje * konieczno$¢ hodowli
zrownowazone * ryzyko ,btedu ludzkiego”
* wykrywa niskoprocentowe * niska rozdzielczoéé — aberracje
mozaiKki

O rozmiarze min. 5 MB
°* cena i
(teoretyczniel!)

g

Ograniczone zastosowanie do diagnostyki izolowanych objawdw choréb
neurologicznych i chorob monogenowych, z wyjatkiem:

- r(20) w padaczkach
- zespotow zwigzanych z niestabilnoscig chromosomowg
- translokacji zrownowazonych z punktami ztaman w obrebie genu
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Epilepsy Research 128 [2016) 83-93

il P & Contents lists available al www sciencedirect com
: w“”ﬁ«"ﬁ

& ‘E#“‘!-E', ﬂ Epilepsy Research

ELSI journal homepage: www.elsevier.com/locate/epilepsyres

Epilepsy in ring chromosome 20 syndrome @: -

Aglaia Vignoli®->*, Francesca Bisulli®, Francesca Darra?, Massimo Mastrangelo®,

Carmen Barba®, Lucio Giordano®, Katherine Turner?, Elena Zambrelli, Valentina Chiesa?,
Stefania Bova®, Isabella Fiocchi®, Angela Peron®", llaria Naldi®, Giuseppe Milito®,

Laura Licchetta®, Paolo Tinuper®, Renzo Guerrini’, Bernardo Dalla Bernardina®,

Maria Paola Canevini="

2 Epiepsy Center, Son Paole Hospiral, Milaoo, by

¥ Department of Heskth Scimces, Unneersity of Milan, Midana, eafy

© RS betitmte delle Soeee Newrologiche di Bologno and Departeerel of Bieenedwal and Mewrosotor oo, Unreerssty of Belogna, Bologma. Moly
4 Department of Life and Beproducrion Sciemors, University of Verona, Veroma, Rafy

# Pefintric Newrology, V. Brees Hospital, P, Milan, sy

! Pedfuntric Neurology. A Meyer (hildren's Hospital, Uineversiny of Florece, Rasencr, Inaly

2 (hild Neuropsychiminie Division, Spedaf Crill, Bresoin, faly

ARTICLE INFO ABSTRACT

Artiche history: Olgective: Ring chromosome 20 syndrome i characenized by severe, dng resistant childhood omset
Received 14 May 2016 epilepsy, often accompansed by cognitive impairment. We characterized the electro-clinscal phenotype
g";"‘““m""’m and the long-term course of epilepsy in a large serics.

mp:d"lu - Methods: Wie reviewed the cectio-clinscal phenotype of 25 patients [aged 8-59 years ) and assessed the
Available oaline 24 October 2016 relationship between epilepsy severity and dinical and/or genetic variables. We also searched for repors

of patients diagnosed with i 20) syndrome in the literature, inchuded those whose dimical information
was sufficiently accurate, and compared their climscal features with the ones of our patients.

ﬁimjmmmwm Resulls: Epilepsy exhibited an age dependent course. When seimure omset ocourred in- childhood
Ape-dependient coirse (21 patients), verrifying hallucinations associated with focal motor segures, often skeep-related (8
Setire semivhogy patients), or dyscognitive scizures (13 paticnts), were prominent fratures, often evolving into cpilep-
Epilleptic encephalopathy tic encephalopathy associated with non-comvalsive status epileplions (11 patients) n the long-lerm,

progressive stabilization of drug resstant epilepsy associated with non-comlsive status epileplions,
focal seizures with motor and autonomsic features, and eyelid myoclonia were noticed. Epilepsy onset in
adolescence (3 patients) was accompanicd by a milder developmental course, dysoognitive seizunes and
non-oovulsive status epileprions, and no cognitive decline. Only thiee older patients became seizune
free (5 years) we found statistically significant cormelations between age at epilepsy onset and cognitive
lewel Although in the shudy cobort the relationship between i 20) ratio, 2ge at opilepsy onset and cogmi-
tive level was non-statistically significant, it reached significance evaluasting the Larger cobon of patients
prewiously published,
Sigmificonce; In ringl 20) syndrome, epilepsy has an age dependent course and 2 worse outrome when
agr at scizure onset i cardier. The i 20) rats and sewerity of cognitive impainment appear to be directhy
related to each other and imversely correlated with the age at epilepsy onset

© 20016 Elsevier BV, All rights reserved
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Pacjentka: Padaczka oporna na leczenie. Napady czeSciowe ztozone
(Complex partial seizures)
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Ring chromosome 20 epilepsy syndrome.
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Ring chromosome 20 epilepsy syndrome.

* Rozwdj prenatalny i poczgtkowy postnatalny prawidtowy
* Brak charakterystycznych cech dysmorficznych

* Przed ukoniczeniem 4-6 r.z padaczka skroniowa

e Spowolnienie rozwoju psychoruchowego

* Moze wystgpic regres rozwoju

e Zaburzenia behawioralne i adaptacyjne

* (Czesty status epilepticus

* Mogg wystgpic¢: mikrocefalia, spowolniony i niski wzrost
* Napady nocne

e Lekoopornosé

irhr
».
.

20

Diagnostyka cytogenetyczna: analiza minimum 50 komérek limfocytow

r(20) - underdiagnosed syndrome !
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Incidence of sczures

Mumbers with seizures’

numbier ohserved Percentage with

Aberration patienis any age SETEUNES

Distal deleton of 1p including 1p36.3 13/21 [17] 62 [T6]

Ihstal deletion of 4p mcluding 4p16_3 1207200 [160] A8 [V

Trisomy 8 maosaicism 177117 |89 15 [19]

Trisomy 9p 137111 |94 12 [14]

Trisomy ¥ maosaicism 3744 13 7 123]

Pallister-Killian syndrome {tetrasmy 12p 3082 |40 36 [75]
IS

WAGH syndrome (deletion of 11p 13) 2759 |49 314

Deletion of 13q {g14) 056 2] 0 i)

Duplication of 13q (g14— qter) W23 16| 39 |56]

Uniparental disomy 14 mart /18 [13] 0 iy

Angelman syndrome, maternal deletion T [Ta) a1 [92]
of 15q 11,2 +ql2

Prader-Willi syndrome, paternal deletion 3039 |30 ER LY
of 15 11— q12

Raing chromosome 15 7/45 |37) 15 [19]

Tetrasomy 15 prer— gl3, mwv AT/8E B4 05 [6F]
dup(15)(g13)

Umniparental disomy 15 mat 1/29 |21] 5]

Uniparental disomy 15 pat 16521 |21] 76 [76]

Miller-1ricker syndrome, deletion 707 F0 100]
of 17p 133

Smith-Magenis syndrome, deletion 12781 |74) 15 |1a]
of 17p 11.2

Tetrasomy 18p 15577 |6 19 ]25]

Ring chromosome 20 14515 |15] 92 192]

Deletion of 22q 11.2 197208 1449 9113

Cat eye syndrome, triplication 086 5] 712
of 22pter — q11

Unbalanced 11;22 translocation with tris- 2128 [76] 16 |26)
omiy 11q23% — qter andd 2pter — ql1

Triploady 27104 2] 2 [1d]

TABLE 1. Incidence of Epilepsy in Selected Autosomal Chromosome

Aberrations*

Im Brackets only cases at ages = 1 year at last examination.
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Chromosome Imbalances Associated With Epilepsy
ALBERT SCHINZEL AND DUNJA NIEDRIST

American Journal of Medical Genetics (Semin. Med. Genet.)
106:119+124 (2001)
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Zespoty niestabilnosci chromosomowej z objawami neurologicznymi

Zespot ataksja — teleangiektazja — diagnostyka cytogenetyczna
e Zaburzenia podobne do ataksji-teleangiektazji

e Zespot Blooma

e Skoéra pergaminowa

e Zespof Robertsa
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Zespot ataksja- teleangiektazja; zespot niestabilnosci chromosomowej

Objawy:

- teleangiektazje skory i gatek ocznych

- niedobory immunologiczne

- predyspozycja do nowotwordéw (25% gtw. chtoniaki, biataczki)

- objawy neurologiczne:

* ataksja mdézdzkowa

* zaburzenia rownowagi

* problemy z chodem

* oczoplas

* ruchy mimowolne

* spowolniona, niewyrazna mowa

» Dziedziczenie autosomalny recesywne.

» Mutacjg w genie ATM, chromosom 11g22-23

» ATM~-> biatko nalezace do rodziny kinaz 3-fosfatydyloinozytolu - udziat
w naprawie DNA i regulacji cyklu komérkowego.

» czestos$é 1:40000 do 1:100000 zywych urodzen

W analizie kariotypu najczesciej obserwuje sie ztamania w regionach:
7935, 7pl14, 7q35, 14911, 14912, 14932, 14qter, 2p11, 2p12, 22q11-q12
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Pacjentka z DMD — diagnostyka cytogenetyczna

46,XX,t(X;3)(g21.1;p12)
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Seimre 312 (2015) TE-E3

e Contents lists available at Sciencelirect
%S’-\.d\. 1--\- 5.1

Seizure

journal homepage: www_elsevier com/locatelyzeiz

Review
Epilepsy and chromosome 18 abnormalities: A review @,._,.ﬁ,,n

Alberto Verrotti **, Alessia Carelli?, Lorenza di Genova?, Pasquale Striano”

“ Depeantiviein of Podialrics, Poogss Dniversily, Perigi, Maoly
b Brdiatric Newralopy amd Musoolar Miseases Ui, Department of Neurosoences, Rehohiliaton, Opltholmaloapy, Genetis, Moernol ond (hid Feaioh,
University of Genoa, & Gaslini Institule, Genova, lialy

ARTICLE INFO ABSTRACT
Artiche Frisory: Purpose: T analbyze the vanous types of epilepsy in subjens with chromesome 18 abetrations i ondes to
w_g April 2015 diefine epilepsy and its main diinical, clecomdinical and prognostic aepec s in chmmosnmes: 18 anomalies,
Received in revised form 8 June 200% Methods: A caneful overvies of recent works concerming chromosome 18 aberrations and epilepsy has
Accepled 19 Sepuembeer 2015 e Canvied oul comsidering U major groups of chiomosomal 18 aberm ations, identified wiing MEDUNE

and EMBASE daiabase from 1980 1o 2015,

ﬂ'mllm - chromesome 18 with a prevalence of up o 651 Approximuately, over hall of the patients develop epilepsy
Enib during ihe first year of life. Epilepsy can be focal or generalized ; infantibe spasms have also besen repomed.
Soltrunes Brain imagines showed anatomical abnormalivies in 355 of patients. Some antsepilepic drugs a5 valpross

acid and carbamazepine were useful for treating seirones aiihough 2 lrge maponity of pateents need

polytherapy.
Conclision: Chikdren with chromosomal 18 abnormabicses can present diffenent types of epibepsy. mone
frequently Focal sz in individuals with 18, dedetion syndiome. while bath comples partial
seiouies and generaliced bomic -clonic seimmess have béen desorilsed in patients who suller for irisomy 18,
Uarioome in tenm of seizures requency and duraton seems o be vanable and epilepsy s dneg resisian
in halfl of ihe children, especially in children with tnisomy 18 and peneralized epabepsy.

& 2015 British Epilepsy Asociation. Published by Bevier Lid All rights reserved,
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Fluoresence In Situ Hybridization

FISH — fluorescencyjna hybrydyzacja  soweow Denaue
in situ ’;“l’(f—;m =

fluocrescent dye 7

 Wprowadzona w roku 1969 (Gall & Pardue, 1969)

* Technika stuzgca do wykrywania w materiale genetycznym
okreslonej sekwencji DNA za pomocg sond
fluorescencyjnych.

* W celu analizy badanego materiatu konieczne jest uzycie
mikroskopii fluorescencyjne;j.

Fixed Cells

(on slides)
T T———

~Z AT ey i i =) <

l Denaturation ——
(mew‘rC) | I | IHI I-Illl'll Ewnmmmt"kmum
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Rodzaje sond do FISH

* malujgce

e centromerowe

* subtelomerowe

* locus-specyficzne

Hybrydyzacja:

- do chromosomow
metafazowych

- do jader interfazowych

Czutos¢ metody:
I ok. 40-250 kpz

sonda PWS/AS
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Analiza metodg FISH

Zalety Wady
e duzy wybdr sond komercyjnych * badanie obejmuje tylko
e cena konkretny region na podstawie

podejrzenia klinicznego

» weryfikacja obecnosci del/dup w o o
badaniach rodzinnych » fatszywie ujemne wyniki gdy
e : wielkos¢ del < wielkos¢ sondy
* mozliwos¢ wykrycia
zrownowazonych aberracji w * brak automatyzacji 2

badaniach rodzinnych pracochtonnosg

* mozliwos¢ wykrycia

) . e koniecznos¢ hodowli komorkowe;j
niskoprocentowego mozaicyzmu
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1. Hybrydyzacja
sond potéwkowych

B R
L %./5 S
R

F\ S70
R R
F F.
e B \_e_/g
- 2. Ligacja
"\ O s70
3.PCR
1
D im————— 1 [\ 3 4. Rozdzial
(\ . f kapilarny
3 J; \_}\_ z odczytem
I fluorescenciji
Legenda:

F. R - sekwencje przytgczania uniwersalnych starterow

S30, S50, S70 -"stuffery” o wielkosci 30,50,70 nukleotydow

MLPA

Zasada metody:

Zhybrydyzowane do DNA sondy
oligonukleotydowe sg taczone
przez ligaze i powielane w reakgc;ji
PCR z odpowiednimi starterami.
Liczba produktéw takiej reakcji
jest proporcjonalna do liczby kopii
badanej sekwencji DNA.

dolinabiotechnologiczna.pl

edu-metgen.imid.med.pl



Analiza metodg MLPA

Zalety Wady
* mozliwos¢ analizy wielu loci * nie wykrywa aberracji
w jednym badaniu zrownowazonych
* automatyzacja * badanie ograniczone do

okreslonej liczby loci w zaleznosci

* nie wymaga hodowli komérkowej
od zastosowanego zestawu

¢ céna

MLPA:
> subtelomerowe
» mikrodelecyjne

» autystyczne

Fundusze . @0 . . __
E Europejskie — E(z)?sc'fapospollta N Instytut Unia Europejska - edu—metgen.lmld.med.p|

Wiedza Edukacja Rozw6j Mﬂfki i DZi ecku Europejski Fundusz Spoteczny



MLPA -autyzm

MLPA Analysis Report - SoftGenetics Probe Name Bin Size 110982_F01
Software: GeneMarker V1.75 Analysis Type: MLPA 1 __[APBA2 2081 0.928
Project: Untitled Compare Type: MLPA Ratio 2 ATP10A-exon 1]140.1 1.000
Technician: Normalization By: Population Normalization 3 é;;;gg-exon 1 ;2;%55, :)g:;
Report Time: 06/25/2019 - 11:15:44 Quantification By: Peak Height S CHRNAT 291'3 1'000
Panel: ?343_02_.Aunsm Classification: Los.s <0.75 <=' Equivalent <= 1.30 < Gain 3 DOC2A 3304 1016
Control.- Synthetic Control Sample Report Value Type: Peak Ratio 7 GABRB3-exon 13902 0912
Synthetic Used: 110982_F01.fsa /i/ 110988_G01.fsa /// 110989_H01.fsa 8 |GADRB3-oxon 12939 0.979
S |GABRB3-exon 1225.0 1.016
110952 F01.5sa 10 |GABRB3-exon 4 362.3 1.062 d el | d u p .
| S I 11 |GABRB2-exon 7189.6 0.998 .
S 12| GABRB3-exon § 326.7 0.970
g 3
100 150 200 250 300 350 400 450 500 i3 | CABRE T aan AT 007
TSRO L e e e
14 |HRIP3-exon3 [177.8 1.021
4000 15 |HRIP3-exon 4 |452.7 1.025
16 |KLF13 171.9 0.987 4 15q11—q 13
3500 17 |LAT 479.5 1.026
18 |MAPK3-exon 5 |462.8 1.000
3000 19 |MAZ-exonS [2437 1.002 = U BE 3A
20 |MAZ-exon6 [419.3 1.000
2500 ] 21 |[MVP 3549 0.961
22 |NDNLZ 184.1 0.978 - GA BRB3
2000 23 |OCA2-exon1 |443.9 0.950
24 |OCAZ2-exon 22 |434.4 1.007
1500 25 |Ref probe 11q1159.5 1.009
26 |Ref probe 11g{255.7 1.010
10001 27 _|Ref probe 1211336 0936 ° 1 5 q 1 3
& 28 |Ref probe 17q{127.6 1.080
) | [ 29 |Refprobe 19p{196.2 1.001
& .‘,, UL UL ’ ] UL | [ Ujd 30 |Ref probe 19442650 [1.021 - CHRNA7
1 31 |Ref probe 3q1{237.1 0.984
et e it P Ol S I T OO SR 32 _|Refprobe 7p14407.3 0.941
[x-fr{RR{A{{drelUB[HGR{UB[IGASHAURIU[Re[ATIGABAS[GARef p{GABRIGISH[Ref [M[{0d0{H{{SNRPNSReS probe 7922] 33 |Ref probe 7q21499.3 1.100
34 |SCGS-exon3 |4895 1.059
35 |SCGS-exon6 [427.7 1.062
°
Sample Name: 110982 r T T T T 36 |SEZ6L2 2137 0.975 1 6 p 1 1
Machine: 3500 Instrument 254------ Poemenees Eomadaag emeeee Ammnees Beenees 37 | SHANK3-exon 13986 0.570
Run Time: 06/24/2019 - 14:49:18 -> 06/24/2019 - 15:33:43 ! i ! ! 38 |SHANK3-exon 22366 0.951
24------ Fomemeee- b . e dsemmes 39 | SHANK3-exon 33182 1012
; g : ' ' 40 |SNRPN-HB2-85-|219.3 1.003
o ' ' ' ' '
B 154------ I e e et o L i, . e S 41 | SNRPN-HB2-85-[471.4 0.979 L 2 2 q 1 3
P— x ; ; ; ; ) 42 |SPN 3727 1012
nclusion § T LERERT o ,gw 5;‘.6,#“# ______ 43 [TIP1 309.7 1101
— 44 | TRPM1 3805 1.012 -
Date Initial Y R S, R semead bap st IS s s 45 |UBE3A-exon 12| 249.7 7.064
' ' ' ' ‘ 46 |UBE3A-exon 13]263.8 1.050
Authorization 1 X I [ T " P 47 |UBE3A-exon6 |201.7 0.939
; ; — ; — | 48 |UBE3A-exon7 |166.4 1.011
i 100 200 300 400 500 49 [UBE3A-exon 9 [146.7 1.002
Authorization 2 Stze (bps) 50 |X-fragment 100.4 1.007
51 [Y-fragment 118.5 1.053
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MLPA subtelomerowe

MLPA Analysis Report - SoftGenetics Probe Name Bin Size gm_4181_1
Software: Geneldarker V1.75 Analysis Type: MLPA 1 ACP1 133.9 1.022
Project: Untitied Compare Type: MLPA Ratio 2 [ALDH1A3 416.0 0.988
Technici Normalization By: Population Normalization 3 gg;{z ;g;g gggg
Report Time: 10/30/2014 - 13:01:18 Quantification By: Peak Height S 5D 288'0 0'977
Panel: P036_E1__30_03 Classification: Loss <075 <=. Equivalent <= 1.30 < Gain 5 CAPNTO0 3141 0871
Control: Synthetic Control Sample Report Value Type: Peak Ratic 7 CDC22 644 0952
Synthetic Used: gm_2420_1.fsa /// gm_3461_1.fsa /// gm_3644_1.fsa /// gm_4066_1.fsa /// gm_4093_1.fsa/// gm_4118_1.fsa /i/ gm_4 3 CENTAI 1729 0.930
125_1.fsa /i/ gm_4181_1.fsa /// gm_4238_1.fsa /// gm_4239_1.fsa ... ) TR 142.0 1.050
10 |DMRT1 186.8 0.968
gm_4181_1fsa 11 [EANTH 369.4 1.008
i e I PR [ N T <=
50 100 150 200 250 300 350 400 450 500 12 FLI20265 1508 1072
5000, T T T T T T TR T T T I TR S S . . 15 FLJ21172 4399 1030
25004 16 |GAS11/GASS [423.6 1.046
17 __|GNB2L1 339.3 1.047
4000 18 |HENO 2275 1.089
19 [HNTY 4634 0.993 d | 8 23 3
3500 20 |IRF4 165.6 0.897 e p *
3000 ] 21 |KIAA0056 3843 1.027
22 |KIAA0150 360.4 1.039
2500 23 |KIAAD934 1945 0.998
20004 24 |KIAAT720 3056 0.978
25 [MKRN3 234.4 1.059
1500 26 |MTA1 408.8 0.934
10001 27 |OPRL1 4552 0.839
28 [PAO 376.9 1.003
500 | L ( ‘ L L L 29 |PDCD6 159.4 7.050
oL 4 VU Uy . 30_|POLREK 2414 [1.010
0] i PR LY R 31 |PSNB1 3455 1,006
-500 it ot b bt bt bttt i bt bt ot b it bttt it ot b b 32 PSPC1 2186 1.042
[¥v-fratniAFLIPIClFi[kidsLdraiiPdrAU[clSRB]iKICAR TalPiKialElKIZNGAS1 [FLI{O[RAS YBL1| 33 [RABL28B 477 0.988
34 |RBWT1 2813 1.005
35 |RIC8 202.0 0.998
Sample Name: 4184 T T ¥ ¥ ¥ 36 |RPH3AL 250.3 0.984
Machine: 3130-19335-037 ; : ‘ r " 37 _|SHOX 296.8 1.007
Run Time: 10/29/2014 - 17:50:19 -> 10/29/2014 - 18:21:13 38 |SICAA12 208.3 1.020
39 [sox12 272.9 1.027
2 | ; i 20 |SYBL1 4803 1.096
% i | —— BT (P 41 |TBCD 4325 0.998
R = nﬂ ; ; : 42 | TNFRSF4 1258 0.924
S a1 50 P, o o SR P 43 |TRML2 3317 1.068
g ! T il ity i ' 24 |USPi4 257.0 1.041
Date Initial : : : : 25 |VIPRZ 3540 1013
46 | X-fragment 100.9 0.987
Authorization 1 47 [Y-fragment-01 [105.3 1.170
48 |Y-fragment-02 |114.7 1.088
e 49 |ZNF10 3923 1.067
Authorization 2
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Sample DNA Reference DNA

Hybridize to array a rray
CGH
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Analiza metodg aCGH
Zalety Wady

* obejmuje caty genom * nie wykrywa aberracji

* automatyzacja zrownowazonych
* nie wymaga hodowli komdrkowe;j * nie wykrywa mozaicyzmu ponizej

i _ 0
* badane sg wszystkie kom kilkunastu - 20%

jadrzaste krwi e cena
e czas badania

* wysoka czutosé: od 5-10 kpz
(Srednio 30kpz)

aCGH przeznaczone m.in. dla pacjentow z:
> NI
» padaczka

» autyzmem
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aCGH aberration report

105011544 | 105212080
1 gdd 3440721506 | 247170250 | 311MD Galn ((Pamogenic ‘)
5 g1 50075700 | S017TRO03 | 101.5KD Lo53 ‘Elen'gn
7 git.21 a1400270  |oio08105 | 10902k | Galn Banign
7 Q363 158742576 | 158750706 | B.22Kb Los3 Banign
10 geoges | 120188710 | 135284103 | 41Mb Loss | Famagenic /)
14 g32.33 106210757 | 706253600 | 33.04KD Galn Banign
17 g21.51 41404333 (41708037 | 212.0KD Gain Banign
X p22 33 756072 1287850 531.50Kb | Gain Banign
X p22.33 1715648 1716085 3.34KD Gain Banign
X p22 53 1600244 1001005 4 BSKD Galn Banign
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lzs: 571
¢ amhg 18]
1447244 07 2 150-247, 170, 264)%3

ClassiMication (Final) :  Famogenic
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aCGH aberration report
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135284103
Cyiopansiic Location : g28.2920.3

#Probes : 128
Classification [Final) - Fathogenic

anhg 18]
10g20.2q20.3( 120,188, 710-134

284, 10301
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potentially pathogenic 8 probes displayed
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Stwierdzono niezréwnowazenie genomu w postaci delecji dtugiego ramienia chromosomu 2 w regionie 2q24.3
0 wielkosci ~68 kpz.

Delecja obejmuje eksony 1-17 genu SCN2A (OMIM: 182390)!. Mutacje tego genu opisywane sa U pacjentow
z wezesnodziecigeg encefalopatig padaczkows typu 11 (OMIM: 613721)%, tagodnymi rodzinnymi drgawkami
dzieciecymi typu 3 (OMIM: 607745)! oraz zaburzeniami ze spektrum autyzmu?.
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