МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКИЙ ЦЕНТР Г. ВЮРЦБУРГ
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Университета г. Вюрцбург 
Проф. Д-р мед. наук Томас Хааф
	

при сотрудничестве с
	Частная клиника по генетике человека 
Директор по организации ухода за больными 
Д-р мед.наук Эрдмуте Кунстманн
Узкий специалист по генетике человека



	Адрес отправителя:  Медико-ген.центр, Теодер-Бовер-Вег 11, 97074, г. Вюрцбург 

Госпожа
Д-р мед. наук Беринг
Южная клиника 
Детская педиатрическая клиника 
Бреслауер Штр. 201
90471 г. Нюрнберг 
	Частная клиника по генетике человека 
Теодор-Бовери-Вег 11, 97074
 г. Вюрцбург 
Тел.: 0931-3184435 или 45265858
Факс: 0931-45265859
Эл. адрес: kunstmann@blozentrum, uni-wuerzburg.de

Лаборатория ДНК
Блоцентрум, Ам Хубланд, 97074 г. Вюрцбург
Тел.: 0931-3184064
Факс: 0931-3184069
Эл. адрес: gmeng@blozentrum, uni-wuerzburg.de



	К сведению:
Д-р мед. наук Рупп, Южная клиника, Бреслауер Штр. 201, 90471 г. Нюрнберг 
	г. Вюрцбург, 16.12.2014 г. 



	Наш номер дела:
	G14-3407
	Заявка:
	Анализ гена дистрофина и заключение специалиста по генетике человека

	Ваш индекс:
	
	Дата поступления:
	27.11.2014 г.

	Фамилия:
	Аристов
	Вид материала:
	кровь с ЭДТА

	Имя:
	Кирилл
	Наш номер материала:
	121488

	Дата рождения:
	07.01.2005 г.
	
	



	Показание:
	Клиническое подозрение на мышечную дистрофию Дюшенна или Беккера (МДД/МДБ). 

Нам не предоставлены подробные клинические данные обследования, а также данные семейного анамнеза. Значение креатинкиназы в предоставленном анализе крови у вышеуказанного пациента было определено в нашей лаборатории и составило 5565 МЕД/л (предел нормы < 247 МЕД/л). 


	Данные обследования:
	У Аристова Кирилла не обнаружена делеция или дупликация гена дистрофина.

Тем самым обследование не дало каких-либо новых результатов для дифференциальной диагностики.  



	Заключение:
	Однако на основании данных обследования не исключена дистрофинопатия. Делеции или дупликации определяются примерно у 60 % или 10 % всех пациентов, имеющих мутации в гене дистрофина (мышечная дистрофия типа Дюшенна или Беккера). Другие мутации (к примеру, точечные мутации) не могут быть определены с помощью проведенных методов обследования. 


	Информация: 
	Мышечной дистрофии Дюшенна/Беккера предшествует сцепленный с Х-хромосомой рецессивный тип наследования с высокой степенью повторной мутации.  


	Метод анализа:
	Для заключения специалиста о делециях и дупликациях гена дистрофина была проведена количественная полимеразная цепная реакция всех 79 экзонов и промоторной области (DP427C) из геномного ДНК (MLPA-Methodc, Kits P034-A3 и Р035-А3, MRC-Holland). Чувствительность методов для таких видов мутаций составляет примерно 99 %. 

	Указание:
	В соответствии с § 10 Закона о генетической диагностики результаты генетических обследований сообщаются в рамках генетической консультации. 

Мы начнем скрининг точечной мутации в гене дистрофина по заказу. 

	
Мы всегда рады ответить на Ваши вопросы, связанные с данными обследования. 

С уважением,



	Подпись

Директор по организации ухода за больными
Д-р Э. Кунстманн
Узкий специалист по генетике человека
(Частная клиника по генетике человека)
	Подпись
Проф. Д-р Т. Хааф
Узкий специалист по генетике человека
(Руководитель института)
	Подпись
Проф. Д-р
К. Р. Мюллер-Райбле
Специалист в области генетики человека
(Руководитель лаборатории)
	Подпись
Д-р С. Менг
Генетик в области генетики человека
Аналитическое разрешение 





*Молекулярно-генетическая лаборатория Института по генетике человека аккредитована согласно ISO 15189:2013 
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Д-р мед. наук Беринг
Южная клиника 
Детская педиатрическая клиника 
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	К сведению
Д-р мед. наук Рупп. Южная клиника, Бреслауер Штр. 201, 90471 г. Нюрнберг 
	г. Вюрцбург, 16.12.2014 г.



	Наш номер дела:
	G14-3407
	Заявка:
	Анализ миопатии-генетической панели и заключение специалиста по генетике человека

	Ваш индекс:
	
	Дата поступления:
	27.11.2014 г.

	Фамилия:
	Аристов
	Вид материала:
	кровь с ЭДТА

	Имя:
	Кирилл
	Наш номер материала:
	121488

	Дата рождения:
	07.01.2005 г.
	
	



	Показание:
	Клиническое подозрение на мышечную дистрофию неясной идентификации. 

	Данные обследования:
	У Аристова Кирилла могли быть обнаружены следующие мутации: 
[bookmark: _GoBack]SGCA, экзон 3: с.229С˃Т, p.Arg77Cys гомозигота и
MYH7, экзон 32: с.4384G˃A p.Glu1462Lys гетерозигота. 
Не обнаружена точечная мутация в гене дистрофина. 


	Заключение:
	Гомозиготная миссенс-мутация в гене SGCA многократно описывалась в связи с мышечной дистрофией пояса конечностей типа 2D (LGMD-2D). Следовательно, предполагается, что данная мутация вероятнее всего является причиной мышечной дистрофии. 
Предположительный диагноз может быть подтвержден молекулярно-генетически. 
Гетерозиготная миссенс-мутация в гене MYH7 до этого не была описана. 
В алгоритмах по прогнозированию причины обмена аминокислот данная мутация расценивается как предположительно патогенная. Мутации в гене MYH7 ассоциируется с различными аутосомно-доминантными унаследованными формами миопатии и кардиомиопатии. 


	Информация: 
	Мышечная дистрофия пояса конечностей типа 2 D (LGMD-2D) является аутосомным рецессивным унаследованными заболеванием, вызываемым гомозиготными или составными гетерозиготными мутациями в гене альфа-саркогликана (SGCA, adhalin). Данная форма мышечной дистрофии является прогрессирующей, проявляющейся в большинстве случаев уже детстве и поражающей в основном проксимальную мускулатуру, что соответствует картине заболевания Аристова Кирилла. 


	
	Мутации в тяжелой цепи миозина гена 7 (MYH7) ассоциируются с аутосомно-доминантными формами дилатационной кардиомиопатии, семейной гипертрофической кардиомиопатией, левой вентрикулярной некомпактной кардиомиопатией, дистальной миопатией (миопатия Laing) и миопатией с накоплением миозина.
Мы рекомендуем провести анализ MYH-7 и клиническое обследование родителей. 


	Метод анализа:
	Секвенирование 37 генов миопатии с помощью прибора для секвенирования MiSeq (Illumina) после концентрации посредством Nextera Rapid Capture (Illumina) из геномного ДНК. Минимальное покрытие кодирующей секвенции  располагалось почти у всех генов в пределах > 20-раз. 


	Указание:
	В соответствии с § 10 Закона о генетической диагностики результаты генетических обследований сообщаются в рамках генетической консультации. 


	
Мы всегда рады ответить на Ваши вопросы, связанные с данными обследования. 

С уважением,



	Подпись
Директор по организации ухода за больными

Д-р Э. Кунстманн
Узкий специалист по генетике человека
(Частная клиника по генетике человека)
	Подпись
Проф. Д-р Т. Хааф
Узкий специалист по генетике человека
(Руководитель института)
	Подпись
Проф. Д-р
К. Р. Мюллер-Райбле
Специалист в области генетики человека
(Руководитель лаборатории)
	Подпись
Д-р С. Рост
Аналитическое разрешение 
(лаборатория ДНК)





