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ERRORI CONGENITI DEL METABOLISMO
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= Conferma diagnostica

= Consulenza genetica familiare
= Terapia

= Diagnosi prenatale

L’analisi genetica e fondamentale per:

Targeted-resequencing NGS di ~500 geni nucleari suddivisi in tre pannelli tecnici custom per offrire assistenza alla diagnosi in oltre 40 quesiti
clinici metabolici mediante Nextera DNA Flex Library Preparation e sequenziamento Paired-End 150 bp su piattaforma MiSeq (lllumina).

Partecipazione al programma di controllo di qualita EMQN DNA Sequencing-NGS (vGermline).

dal 01/2016 al 10/2022
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v Oltre il 60% delle diagnosi effettuate erano correlate a geni che
non analizzavamo in Sanger in epoca pre-NGS.

Tabella 1. CNV identificate (29 probandi)

. . Rifiuto Propionico o . 9 .
+ o
Pannello CDG C50H 1\ NH, 3-MGA LSD Muscolari T Prolina della frutta T Phe T Tyr aciduria Alcaptonuria  Glicogenosi Epatopatie
CAV3:Aex2
MCCC1:0ex1 CA5A:Aex1

Delezioni . AUH:bex2-3 . DMD:A8-9 . PCCA:Dex3-4

estese ALGE:pex3-13  MCCCLbexdting - CASADST g g SUMFLAINtero pvp:aag  PRODHAAINterogene oy oy PAHASG o) kg0 pCCABex21  HGD:Mex2  AGLAeX1-25 MPVIZ:fexs
o o MCCC1:0ex17 CPS1:hex17-20 gene PRODH:A2-14 PTS:Aex5-6

identificate BTD:Aint ARGI:Aint DMD:A52 PCCB:Nex5-6

:Aintero gene :Aintero gene RYR1:Aex21-24

L’NGS targeted-resequencing nel laboratorio di conferma molecolare di ECM:

*Consente di espandere il numero di condizioni cliniche diagnosticabili
*Potenzia I'efficienza diagnostica permettendo di eseguire il sequenziamento genico e I'analisi di CNV in un unico test.
*Migliora I'offerta assistenziale permettendo di effettuare diagnosi differenziale.
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