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Rodzal I Rodza] otrzymanego materiafu
CAPN3-1 preparat DNA
CAPN3-1: dystrofia koriczynowo-obreczowa typ 2A
Wynik
c.550delA/c.550delA

Interpretacia
Stwierdzono obecnoé¢ badanej patogenne] mutaciji ¢.550delA w obu allelach genu CAPN3 (w ukiadzie
homozygotycznym).

Genotyp CAPN3 zgodny z HGVS: NM_N00G70 2:¢ [5504de!A][(550delA)]

Wynik badania molekularnego potwierdza rozpaznarnis sliiczne dystrofii obreczowo-koriczynowej typu 2A.

Zgodnie z rekomendacjami dotyczacymi diagiv
dziedziczenia wskazane jest wykonanie badania |
u biologicznych rodzicéw Pacjenta w celu potwisi

wivie maossuiame] chordb o autosomalnym recesywnym sposobie
sicieistwa zidentyfikowanej mutacji c.550delA w genie CAPN3
ania jej oburodzicielskiego sposobu dziedziczenia.

Aktualny wynik stanowi rowniez podstawe do ustalenia nosicielstwa zidentyfikowanej mutacji c. 550delA wsrod
innych krewnych Pacjenta.

Wskazana jest konsultacja w Poradni Genetycznej w celu omoéwienia wyniku.

Informacje dodatkowe:

Przeprowadzono analize sekwencji eksonéw 10 i 17, wraz z sgsiadujgcymi sekwencjami intronowymi, w kierunku e
% obecnosci mutacii ¢.550delA, p.Arg490GIn oraz innych patogennych mutacii korelowanych z dystrofig e

obreczowo-koriczynowa typu 2A, wystepujacych w tych regionach genu CAPN3.

Analize przeprowadzono z zastosowaniem metody sekwencjonowania DNA.

‘Numeracja eksonow zgodna z sekwencjq referencyjng HGMD oraz z sekwencjg genomowa hg19.

mozna jednoczesnie wykluczy¢ obecnosci mutacji w innych, niz badane, regionach genu CAPNS
obecnosci rozlegtych delecji i insercji w genie CAPN3. - LS

o-obreczowa typu 2A (LGMD2A) to dziedziczona w sposeb
Przebiegu ktore] obserwuje sie symetryczne ostabienie s
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migsni proksymalnych (czyli migéni obreczy barkowej | biodrowej oraz tzw. grupy dosiebnej miesni koficzyn).
Poczatek choroby moze wystepowac w rdznym wieku, jednak u wigkszoéci pacjentéw pierwsze objawy pojawiajg
sig w dziecinstwie Zrbznicowany jest réwniez stopien nasilenia objawéw jednakze we wszystkich przypadkach
choroba ma charakter progresywny.

Charakterystyczne objawy choroby to znaczace odstawanie lopatek i niemoznoéé¢ uniesienia ragk ponad glowe,
skionnoéc do chodzenia na palcach, kotyszacy chéd, przykurcz $ciegien Achillesa, hiperlordoza ledzwiowa.
Najczestszymi zmianami identyfikowanymi u pacjentow z dystrofig konczynowo-obreczowg typu 2A sg mutacje
¢.550delA | p.Argd490Gin.

Poradnia Genetyczna NZOZ GENOMED, zapisy: 22 644 60 19 - wizyty odpfatne (bez skierowania).
NZOZ GENOMED posiada certyfikat jakoéci wykonywania badan wydany przez European Molecular Quality

Network,
NZOZ GENOMED nalezy do Sieci Laboratoriéw Referencyjnych Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka.

Catods metody Wskaznik wykrywalnoéci mutacii

99% brak danych

Murner selwsncli refersncyinei Etapy procedury wykonywane w zewnetrznym laboratorium
nie dotyczy

Vwagi Nazwa i adres zewnetrznego laboratorium

brak nie dotyczy

Eadania wyxenai(a) Osoba zatwierdzajaca
mgr Katarzyna Insiak dr n. biol. Robert Szymarnczak
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Badanie podmiotowe - choroba z objawami powoli postgpujace dystrafii migsniowe], ostati
rozpoznanie z Kl. Neurologicznej w W-wie: dystrofia migsniowa typu Bethlema, Obecnie
proksymalny niedowfad konczyn gornych i dolnych, zachowana mozliwasé ruchdw diani | stap,
jednak z utrwalonymi przykurczami dioni. Sposéb poruszania sie od 8 lat na wozku inwalidzkim,
wczesniej jako dziecko sprawnosé ruchowa dobra, od okresu nastolatniego 2 pocsuclem
niezgrabnosci ruchowej, pojawit sig chod na palcach, ostabienie wydalnosci migani kanezyn
dolnych. Prawidiowe funkcjonowanie w zakresie narzadow zmystdw, petna sprawnosé
intelektualna.

Badanie rodowodowe- bez obcigien chorabami neurologicznymi u krewnyeh | stapnia,

= Opis udzielonego $wiadczenia (obejmuje wykonane badania) i

} Diagnostyka molekularna genu CAPN3 - pozytywna - wykryto mutacje genu CAPNI w
| ukfadzie homozygotycznym.

| Oryginat wynikow badan wydano w zafqczeniu

Interpretacja wyniku i wnioski

Wynik badania wskazuje jednoznacznie na rozpoznanie choroby dystrofil obrgezowo
konczynowej typu 2A jako przyczyny choroby u pana Artura Olejniczaka,

Wytyczne dotyczace dalszego postgpowania medycznago!

1. wymaga dalszego leczenia w poradni specjalistyczne] ... ... o (Spegjainoss)
2. nie wymaga aktualnie leczenia w poradni specjalistycznej neurologieznej | Poradni G
Miesni... ... e

5 (specjalnose)
- 3. wydano skierowanie na hospitalizacje*



