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Wynik

Nazwa genu / loci Genotyp Genotyp zgodny z HGVS

CLN2 R208X/R208X NM_000391: ¢.[622C>T(;)622C>T]

Interpretacja

Wykryto znana, patogenna mutacje p.R208X (¢.622C>T) w obu allelalch genu CLN2.

Obecnos$¢ dwéch patogennych mutacji, przy zatozeniu, ze kazda z nich zlokalizowana jest w odrebnej kopii genu
CLN2, stanowi potwierdzenie molekularne rozpoznania klinicznego ceroidolipofuscynozy typu 2.

Dlatego tez, zgodnie z najnowszymi rekomendacjami dotyczacymi diagnostyki molekularnej choréb o autosomalnym
recesywnym sposobie dziedziczenia, w celu potwierdzenia oburodzicielskiego pochodzenia wykrytej mutacji, nalezy
wykona¢ badanie molekularne u biologicznych rodzicéw badanego Dziecka.

Potwierdzenie oburodzicielskiego pochodzenia zidentyfikowanej mutacji bedzie stanowito podstawe do ustalenia
nosicielstwa zmutowanego genu wsréd krewnych Pacjenta oraz przeprowadzenia diagnostyki prenatalnej choroby w
przypadku planowania cigzy przez rodzicéw Pacjenta.

Wskazana jest porada genetyczna*.

Uwagi
Badano eksony 5 i 6 w genie CLN2 wraz z regionami otaczajagcymi eksony, z zastosowaniem techniki
sekwencjonowania DNA.

Badane markery: p.R208X (¢.622C>T) oraz ¢.509-1G>C (IVS5-1G>C).

Ceroidolipofuscynoza typu 2 jest chorobg genetycznie uwarunkowang o autosomalnym recesywnym toku

Stronalz?2 Wynik badania genetycznego nie moze by¢ wykorzystany do opracowan naukowych i publikacji bez zgody MEDGEN



