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ΣΤΟΙΧΕΙΑ ΕΞΕΤΑΖΟΜΕΝΟΥ   

Εξεταζόμενος : -   Ημερ. Παραλαβής :  -  

ΑΜΚΑ : -  Ημερ. Αποτελέσματος : -  

Ημερ. Γέννησης : -   Παραπέμπων Ιατρός : - 

Τόπος Διαμονής : -   Barcode : - 

Τύπος Δείγματος : ΟΛΙΚΟ ΠΕΡΙΦΕΡΙΚΟ ΑΙΜΑ    Αιτία παραπομπής:  
Διερεύνηση για 
Νωτιαιοπαρεγκεφαλιδικές 
αταξίες (SCA) 

CerebrumDX analysis by Next Generation Sequencing  

 

Αποτελέσματα  
 

ΑΡΝΗΤΙΚΟ  

 

Το εξετασθέν δείγμα φέρει φυσιολογικό αριθμό επαναλήψεων (CAG)/ (CTA/CTG) για τους υπότυπους SCA1, SCA2, SCA3, 

SCA6, SCA7, SCΑ12, SCA17 και DRPLA. 

 
 

Υπότυπος Αταξίας Γονίδιο 
Αριθμός επαναλήψεων ανά 

αλληλόμορφο 
Αριθμός επαναλήψεων ανά 

αλληλόμορφο 

SCA1 ATXN1 30 (+/-1) 32 (+/-1) 

SCA2 ATXN2 22 (+/-1) 22 (+/-1) 

SCA3 ATXN3 20 (+/-1) 23 (+/-1) 

SCA6 CANCA1A 12 (+/-1) 13 (+/-1) 

SCA7 ATXN7 10 (+/-1) 10 (+/-1) 

SCA12 PPP2R2B 10 (+/-1) 15 (+/-1) 

SCA17 TBP 38 (+/-1) 38 (+/-1) 

DRPLA ATN1 10 (+/-1) 12 (+/-1) 

 

Μεθοδολογία  

 
Ολικό γενωμικό DNA απομονώθηκε από το εξετασθέν υλικό. Η ανάλυση της τρινουκλεοτιδικής επέκτασης CAG και 

CTA/CTG πραγματοποιήθηκε χρησιμοποιώντας το εμπορικά διαθέσιμο κιτ Αdellgene SCAs. Το συγκεκριμένο κιτ μας δίνει την 

δυνατότητα για ανίχνευση τρινουκλεοτιδικών επαναλήψεων σε γονίδια που σχετίζονται με τους υπότυπους SCA 1, SCA 2, SCA 3, 

SCA 6, SCA 7,  SCA 12, SCA17 και DRPLA. Η μεθοδολογία βασίζεται σε στην αλυσιδωτή αντίδραση της πολυμεράσης (PCR) και ο 
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έλεγχος μεγέθους του προϊόντος που προκύπτει γίνεται με ανάλυση φθορισμού σε γενετικό αναλυτή, Στη συνέχεια το μέγεθος 

του προϊόντος PCR μετατρέπεται σε αριθμό CAG ή CTA/CTG επαναλήψεων.  

*Σημείωση:  

Κάθε μοριακή ανάλυση έχει εσωτερική πιθανότητα λάθους 0,5-1%. Αυτό οφείλεται σε σπάνια μοριακά γεγονότα και 

παράγοντες που εμπλέκονται στη παρασκευή και ανάλυση των δειγμάτων.  

H συγκεκριμένη μεθοδολογία ανιχνέυει αλληλόμορφα με επέκταση τρινουκλεοτιδίων από 5 μέχρι 200 επαναλήψεις.  

Παραλλαγές μετατόπισης πλαισίου ανάγνωσης ή παρανοηματικές παραλλαγές στη θέση πρόσδεσης των εκκινήτων 

μπορεί να οδηγήσουν σε λανθασμένη εκτίμηση του αριθμού επαναλήψεων στα αλληλόμορφα. Αποτελέσματα σε ομοζυγωτία 

χρήζουν επιβεβαίωσης με εναλλακτική μεθοδολογία.  

Η ακρίβεια στον προσδιορισμό των επαναλήψεων είναι +/- 1 για επέκταση τρινουκλεοτιδίων < 50 και +/-3 μεταξύ 50-

200.  
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Πληροφορίες για τις Επικρατείς Παρεγκεφαλιδικές Αταξίες (SCA)  

 
Οι κληρονομούμενες με αυτοσωμικό επικρατή τρόπο παρεγκεφαλιδικές αταξίες, γνωστές και ως ADCA (autosomal dominant 

cerebellar ataxias) ή SCA (spinocerebellar ataxias) αποτελούν μια ετερογενή ομάδα νευρογενετικών νοσημάτων που 

χαρακτηρίζονται από εκφύλιση της παρεγκεφαλίδας και των συνδέσεών της. Η εκφύλιση αυτή οδηγεί σε αστάθεια βάδισης, 

παρεγκεφαλιδική δυσαρθρία, διαταραχές οφθαλμοκινητικότητας και διαταραχές στη δεξιότητα των κινήσεων. Οι επικρατείς 

παρεγκεφαλιδικές αταξίες έχουν συνολικό επιπολασμό περίπου 1-3/100.000 σε ευρωπαϊκούς πληθυσμούς [1,2]. Μέχρι σήμερα 

έχουν περιγραφεί πάνω από 35 διαφορετικοί τύποι SCA. Με βάση τη χρονολογία που ταυτοποιήθηκε ο γενετικός τόπος, ο οποίος 

συνδέεται με μια συγκεκριμένη επικρατή αταξία, προστίθεται ο αύξων αριθμός από 1-37 στο ακρωνύμιο SCA (π.χ. SCA1, SCA2, 

SCA3κ.λπ.)[3,4]. Οι συχνότερες επικρατείς παρεγκεφαλιδικές αταξίες (SCA) οφείλονται σε επέκταση μιας τριπλέτας νουκλεοτιδίων 

(CAG) και είναι κατά φθίνουσα σειρά οι SCA3, SCA6, SCA1, SCA2 και SCA7, μολονότι τα ποσοστά αυτά διαφέρουν σημαντικά από 

χώρα σε χώρα. Ωστόσο στον ελληνικό πληθυσμό παρατηρούνται πιο συχνά οι υπότυποι SCA 7,SCA 1 και SCA2[4].  
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Γονίδια που αναλύθηκαν (Πίνακας 1)  

 

Υπότυπος 

Αταξίας 
Γονίδιο Επέκταση τριπλέτας Φυσιολογικό 

Αδιευκρίνιστου 

κινδύνου για την 
εμφάνιση νόσου 

Μειωμένης 

Διεισδυτικότητας 

Αυξημένης 
Διεισδυτικότητας 

SCA1 ATXN1 

(CAG)n (CAT)n (CAG)n 6-35; 39-44 

CAT interrupted 

36-38 - 

39-44 CAGs 

(Uninterrupted) 

SCA2 ATXN2 
[(CAG)n CAA (CAG) 

(CAG)n]n 
14-31 31-32 33-34 35-500 

SCA3 ATXN3 

(CAG) 2CAA AAG 

CAG CAA (CAG)n 

12-44 45-59 - 60-87 

SCA6 CACNA1A (CAG)n 4-18 19 - 20-33 

SCA7 ATXN7 (CAG)n 7-27 28-33 34-36 36-460 

SCA12 PPP2R2B (CAG)n 7-31 32-50 - 51-78 

SCA17 TBP 
[(CAG)n (CAA)n 

(CAG)n]n 
25-40 - 41-48 49-66 

DRPLA ATN1 (CAG)n 6-35 - 35-47 48-93 
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