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ΣΤΟΙΧΕΙΑ ΕΞΕΤΑΖΟΜΕΝΟΥ   

Εξεταζόμενος : -   Ημερ. Παραλαβής :  -  

ΑΜΚΑ : -   Ημερ. Αποτελέσματος : -  

Ημερ. Γέννησης : -   Παραπέμπων Ιατρός : - 

Τόπος Διαμονής : -   Barcode : - 

Τύπος Δείγματος : 
ΑΙΜΑ/ΣΤΟΜΑΤΙΚΟ 
ΕΠΙΧΡΙΣΜΑ/ΟΥΡΑ 

 Αιτία παραπομπής:  Μιτοχονδριακό νόσημα  

CerebrumDX mito analysis by Next Generation Sequencing  

 

Αποτελέσματα που σχετίζονται με την αιτία παραπομπής  
 

ΑΡΝΗΤΙΚΟ 

ΔΕΝ ΑΝΙΧΝΕΥΘΗΚΕ ΠΑΘΟΓΟΝΟ/ΠΙΘΑΝΩΣ ΠΑΘΟΓΟΝΟ ΕΥΡΗΜΑ ΣΤΟ ΜΙΤΟΧΟΝΔΡΙΑΚΟ DNA  

 
 

 

Μεθοδολογία  

 
Έγινε απομόνωση γενωμικού DNA από το εξεταζόμενο δείγμα(στοματικό επίχρισμα). Το DNA αναλύθηκε με μέθοδο 

εμπλουτισμού μέσω ανιχνευτών υβριδισμού των περιοχών στόχων του μιτοχονδριακού DNA , χρησιμοποιώντας το Twist Human 

Core Exome EF Multiplex Complete kit (Twist Bioscience). Η αλληλούχηση των εμπλουτισμένων στόχων πραγματοποιήθηκε με 

την πλατφόρμα MGI DNBSEQ-T7. Η βιοπληροφορική ανάλυση και ερμηνεία των δεδομένων πραγματοποιήθηκε μέσω της 

πλατφόρμας Breakthrough Genomics VG PLUS ver3.0.8. Η επίπτωση των σημειακών παρανοηματικών (missense) αλλαγών στην 

δομή και λειτουργία της πρωτεΐνης ελέγχεται με την χρήση του συναινετικού αλγορίθμου πρόγνωσης APOGEE (PMID: 28640805). 

H κατηγοριοποίηση των μιτοχονδριακών ευρημάτων έγινε με βάση τα κριτήρια ACMG/AMP για την ερμηνεία παραλλαγών του 

μιτοχονδριακού DNA (mtDNA) (PMID: 32906214) και για την ερμηνεία τους χρησιμοποιήθηκαν εξειδικευμένες βάσεις δεδομένων 

όπως η Mitomap και HmtVar. Το μέσο βάθος κάλυψης ήταν >1000X με 100% των στόχων να έχει αλληλουχηθεί σε βάθος 

μεγαλύτερο ή ίσο από 1000Χ. 

 

 

*Σημείωση:  

• Η συγκεκριμένη μέθοδος επιτρέπει την ανίχνευση παραλλαγών του μιτοχονδριακού DNA (mtDNA) με ποσοστό 

ετεροπλασμίας >10%. Παραλλαγές που βρίσκονται σε χαμηλότερα επίπεδα ετεροπλασμίας ενδέχεται να μην 

ανιχνευθούν. 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=28640805
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=32906214
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• Το ποσοστό ετεροπλασμίας μπορεί να διαφέρει σημαντικά μεταξύ διαφορετικών ιστών. Ως εκ τούτου, μία παθογόνος 

παραλλαγή μπορεί να βρίσκεται σε χαμηλό ή μη ανιχνεύσιμο επίπεδο ετεροπλασμίας στο υπό εξέταση δείγμα, ενώ να 

απαντά σε υψηλότερο ποσοστό σε άλλους ιστούς. Συνεπώς, ένα αρνητικό αποτέλεσμα δεν αποκλείει την παρουσία 

μιτοχονδριακής νόσου και, επί ισχυρής κλινικής υποψίας, μπορεί να απαιτηθεί εξέταση εναλλακτικού ιστού. 

• Η μέθοδος δεν έχει επικυρωθεί για την αξιόπιστη ανίχνευση μεγάλων αναδιατάξεων του mtDNA (large-scale 

deletions/duplications). Εφόσον υπάρχει κλινική υποψία συνδρόμου που σχετίζεται με μεγάλες αναδιατάξεις του 

mtDNA, συνιστάται διερεύνηση με κατάλληλη συμπληρωματική μέθοδο. 
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Πληροφορίες για μη παθογόνα ευρήματα  

 
Μη παθογόνοι πολυμορφισμοί (ευρήματα άνευ κλινικής σημασίας) δεν αναφέρονται καθώς είναι τεκμηριωμένο ότι πιθανώς δεν 

προσδίδουν αυξημένο κίνδυνο νόσου και κατά συνέπεια δεν διαφοροποιείται η ιατρική διαχείριση πέρα από την ενδεδειγμένη 

βάσει οικογενειακού και προσωπικού ιστορικού.  

 

Γονίδια που αναλύθηκαν (Πίνακας 1)  

 

MT-ATP6 MT-ATP8 MT-CO1 MT-CO2 MT-CO3 MT-CYB MT-ND1 MT-ND2 MT-ND3 

MT-ND4 MT-ND4L MT-ND5 MT-ND6 MT-RNR1 MT-RNR2 MT-TA MT-TC MT-TD 

MT-TE MT-TF MT-TG MT-TH MT-TI MT-TK MT-TL1 MT-TL2 MT-TM 

MT-TN MT-TP MT-TQ MT-TR MT-TS1 MT-TS2 MT-TT MT-TV MT-TW 

MT-TY         
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