i3
152

Tot4

Tpted

T

3

4811

Top 38

T3

Tqi2

Cytogenetic
Location
g31.2

FIBROSI CISTICA (CFTR)

La FIBROSI CISTICA (FC), detta anche mucoviscidosi, € una malattia
genetica che colpisce 1 neonato su 2700 nati vivi; il 4% della popolazione
e portatore sano. E’ una malattia congenita ed evolutiva a trasmissione
autosomico recessivo, quindi entrambi i genitori devono essere portatori
sani per trasmettere la malattia ai figli. A causare la malattia €’ un difetto
della proteina CFTR localizzata nella membrana apicale delle cellule epi-
teliali la cui funzione & quella di regolare gli scambi idroelettrolitici, di con-
seguenza si ha la produzione di secrezioni “disidratate” e quindi vischiose
e dense che vanno ad ostruire bronchi, polmoni, pancreas, intestino e dot-
ti deferenti nel maschio. L’'unico modo per identificare i portatori sani &
quello di effettuare un test sul DNA alla ricerca di mutazioni del gene della
FC. Esistono numerosissime mutazioni che causano la FC. Generalmente
il test viene eseguito su 30-200 mutazioni scelte tra le piu’ frequenti

nell’area geografica in questione le quali permettono di identificare il 90%

dei portatori sani.
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METODO ANALITICO:
=  Estrazione del DNA
=  Amplificazione mediante PCR

—  Reverse dot blot

Campione su cui effettuare I’esame:

. tampone buccale N° 2 tamp.

. Sangue intero in EDTA  2ml

Homozygous F508del Compound heterozygous
Homozygous 7T $1251N/394delTT
5T/9T

Compound haterarygous INNO-LiPA CFTR17+ Tn

I
! INNO-LiPA CFTR19 Update
marker line marker line
conj. control conj. control
M.F508del M.621+1G->T
M.G542X 1.3849+10kbC—T
M.N1303K M.2183AA—G
M.W1282X M.394delTT
M.G551D M.2789+5G-2A
M.1717-1G-»A M.R1162X
M.R553X M.3659delC
M.CFTRdele2,3(21kb) M.R117H
M.I507del M.R334W
M.711+1G-T M.R347P
M.3272-26AG M.G85E
M.3905insT M.1078delT
M.R560T M.A455E
M.1898+1G-2A M.2143delT
M.51251N M.E60X
M.I148T M.2184delA
M.3199del6 M.711+5G-9A
M.3120+1G-2A W.621+1G->T
M.Qss52X W.3849+10kbC~»T
W.F508del=W.1507del W.2183AA-SG=W.2184delA
W.G542X W.394delTT
W.N1303K W.2789+5GA
w.w1282X W.R1162X
W.G5510 W.3659delC
W.1717-1G-2A W.R117H
W.R553X W.R334W
W.CFTRdele2,3 (21kb) W.R34TP
W.711+16-T W.GBSE
W.3272-26A—G W.1078delT
W.3905insT W.A4SSE
W.R560T W.2143delT
W.1898+1G—A W.E6OX
W.51251N W.71145G—A
W.1148T marker line  seeses>E
W.3199delé 5T
W.3120+1G-2A 7T
w.Qs552X eT

Ogni campione deve essere contrassegnato con il Cognome ed il
Nome del paziente e deve essere accompagnato dal MODULO AC-
CETTAZIONE PRESTAZIONI DIAGNOSTICHE (Mod. APD), compila-
to e firmato da parte del paziente, scaricabili dal sito Internet
www.onco-path.it

Tempi refertazione : 7 giorni lavorativi dall’arrivo del campione




