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Molekulargenetische Untersuchung des Dystrophin Gens {OMIM *300377)

Klinische Verdachisdiagnose: Muskeldystroiahie
Typ Duchenne (OMIM #310200)
Fragestellung: Mutation im Dystrophin Gen.
Untersuchungsmaterial: DNA, extrahiert aus EDTA Blut
Eingelangt: 29.01.2024
Untersuchungsmethoden: Multiplex Ligation-dependent Probe
Amplification (MLPA; P034-B2, P035-B1});
untersuchte Sequenzain: Musxel-Prometer, Him-Promoter,

alle 79 Exons 'des Dystrophin-Gens.

Ergebnis und Zusammenfassung:

Mittels MLPA-Methode wurde im Dystrophin-Gen (DMD) des Patienten, HEINER Bruno,
eine hemizygote vorliegende Deletion der Exons 46 - 47 [NM_004006.2;
C.(6614+1_6615-1)_(6912+1_6913-1)del] festgestellt. Die detektierte Deletion unterbricht
das RNA-Leseraster ("out-of-frame") und ist somit formal mit einer Dystrophinopathie
vom Typ Duchenne vereinbar.

| Der erhobene molekulargenetische Befund st somit mit der Kklinischen
Verdachtsdiagnose einer Dystrophinopathie, formal am ehesten vom Typ Duchenne

(OMIM # 310200) vereinbar. :

Wir empfehlen eine Konduktorinnen-Untersuchung bej der Mutter bzw. in der Familie des
Patienten anzuschlieen.

Mit kollegialer Hochachtung ,/\, .
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iv.-Prof. Dr. Reginald E. Bittner Assoc. Prof. Dr. Wolfgang M. Schmidt

Die Interpretation dieses Befundes bzw. der vorliegenden Ergebnisse der genetischeri Analyse muss geméaR §69 GTG durch
einen in Humangenetik / medizinischer Genetk ausgebildeten Facharzt bzw. denifir das Indikationsgebiet zusténdigen
Facharzt im Rahmen einer ausfahrlichen Beratung stattfinden.

Die Verwendung dieser Daten fir wissenschafiiche oder gutachteriiche Zwecke bedarf einer Genehmigung durch das

Neuromuskulare Forschungsfabor am Zentrum fiir Anatomie und Zellbiologie der Medizinischen Universitat Wien.
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