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帥o!ekulargenetische Un章e「sucねung des Dyst「ophin GensくO帆冊gOO377)

畑nj§che Verdachtsdiagnose:

Frage§te掴ng:

Untersuchungsmate「ja I:

Eingeiangt:

Untersuch lIngSmethoc[en:

unfersuchte Sec!uenZe n :

MuskeIdys(「oph ie

Typ Duchenne (OM剛#31 0200)

Mutation im Dys‡rophin Gen.

DNA, eXtrahiert aus EDIA B冊

29.01.2024

Multiplex Liga的ndepenclent Probe

Amp桐ca掠on (MLPA; PO34-B2, PO35-Bl ):

Mus掴-P「omoter, H im-PromoteI、,

a=e 79 Exons des Dystraph面3ens.

如ebnis u〃d臆Z些迫m伽e!うねs型型:

M脚s MLPA朝ethode wurde im Dystrophin.Gen (DMD) des Patien[en: HEIN陳Bruno,

eine hemizygote vo輔egende Dele書ion der ExoれS　46　-　47 [NM」004006,2:

C・(6614+1_6615-1 )_(6912+上j5913-1)deI] festgeste冊Die detektierfe Deletion unt巳「b「icht

das RNA-Leseraste「 〈●“oLlt.Oト打ame一一〉 und ist somit formal mit einer Dystroph]nopat描e

VOm Typ Duchenne ve「einba「.

附e叩勧fen e鵬frondukto加nen-Unfe削chung bei der肌tfe尊母in der Fami航es

Pa船nten anzusch〃e戚en.

購t kollegialer Hochacht…g

乙之を鶴e「　霊嵩高,孟s。冊
Die interp噌t細n dleses Bef…des b訓. de' VO「liegenden Erge帥sse de「 genelischeri Ana咋e muss gem純的9 G-re durch

ein‘訓吊n Hl‘mangen謝( I me地面SCher Genetik ausgebildeten Facharz=)ZW. den軸das lndikationsgebiet zL'§tandigen

Facharz=m Rahmen e)ner ausf航「Iichen Beratung stさt鵬nden.

Die Ve「wendung dieser D剛e∩ f叶wlssenscha仙Che ode「 gutacnterlicne Zw弧e bed創f e-ne「 Ge=ehmigung durch das

Neuromusk順晦For5C山噂sぬbor am Zent「um fu「 Ana書omie und ZeI-bblogie de「 Med軸isch帥Unlve「s脳Wien.
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