Warszawski Uniwersytet Uniwersytet Warszawski

Medyczny
Laboratorium Zaktadu Instytut Genetyki i
Genetyki Medycznej Biotechnologii
ul. Pawinskiego 3c, ul. Pawinskiego 54
02-106 Warszawa, 02-106 Warszawa
tel.: 022/572 06 95, fax:022/572 06 93 tel. (22) 592-22-39, fax. (22) 592 22 44

Nr.ewid. KIDL 2831

Warszawa 30.07.2013

Wynik badania molekularnego mitochondrialnego DNA

Badanie przeprowadzono w Zakladzie Genetyki Medycznej Warszawskiego Uniwersytetu
Medycznego we wspdipracy naukowej z Instytutem Genetyki i Biotechnologii Uniwersytetu
Warszawskiego. W sprawach zwigzanych z niniejszym wynikiem prosze kontaktowaé sig z dr
Katarzyng Tonska, tel. 22 592 22 39, 22 592 22 41 lub e-mail: kaska@igib.uw.edu.pl

Imig i nazwisko pacjenta: Tomasz Koniew

PESEL:. TS

Data urodzenia: 25.01.1979

Adres zamieszkania: = T st

Pleé: M

Numer probki: M271

Nr historii choroby: 3020/12

Lekarz kierujacy: dr Biruta Kierdaszuk

Lekarz prowadzgcy: dr Marta Lipowska

Podejrzenie lub rozpoznanie kliniczne: miopatia mitochondrialna
Rodzaj badanego materiatu: krew obwodowa, bioptat miesnia

Data przyjecia materialu do badania:



Przeprowadzone badania: Badania w kierunku mutacji punktowych: 3243A>G, 8344A>G,
8993T>G, 8993 T>C przeprowadzono technikg PCR-RFLP. Badanie w kierunku powszechnej
delecji (4977 par zasad) mitochondrialnego DNA przeprowadzono technika PCR z zastosowaniem
starterOw obejmujacych obszar 8224-13501. Badanie w kierunku pozostatych delecji
mitochondrialnego DNA przeprowadzono technikg dugiego PCR z zastosowaniem starteréw
obejmujgcych obszar: 6730-16545. Powyzsze badania przeprowadzono dla krwi obwodowej i

bioptatu miesnia,

Wynik: wielokrotne delecje mitochondrialnego DNA na niskim poziomie w bioptacie miesnia

Interpretacja i zalecenia: Badanie molekularne nie potwierdzito obecnosei badanych mutacji
punktowych mitochondrialnego DNA w obu badanych tkankach. Badanie w kierunku delecji
ujawnito obecno$é¢ wielokrotnych delecji mitochondrialnego DNA w tkance miesniowej na bardzo

niskim poziomie. Planowana analiza genu POLG.

Konieczna wizyta w poradni genetycznej.
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Wynik moze zosta¢ wykorzystany w celach naukowych wylacznie za zgoda dr Katarzyny Tonskiej.
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Wynik badania molekularnego

Badanie przeprowadzono w Zakladzie Genetyki Medycznej Warszawskiego Uniwersytetu
Medycznego we wspolpracy naukowej z Instytutem Genetyki i Biotechnologii Uniwersytetu
Warszawskiego. W sprawach zwigzanych z niniejszym wynikiem prosze kontaktowa¢ sie z dr
Katarzyna Tonska, tel. 22 592 22 39, 22 592 22 41 lub e-mail: kaska@igib.uw.edu.pl

Imie i nazwisko pacjenta: Tomasz Koniew

PESEL: EESSSSS=

Data urodzenia: 25.01.1979

Adres zamieszkania;mu T TS Sammte . Came 41-800 Zabrze
Pleé: M

Numer probki: M271

Nr historii choroby: 3020/12

Lekarz kierujacy: dr Biruta Kierdaszuk

Lekarz prowadzacy: dr Marta Lipowska

Podejrzenie lub rozpoznanie kliniczne: miopatia mitochondrialna

Rodzaj badanego materialu: krew obwodowa



Data przyjecia materialu do badania:
Przeprowadzone badania:
Analize obszaru kodujacego genu POLG przeprowadzono poprzez sekwencjonowanie metoda

Sangera.
Wynik: badanie ujawnilo zmiany: T2511, P587L, K1191N w stanie heterozygotycznym.

Interpretacja i zalecenia: Badanie molekularne genu POLG ujawnito obecno$é trzech zmian:
T2511, P587L, K1191N. Dwie z nich: T25111 K 1191N sa opisywane w literaturze jako recesywne
mutacje patogenne 1 moga odpowiadac za chorobe pacjenta. Charakter zmiany P587L jest

nieustalony.
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Wynik moze zosta¢ wykorzystany w celach naukowych wylacznie za zgoda dr hab. Katarzyny
Tonskiej.
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