RIFERIMENTI PER LA DIAGNOSI

(segue elenco contatti a fine documento)

DI DISTONIE E PARKINSONISMI INFANTILI IDIOPATICI

MALATTIA EREDITA’ | GENE*/CROM DIAGNOSI CAMPIONE TIPO DI LABORATORIO
BIOLOGICO PRELIEVO
Distonia 1 AD DYT1/9934 molecolare DNA sangue (EDTA), o 1,2
(distonia a esordio precoce AD, distonia di DNA estratto
torsione idiopatica, distonia di Oppenheim)
Distonia 2 AR n.i.
(distonia AR, non confermata)
Distonia 3 XLR n.i./ Xq13.1 linkage (casi DNA sangue (EDTA) o 2
(distonia-parkinsonismo X-linked, malattia di selezionati) DNA estratto
Lubag)
Distonia 4 AD n.i.
(distonia di torsione 4)
Distonia5/ 14 AD GCH1/14922.1-q22.2|molecolare DNA, sangue (EDTA) o 1,3
(distonia Dopa-responsiva, AD) (+MLPA) DNA estratto,
biochimica liquor, liquor 1,3,5
enzimatica fibroblasti biopsia cutanea 3
Distonia/Discinesia Dopa-Responsiva AR TH/ 11p15.5 molecolare DNA, sangue (EDTA) o 3
AR (+MLPA) DNA estratto,
(deficit di TH) biochimica liquor liquor 1,35



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/getmap.cgi?l191290

Distonia/Discinesia Dopa-Responsiva AR AR SPR/2p14-p12 molecolare DNA, sangue (EDTA) o 3
(deficit di SR) DNA estratto
biochimica liquor liquor 1,35
Distonia/Discinesia Dopa-Responsiva AR PTS/11922.3-g23.3 |molecolare (+MLPA) DNA, sangue (EDTA), 3
AR con iperPhe DNA estratto
(deficit di PTPS) biochimica liquor, urine liquor, urine 1,35
enzimatica fibroblasti biopsia cutanea 3
Distonia/Discinesia Dopa-Responsiva AR QDPR/4p15.31  molecolare DNA, sangue (EDTA) o 3
AR con iperPhe DNA estratto
(deficit di DHPR) biochimica urine, liquor 1,35
enzimatica, eritrociti (blood dry 4
spot)
Distonia/Discinesia da deficit di AADC AR DDC/7pll genetica DNA, urine, sangue (EDTA) o 3
(Dopa non-responsiva) DNA estratto
biochimica, liquor, liquor 1,35
enzimatica, eritrociti
Distonia 6 AD THAP1/8p21-p22 |molecolare DNA sangue (EDTA) o 1,2
(distonia di torsione idiopatica ad esordio in DNA estratto
eta adulta di tipo misto)
Distonia 7 AD n.i./18p linkage (casi DNA sangue (EDTA) o 2
(distonia di torsione idiopatica ad esordio in selezionati) DNA estratto

eta adulta, distonia focale idiopatica,

distonia ad esordio tardivo AD)



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/getmap.cgi?l182125
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/getmap.cgi?l612719

Distonia 8 AD MR-1/2g933-g35 |molecolare DNA sangue (EDTA) o 1
(distonia parossistica non-kinesigenica, DNA estratto

coreoatetosi distonica parossistica,

discinesia parossistica familiare, sindrome di

Mount-Reback)

Distonia 9 AD n.i./1p linkage (casi DNA sangue (EDTA) o

(coreo atetosi, spasticita e atassia selezionati) DNA estratto

episodica)

Distonia 10 AD n.i./16pl11.2-12.1 [inkage (casi DNA sangue (EDTA) o 2
(coreoatetosi parossistica kinesigenica) selezionati) DNA estratto

Distonia 11 AD SGCE/7921 molecolare DNA sangue (EDTA) o 12
(distonia mioclonica, distonia alcol- DNA estratto

responsiva)

Distonia 12 AD ATP1A3/19q12-g13.2|molecolare DNA sangue (EDTA) o 1
(distonia ad esordio rapido con DNA estratto

parkinsonismo)

Distonia 13 AD n.i./1p36.13-36.32 [inkage (casi DNA sangue (EDTA) o 2
(distonia focali cranio-cervicale) selezionati) DNA estratto

Distonia 15 AD n.i./18pl11 linkage (casi DNA sangue (EDTA) o
(distonia-mioclonica ereditaria) selezionati) DNA estratto

Distonia 16 AR PRKRA/2g31.2 |molecolare DNA sangue (EDTA) o 1
(dystonia-parkinson ad esordio precoce) DNA estratto

Parkinsonism ad esordio precoce AR PARKIN/6g25-g27 |molecolare + MLPA [DNA sangue (EDTA) o 1,2
(con dystonia) PARK2 DNA estratto

Parkinsonism ad esordio precoce AR PINK1/1p35-p36 |molecolare + MLPA |DNA sangue (EDTA) o 1,2
(con dystonia) PARK 6 DNA estratto




Parkinsonism ad esordio precoce AR DJ-1/1p36 molecolare + MLPA |DNA sangue (EDTA) o 1,2
(con dystonia) PARK 7 DNA estratto

Parkinsonism ad esordio precoce AR ATP13A2/1p36  |molecolare DNA sangue (EDTA) o 1
(con dystonia) PARK 9 DNA estratto

Parkinsonism ad esordio precoce (con AR PLA2G6/22g12.3- |molecolare DNA sangue (EDTA) o

dystonia) PLA2G6 (simbolo?) 131 DNA estratto

Corea Famigliare benigna AD TITF-1/14913 mlecolare DNA sangue (EDTA) o 1

DNA estratto
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