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TESTAREA MOLECULAR-GENETICA N SUSTINEREA DIAGNOSTICULUI CLINIC
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Introducere. Materialele acestui rezumat prezinta rezultatele participarii echipei
proiectului institutional Tn Programul Global de Secventiere Genetica de ultima
generatie (NGS) realizat de JMF (SUA) in diagnosticul imunodeficientelor primare (IDP).

Scopul studiului: evaluarea valorii si eficientei clinice a NGS in confirmarea
diagnosticului de IDP.

Materiale de studiu: mostrele sanguine, chestionarele pentru analiza complexa si
aprofundata a rezultatelor de investigare a pacientilor cu suspectie de IDP. Metode de
cercetare: clinice si paraclinice, de laborator clinic, flowcitometria, ELISA, NBT.

Rezultate. Ca indicatie pentru testarea molecular geneticd au fost considerate
rezultatele clinico-paraclinice, hemoleucograma, flowcitometria de flux, ELISA, NBT. Au
fost testate 16 mostre sanguine a pacientilor din localitatile Republicii Moldova cu
suspiciune de imunodeficienta primara. Interpretarea variantelor obtinute s-a efectuat
in conformitate cu clasamentul Ghidului Colegiului American de Genetica Medicala:
variante patogene, inserte, stare de purtator diagnostic molecular. Studiile molecular
genetice obtinute au inclus panele multigenice si secventierea fintregului exon.
Mutatiile au fost identificate Tn 69 de gene responsabile de patologia sistemului
imunitar.

Cercetarea molecular genetica a confirmat diagnosticul clinico-imunologic in 6 cazuri:
» Imunodeficienta combinata severg;

» Febra mediteranianiana familialg;

» Deficit de adeziune leucocitara de tip |I;

» Imunodeficienta combinata severa din cauza deficitului de ADN RKsc;
» Sindromul Blau;

» Sindromul DiGeorge.

Descifrarea genelor alterate a demonostrat urmdtoarele:

Doud variante patogene in gena PRKDC;

Doud variante patogene in gena MEFV;

Doud variante patogene in gena ITGB2;

Doud variante patogene in gena PRKDC;

O variantd patogend in gena NOD2;

O variantd patogend in gena TBX1.
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Concluzii. Rezultatele furnizate de secventiere genetica au modificat favorabil formula de
diagnostic clinic, managementul, tratamentul si consilierea genetica a pacientilor cu suspiciune
de IDP
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