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Indagine eseguita su una coppia di gemelli 
Fratello maschio, tipizzato con SSO:
DRB1*04,*13; DQA1*01:02,*03:01; DQB1*03:02,*05:01
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Indagine per suscettibilità per celiachia

Primo prelievo



Si esegue sequenza del locus DRB1

Matches:
DRB1*04:04:01, 11:20
DRB1*04:08:01, 11:16

DRB1*04:61, 13:01:01:01
DRB1*04:138, 14:30
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Indagine per suscettibilità per celiachia



Matches:
DQB1*03:02:01:01,05:01:01:01

DQB1*03:02:11,05:01:10
DQB1*03:11,05:51 
DQB1*03:228,05:69

Si esegue sequenza del locus DQB1
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Indagine per suscettibilità per celiachia



Matches:
DRB1*04:04:01

Sequenza DRB1: si ottiene lo stesso risultato del primo prelievo
Viene utilizzato primer gruppo specifici
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Ricerca della soluzione
Secondo prelievo



Viene utilizzato un primer gruppo specifico 
che amplifica i DRB1*03, *11, *13  e *14

Secondo prelievo

S. C. Laboratorio di Istocompatibilità

Ricerca della soluzione
Matches: 

DRB1*11:01:01:01,13:01:01:01
DRB1*11:02:01,13:05:01

DRB1*11:04:01,13:02:01:01
DRB1*11:09,13:22:01
DRB1*11:11:01,13:06
DRB1*11:14:01,13:42
DRB1*11:16,13:14:01
DRB1*11:20,13:11:01
DRB1*11:03:01,13:157

DRB1*11:18,13:63
……….



Sequenza locus DQB1 da come risultato: DQB1*03:02, *05:01
DQB1*03:11, *05:51
DQB1*03:228, *05:69

Secondo prelievo
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Ricerca della soluzione



Sequenza locus DQB1 da come risultato: DQB1*03:02, *05:01
DQB1*03:11, *05:51
DQB1*03:228, *05:69
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Ricerca della soluzione



Sequenza locus DQB1 da come risultato: DQB1*03:02, *05:01
DQB1*03:11, *05:51
DQB1*03:228, *05:69
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Ricerca della soluzione



Sequenza locus DQB1 da come risultato: DQB1*03:02, *05:01
DQB1*03:11, *05:51
DQB1*03:228, *05:69
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Ricerca della soluzione



Sequenza locus DQB1 da come risultato: DQB1*03:02, *05:01
DQB1*03:11, *05:51
DQB1*03:228, *05:69
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Ricerca della soluzione



Sequenza locus DQA1 si utilizzano tre primer gruppo specifici

P1 per il DQA1*01
P2 per gli allelei DQA1*02,*04,*05 e*06
P3 per il DQA1*03                                                          

Secondo prelievo
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Ricerca della soluzione

Si ottiene il risultato
P1 DQA1*01:02
P2 DQA1*05:01
P3 DQA1*03:01

Fenotipo:
DRB1*04:04,*11,*13
DQB1*03:01,*03:02,*05:01
DQA1*01:02,*03:01,*05:01



CGH-array analysis were performed using a Human Genome CGH Microarray Kit 
8x60K (Agilent) with a resolution of 100Kb according to manufacturer’s instructions. 
Software analysis was performed with Cytogenomics 3.0.6.6  (Agilent).
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Ricerca della soluzione
Cromosoma Y Cromosoma X



Ricerca della soluzione
Cromosoma 13

Cromosoma 18
qfPCR



Conclusione

TESSUTO ESAMINATO TIPO DI ANALISI % LINEA XX % LINEA XY
Sangue periferico 1° prelievo Estrazione diretta + QF-PCR 50% 50%
Sangue periferico 2° prelievo Estrazione diretta + QF-PCR 50% 50%
Sangue periferico 2° prelievo Coltura linfociti + cariotipo 29% 71%


Foglio1

		TESSUTO ESAMINATO		TIPO DI ANALISI		% LINEA XX		% LINEA XY

		Sangue periferico 1° prelievo		Estrazione diretta + QF-PCR		50%		50%

		Sangue periferico 2° prelievo		Estrazione diretta + QF-PCR		50%		50%

		Sangue periferico 2° prelievo		Coltura linfociti + cariotipo		29%		71%
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