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	Παράρτημα G1/1 του Πιστοποιητικού Αρ. 1383
ΕΠΙΣΗΜΟ ΠΕΔΙΟ ΕΦΑΡΜΟΓΗΣ της ΔΙΑΠΙΣΤΕΥΣΗΣ 

του

Εργαστηρίου Νευρογενετικής

της

Α’ Νευρολογικής Κλινικής, του Αιγινητείου Νοσοκομείου, της Ιατρικής Σχολής, του Εθνικού και Καποδιστριακού Πανεπιστημίου Αθηνών


	Υλικά/Προϊόντα

υποβαλλόμενα σε δοκιμή
	Τύποι δοκιμών/ Μετρούμενες ιδιότητες
	Εφαρμοζόμενες μέθοδοι/
Χρησιμοποιούμενες τεχνικές

	Μοριακές δοκιμές

	Περιφερικό αίμα /
DNA

	Προσδιορισμός 7 παραμέτρων
	- Magcore Automated Nucleic Acid Extactor, RBC Bioscience (S/N P26H003720303)
- Simpli - AMP Thermal Cycler, Applied Biosystems by Thermofisher Scientific (S/N 228006869) 
- ΑΒΙ3500 Genetic Analyzer (S/N 33139-070) 

	
	1. Ανίχνευση σημειακών παραλλαγών στο γονίδιο TTR σε ασθενείς με Οικογενή Αμυλοϊδική Πολυνευροπάθεια (Familial Amyloid Polyneuropathy - FAP)
	Αλληλούχηση κατά Sanger και ανάλυση στον αυτόματο γενετικό αναλυτή ABI 3500 
Αρχικό PCR

GRS Taq DNA Polymerase V2.1 – 10/2017  (GRiSP Research Solutions)
Αντίδραση Sequencing

BigDye™ Terminator v3.1 Cycle Sequencing Kit Pub. No. MAN0015666 Rev. A.0 

(Applied Biosystems™)

	
	2. Ανίχνευση διπλασιασμού/έλλειψης του γονιδίου PMP22 σε ασθενείς με Κληρονομικές Κινητικές και Αισθητικές Πολυνευροπάθειες ή νόσο των Charcot-Marie Tooth

(CMT1A/HNPP)
	MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) και ανάλυση στον αυτόματο γενετικό αναλυτή ABI 3500
P033-B4 CMT1- Version B4-06 Issued 27 January 2023 

(MRC Holland)

	
	3. Ανίχνευση σημειακών παραλλαγών στο γονίδιο CΧ32 σε ασθενείς με Κληρονομικές Κινητικές και Αισθητικές Πολυνευροπάθειες ή νόσο των Charcot-Marie Tooth

(CMTX)
	Αλληλούχηση κατά Sanger και ανάλυση στον αυτόματο γενετικό αναλυτή ABI 3500 
Αρχικό PCR

GRS Taq DNA Polymerase V2.1 – 10/2017  (GRiSP Research Solutions)
Αντίδραση Sequencing

BigDye™ Terminator v3.1 Cycle Sequencing Kit Pub. No. MAN0015666 Rev. A.0 

(Applied Biosystems™)

	Περιφερικό αίμα

DNA (συνέχεια)
	4. Προσδιορισμός της επέκτασης επαναλήψεων CAG στο γονίδιο HTT σε ασθενείς με Χορεία του Huntington (Huntingon’s Disease - HD)
	Sizing PCR και ανάλυση στον αυτόματο γενετικό αναλυτή ABI 3500

Advantage - GC 2 Polymerase Mix PT3316-2 (Clontech)

	
	5. Προσδιορισμός της επέκτασης επαναλήψεων CTG στο γονίδιο DMPK σε ασθενείς με Μυοτονική Δυστροφία Τύπου 1 (DM1)
	Sizing PCR και ανάλυση στον αυτόματο γενετικό αναλυτή ABI 3500

Advantage - GC 2 Polymerase Mix PT3316-2 (Clontech)
Repeat-Primed PCR (RP-PCR) και ανάλυση στον αυτόματο γενετικό αναλυτή ABI 3500

2X KAPA Long Range Hot Start Ready Mix with Dye, KK3601, KR0364_S – v3.20
(KapaBiosystems)

	
	6. Προσδιορισμός της επέκτασης επαναλήψεων CCTG στο γονίδιο CNBP σε ασθενείς με Μυοτονική Δυστροφία Tύπου 2 (DM2)
	Sizing PCR και ανάλυση στον αυτόματο γενετικό αναλυτή ABI 3500

Advantage - GC 2 Polymerase Mix PT3316-2 (Clontech)
Repeat-Primed PCR (RP-PCR) και ανάλυση στον αυτόματο γενετικό αναλυτή ABI 3500

2X Kapa Long Range Hot Start Ready Mix with Dye, KK3601, KR0364_S – v3.20
(KapaBiosystems)

	
	7. Προσδιορισμός της επέκτασης επαναλήψεων GAA στο γονίδιο FXN σε ασθενείς με Αταξία του Friedreich (Friedreich Ataxia - FRDA)
	Sizing PCR και ανάλυση στον αυτόματο γενετικό αναλυτή ABI 3500

Expand Long Template PCR System v.26 (October 2020) (Roche)
Repeat-Primed PCR (RP-PCR) και ανάλυση στον αυτόματο γενετικό αναλυτή ABI 3500

GRS Taq DNA Polymerase V2.1 – 10/2017 

(GRiSP Research Solutions)


Τόπος αξιολόγησης: Εργαστήριο Νευρογενετικής, Α’ Νευρολογικής Κλινικής, Αιγινητείου Νοσοκομείου, Ιατρικής Σχολής, Εθνικό και Καποδιστριακό Πανεπιστήμιο Αθηνών,  Βασ. Σοφίας 72-74, Αθήνα 115 28
Σημεία λήψης πρωτογενούς δείγματος: Αιγινήτειο Νοσοκομείο, Βασ. Σοφίας 72-74, Αθήνα 115 28
Εξουσιοδοτημένοι υπεύθυνοι υπογραφής: Γ. Καραδήμα.
Το Πιστοποιητικό Διαπίστευσης με Αρ. 1383, κατά ΕΛΟΤ EN ISO/IEC 15189:2012, ισχύει μέχρι την 30.01.2029.
Αθήνα, 31.01.2024
                                                                                                               Χρήστος Νέστορας
                                                                                         Διευθύνων Σύμβουλος του Ε.ΣΥ.Δ.
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