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Le cas des mutations SODa decalantes/tronquantes
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Consequences proteiques et fonctionnelles de la mutation SOD1 ¢.358-10T>G
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Ameliorer le criblage genétique de SODa

Une unique réaction PCR permettant la synthése d'un fragment de 633 pb
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Schématisatlon ARN pré-messager SOD1
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Impacte ARNm SOD1

O Valide pathogénicité mutation SOD1 ¢.358-10T>G @

=

O Accélérer diagnostic génétique SOD1
*  Nécessite prélevement dédiés a extraction ARN

O Valider/invalider impact mutations sur séquence SOD1¢'¢o

O Nouvelles mutations altérant épissage —sm— s —m—"—

O Nouveaux patients éligibles pour essais cliniques &
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