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Metodologie:  
I  nostri protocolli prevedono:    
‐ la determinazione  dell’attività enzimatica dell’α‐galattosidasi A ematica;    
‐ l’estrazione del DNA genomico; 
‐ l’indagine genetica: amplificazione di 9 porzioni del gene (nove amplificazioni, per ogni soggetto); 
‐ la ricerca di mutazioni negli amplificati. Real‐Time PCR High Resolution Melting  
‐ il sequenziamento, al fine di  confermare e caratterizzare le mutazioni riscontrate. 
‐ l’elaborazione dei dati,  
‐ la refertazione. 
Le indagini genetiche non si limitano allo studio delle regioni codificanti, ma sono estese anche ad 
alcune porzioni delle sequenze regolatrici introniche.   
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