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Automaticky generovaný popis] GENEXPRESS spol. s r.o. 
Laboratórium lekárskej genetiky
Ilkovičova 6, 842 15 Bratislava

                                                                                                                
                                                                                                                                                    Vyšetrenia označené “A” sú akreditované        
Výsledková správa
                                                            č. X/2026

	Meno pacienta: 
Vyšetrenie: Infertilita muž Basic 
Číslo rodokmeňa: 
Typ primárnej vzorky: periférna krv v EDTA
Dátum odberu: 26.1.2026 
	   Rodné číslo: 
   Adresa: 
   Poisťovňa: samoplatca
   Vyžiadal: 
   Dátum príjmu: 28.1.2026




Účel analýzy: 

1. analýza 50 najčastejších mutácií v CFTR géne                                                                                                        A  
2. mužská sterilita - analýza delécií Y chromozómu							A

Poznámka ku kvalite DNA vzorky: spĺňa kritériá
Priradené číslo DNA: XY/2026

Výsledky analýzy:

1. Cystická fibróza


	DNA vzorka: XY/2026
	č.lab. správy: LS_CF50_2026129

	mutácia 
	výsledok
	mutácia 
	výsledok
	mutácia 
	výsledok
	mutácia 
	výsledok

	CFTRdele2,3
	-
	R334W
	-
	R553X
	-
	R1066C
	-

	E60X
	-
	R347P
	-
	R560T
	-
	Y1092X(C>A)
	-

	P67L
	-
	R347H
	-
	1811+1.6kbA>G
	-
	M1101K
	-

	G85E
	-
	A455E
	-
	1898+1G>A
	-
	D1152H
	-

	394delTT
	-
	l507del
	-
	2143delT
	-
	R1158X
	-

	444delA
	-
	F508del
	-
	2184delA
	-
	R1162X
	-

	R117C
	-
	1677delTA
	-
	2347delG
	-
	3659delC
	-

	R117H
	-
	V520F
	-
	W846X
	-
	3849+10KbC>T
	-

	Y122X
	-
	1717-1G>A
	-
	2789+5G>A
	-
	S1251N
	-

	621+1G>T
	-
	G542X
	-
	Q890X
	-
	3905insT
	-

	711+1G>T
	-
	S549N
	-
	3120+1G>A
	-
	W1282X
	-

	L206W
	-
	S549R (T>G)
	-
	3272-26A>G
	-
	N1303K
	-

	1078delT
	-
	G551D
	-
	
	-
	
	

	Intron 8 polyT (5T/7T/9T)
	7T/7T
	TG opakovanie
	-
	
	-
	
	







2. Mikrodelécie chromozómu Y (oblasť AZFa, AZFb, AZFc)

Ćíslo DNA vzorky:  XY/2026	Číslo lab. správy: LS_AZF_20260129

	STS marker
	Lokus
	Mapová pozícia
	výsledok

	sY255
	DAZ1-4
	13
	[bookmark: OLE_LINK1][bookmark: OLE_LINK2][bookmark: OLE_LINK3]prítomný

	sY131
	DYS222
	10
	prítomný

	sY90
	DYS278
	8
	prítomný

	sY81
	DYS271
	3
	prítomný

	sY625
	G65849
	5
	prítomný

	sY127
	DYS218
	9
	prítomný

	sY157
	DYS240
	14
	prítomný

	sY134
	DYS224
	11
	prítomný

	sY86
	DYS148
	4
	prítomný

	sY84
	DYS273
	6
	prítomný

	sY254
	DAZ1-4
	12
	prítomný

	M259
	DDX3Y
	7
	prítomný

	ZFY/ZFX
	ZFY/ZFX
	2
	XY

	sY14 (SRY)
	SRY
	1
	prítomný




Záver:
Genóm pacienta sme vyšetrili na prítomnosť 50 najčastejších mutácií CFTR génu. U pacienta nebola identifikovaná prítomnosť žiadneho z vyššie uvedených variantov.
Genóm pacienta sme pomocou metódy detekcie štrnástich lokusov Y chromozómu vyšetrili na prítomnosť mikrodelécií v oblastiach AZFa, AZFb a AZFc Y chromozómu. U pacienta nebola v rámci vyšetrených oblastí identifikovaná žiadna delécia.

Analýzu vykonal: 



Odoslané komu: 
Schválil a uvoľnil: Prof. RNDr. Ľudevít Kádaši, DrSc.,  odborný zástupca
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