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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 žena Basic
Číslo rodokmeňa: 
Typ primárnej vzorky: periférna krv v EDTA
Dátum odberu: 12.1.2026 
	   Rodné číslo: 
   Adresa: 
   Poisťovňa: samoplatca
   Vyžiadal: 
   Dátum príjmu: 13.1.2026




Účel analýzy: 

1. Syndróm Fragilného X chromozómu - analýza expanzie CGG tripletu v géne FMR1                                                                  
2. Trombofilné mutácie										A

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

Výsledky analýzy:

1. Syndróm fragilného X chromozómu


	 DNA vzorka
	 gén - variant
	 genotyp
	 č. lab. správy

	 XY/2026
	 FMR1 - CGG triplet
	 21 ± 1 / 30 ± 2
	 LS_FX_20260116




2. Trombofilné mutácie

	Vzorka 
	gén/variant 
	genotyp 
	č. lab. správy 

	XY/2026
	F2/rs1799963                      
	variant neprítomný	 
	LS_F2aF5_20260115 

	
	F5/rs6025 
	variant neprítomný 
	

	
	MTHFR/rs1801133 
	variant neprítomný 
	LS_MTHFR_20260115 

	
	MTHFR/rs1801131               
	c.1286A˃C (heterozygot) 
	

	
	PAI1 (promótor 4G/5G)
	5G/5G (homozygot) 
	LS_PAI1_20260115




Záver:
Genóm pacientky sme vyšetrili na prítomnosť CGG expanzie v géne FMR1. V genóme pacientky nebola detegovaná prítomnosť alely s expanziou. TP-PCR analýzou bola pozorovaná prítomnosť alel normálnej dĺžky s 21 ± 1 a 30 ± 2  CGG opakovaniami. Normálne, ani hraničné alely nie sú asociované s primárnou ovariálnou insuficienciou.
Prítomnosť rizikových faktorov v génoch F2 a F5 nebola u pacientky detegovaná. 
U pacientky bola v MTHFR géne v heterozygotnom stave (1 kópia) detegovaná prítomnosť variantu c.1286A˃C.  Prítomnosť tohto variantu môže viesť k zníženiu aktivity enzýmu metyléntetrahydrofolát reduktázy (MTHFR) o viac ako 35% a následne k zvýšeniu hladiny homocysteínu v krvi a deficiencii folátov. Samostatne tieto heterozygotné varianty zvyčajne nepredstavujú významnú príčinu neplodnosti, môžu však byť jedným z viacerých faktorov ovplyvňujúcich reprodukčné a kardiovaskulárne riziko. Výsledok je vhodné posúdiť v kontexte celkového zdravotného stavu a ďalších genetických či klinických faktorov, prípadne zvážiť doplnkovú suplementáciu folátov a monitorovanie homocysteínu.
U pacienta nebola  detegovaná prítomnosť rizikovej alely 4G (genotyp 5G/5G) v géne PAI1. 

Analýzu vykonal: 



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