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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. XY/2025

	Meno pacienta: 
Vyšetrenie: analýza BRCA1 a BRCA2
Číslo rodokmeňa:  BRCA-XY
Typ primárnej vzorky: periférna krv v EDTA
Dátum odberu:  12.9.2025
	   Rodné číslo: 
   Adresa: 
   Poisťovňa: samoplatca
  
   Dátum príjmu: 12.9.2025




Vyšetrenie: 
 1. Identifikácia variantov v génoch BRCA1 a BRCA2 metódou MPS 

Poznámka ku kvalite vzorky: spĺňa kritériá
Priradené číslo vzorky: XY/2025
			
Výsledky analýzy:

	Vzorka               
	Gén                             
	Variant (mutácia)

	XY/2025
	BRCA1
	štandardná sekvencia (bez patogénnych variantov)

	
	BRCA2
	štandardná sekvencia (bez patogénnych variantov)





Priebeh analýzy:
Genóm pacientky sme prístupom masívneho paralelného sekvenovania s využitím kitu Whole exome solution v2 (Sophia Genetics) a platformy Illumina NextSeq2000 analyzovali v rozsahu kódujúcej sekvencie génov BRCA1 a BRCA2. Analýza dát bola uskutočnená pomocou nástroja SOPHIA DDM™ (Sophia Genetics). Pokrytie génov BRCA1 a BRCA2 dosiahlo ˃30 čítaní na 100% kódujúcej sekvencie. 

Záver: 
V kódujúcej sekvencii génov BRCA1 a BRCA2 neboli u pacientky detegované žiadne patogénne ani pravdepodobne patogénne varianty. 


Analýzu vykonal: 


Limitácie vyšetrenia: 
Vyšetrenie nevylučuje prítomnosť patogénnych variantov mimo kódujúcich sekvencií génov. Bioinformatická priorizácia identifikovaných variantov je založená na doterajších vedomostiach a kritériách definovaných prednostne na základe databázy ClinVar a ACMG kritérií.




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