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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: 
Ochorenie: cystická fibróza
Číslo rodokmeňa: CF-
Typ primárnej vzorky: periférna krv v EDTA
Dátum odberu:  1.7.2025 
	   Rodné číslo: 
   Adresa: 
   Poisťovňa: samoplatca
   
   Dátum príjmu: 2.7.2025




Účel analýzy: analýza mutácií v CFTR géne                                                                                                                   A

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

Výsledky analýzy:
Číslo DNA vzorky:  XY/2025		            		       č. lab. správy: LS_CF50_20250721.2

	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/9T
	TG opakovanie
	-
	
	
	
	



Záver:
Genóm pacienta sme vyšetrili na prítomnosť 50 najčastejších mutácií CFTR génu. U pacienta bola identifikovaná prítomnosť variantu F508del v heterozygotnom stave (1kópia). Pacient je prenášačom ochorenia cystická fibróza.

Pozn.: Analýza nevylučuje prítomnosť iných patogénnych variantov, ktoré nie sú súčasťou tohto vyšetrenia.
	
Analýzu vykonal:	   
Schválil a uvoľnil: Prof. RNDr. Ľudevít Kádaši, DrSc.,  odborný zástupca
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