[image: ][image: Obrázok, na ktorom je písmo, grafika, snímka obrazovky, text

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/2026

	Meno pacienta: 
Ochorenie: susp. prenášač fenylketonúrie
Číslo rodokmeňa: PKU-
Typ primárnej vzorky: ster z bukálnej sliznice
Dátum odberu: 6.1.2026
	   Rodné číslo: 
   Adresa: 
   Poisťovňa: samoplatca

   Dátum príjmu: 7.1.2026




Účel analýzy: sekvenačná analýza variantov v géne PAH					A

		      

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

Výsledky analýzy:
DNA vzorka	             gén	                   genotyp	          č. lab. správy
1. XY/2026           PAH sekvenovanie ex. 1-13          c.204A>T, (p.Arg68Ser) (1 kópia)	  LS_PKU_20260121.1
							



Záver:
Genóm pacienta sme vyšetrili na prítomnosť variantov v géne PAH. Sekvenačnou analýzou kódujúcej oblasti exónu 3 génu PAH bola u pacienta detegovaná prítomnosť patogénneho variantu c.204A>T, (p.Arg68Ser), R68S, rs76394784, ref.sek.: NM_000277.3 v heterozygotnom stave (1 kópia). Identifikovaný variant má v databáze ClinVar záznam ako patogénny. Fenylketonúria je autozómovo recesívne ochorenie. Prítomnosť jedného patogénneho variantu znamená, že pacient je prenášačom ochorenia.

Analýzu vykonal: 



	



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