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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: susp. Fruktózová intolerancia
Typ primárnej vzorky: ster z bukálnej sliznice
Dátum odberu: 27.1.2025
	   Rodné číslo: 
   Adresa: 
   Poisťovňa: samoplatca
   Dátum príjmu: 28.1.2025




Vyšetrenie: 
 1. Hereditárna fruktózová intolerancia – varianty A149P, A174D, N334K a del4E4 v géne ALDOB

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

Výsledky analýzy:

	Vzorka
	mutácia/variant
	genotyp
	klinický dopad
	č. lab. správy

	XY/2025
	A149P
	variant neprítomný
	tolerant
	LS_FI_20250207

	
	A174D
	variant neprítomný
	
	

	
	N334K
	variant neprítomný
	
	

	
	Del4E4
	variant neprítomný
	
	






Záver: 
U pacienta nebola potvrdená prítomnosť ani jedného zo 4 najčastejších patogénnych variantov, ktoré spôsobujú dedičnú fruktózovú intoleranciu v európskej populácii. Fruktózová intolerancia nebola potvrdená.

Vyšetrenie nevylučuje prítomnosť iných patogénnych variantov v géne ALDOB, ktoré nie sú súčasťou tohto vyšetrenia.
	
Analýzu vykonal:      






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