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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: 
Ochorenie: Infertilita muž PLUS 
Číslo rodokmeňa: NGS-XXX
Typ primárnej vzorky: periférna krv v EDTA
Dátum odberu: 19.1.2026
	   Rodné číslo: 
   Adresa: 
   Poisťovňa: samoplatca
   Vyžiadal: 
   Dátum príjmu: 21.1.2026




Účel analýzy: NGS analýza celého exómu

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

[bookmark: _Hlk156913553]Genóm pacienta sme prístupom masívneho paralelného sekvenovania s využitím NGS kitu Whole exome solution v2 (Sophia Genetics) a platformy Illumina NextSeq2000 analyzovali v rozsahu celého exómu. Analýza dát bola uskutočnená pomocou nástroja SOPHiA DDM™ (Sophia Genetics) s využitím referenčného genómu hg38 s filtrovaním variantov na základe nasledovných kritérií: pokrytie variantu min.25x, alelová frakcia min. 20%, SOPHiA DDM™ filter (kategórie A-pathogenic, B-likely pathogenic, C-uncertain significance), ACMG skóre (5-pathogenic, 4-likely pathogenic, 3- uncertain significance),  ClinVar záznamu (pathogenic – P a likely pathogenic - LP, varianty neistej signifikancie – VUS, resp. varianty s konfliktom interpretácie patogenity - CIP a iné) a frekvencie variantu. Nie sú uvedené synonymné varianty (ACMG skóre 3). Delécie a duplikácie na úrovni jedného exónu a tiež s nízkou a strednou spoľahlivosťou („undetermined“ a „medium confidence“) nie sú vo výsledkovej správe uvádzané. Zoznam všetkých, v správe neuvedených variantov, je možné poskytnúť na vyžiadanie.

Výsledky analýzy:

Panel:  INFERTILITA (93 génov), pokrytie min. 25x 99,82%, min. 50x 99,42% 

U pacienta bol v rámci panelu génov identifikovaný 1 patogénny variant (ClinVar rating). Uvedené sú len varianty v kódujúcej oblasti a oblasti intrónov +/-5bp v okolí exónov. Uvedené nie sú samostatné varianty s neistou signifikanciou (ACMG 3) v génoch s autozómovo recesívnou dedičnosťou.

	gén
	c.DNA
	proteín
	zygozita
	dbSNP
	ClinVar rating
	Typ dedičnosti (OMIM)
	SOPHiA
	ACMG

	CFTR
	c.350G>A
	p.Arg117His
	HET
	rs78655421
	P
	AD,AR             A
	
	 4




Gén CFTR je v databáze OMIM asociovaný so štyrmi ochoreniami, a to hlavne s cystickou fibrózou (# 219700, CF) s autozómovo recesívnym typom dedičnosti a troma ďalšími ochoreniami ako: bronchyektázia so zvýšenou hladinou chloridov v pote alebo bez (# 211400, BESC1) s autozómovo dominantným typom dedičnosti, hereditárna pankreatitída (# 167800, PCTT) tiež s AD typom dedičnosti, kongenitálna bilaterálna agenéza vas deferens (# 277180, CBAVD) s autozómovo recesívnym typom dedičnosti. Variant identifikovaný v tomto géne p.Arg117His (RefSeq: NM_000492.4) je v databáze ClinVar vedený ako patogénny. 
 

V rámci CNV analýzy nebola u pacienta identifikovaná žiadna amplifikácia ani delécia.


Limitácie vyšetrenia:
Analýza nevylučuje prítomnosť patogénnych variantov mimo kódujúcich sekvencií génov ako aj variantov nachádzajúcich sa v oblastiach exónov s nízkym pokrytím. Limitáciou vyšetrenia je taktiež detekcia expanzií tandemových opakovaní, chromozómových prestavieb, variantov v génoch so pseudogénmi alebo sekvenciách s vysokou sekvenčnou homológiou ale aj variantov v mozaike. Nie je možné zachytiť ani varianty v prípade alelového dropoutu. Bioinformatická priorizácia identifikovaných variantov je založená na doterajších vedomostiach a kritériách definovaných prednostne na základe databázy ClinVar a ACMG kritérií. Prítomnosť detegovaných variantov nie je overovaná Sangerovým sekvenovaním.    


Záver:
V genóme pacienta bol NGS analýzou v rámci panelu génov INFERTILITA (93 génov) identifikovaný 1 patogénny variant v géne CFTR v heterozygotnom stave, čo znamená že ste prenášačom ochorenia cystická fibróza a tento stav výlučne nevedie k mužskej neplodnosti. S CFTR-súvisiacimi poruchami, vrátane CBAVD je spojený homozygotný alebo zložený heterozygotný stav.
CNV analýzou nebola u pacienta identifikovaná žiadna amplifikácia ani delécia.

Analýzu vykonal: 






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



Príloha: 
Zoznam analyzovaných génov, panel INFERTILITA (93 génov)
AK7, AKR1CA, ADGRG2, AMH, AMHR2, AR, ARX, ATRX, AURKC, BLM, BMP4, BRAF, CATSPER1, CATSPER2, CCDC103, CCDC39, CCDC40, CCDC65, CCNO, CFTR, CTNS, CYP17A1, CYP19A1, DAZ4, DDX3Y, DHH, DHX37, DNAAF1, DNAAF2, DNAAF3, DNAAF4, DNAAF5, DNAH11, DNAH5, DNAH9, DNAI1, DNAI2, DNAL1, FANCA, FANCM, FCGR2A, FOXJ1, FSHB, FSHR, GALT, GAS2L2, GAS8, GATA4, GCM2, GLI2, HFE, HJV, HYDIN, KLHL10, LHCGR, MAGEL2, MAMLD1, MAP2K1, MAP3K1, NME8, NR0B1, NR5A1, OFD1, OTX2, PLCZ1, PTPN11, RNF212, RPGR, RSPH1, RSPH3, RSPH4A, RSPH9, RXFP2, SEPT12, SOHLH1, SOX9, SPAG1, SPAG17, SPATA16, SPEF2, SRY, STK36, STRC, SYCP3, TEX14, TGFB1, USP9Y, VAMP7, WDR11, WT1, WWOX, XRCC2, ZFPM2

Gény panelu INFERTILITA (93 génov) s pokrytím 25x na menej ako 95% kódujúcej sekvencie 
-
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