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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/2025

	Meno pacienta: 
Ochorenie: Prenášačstvo Balík 100+
Číslo rodokmeňa: NGS-XXX
Typ primárnej vzorky: periférna krv v EDTA
Dátum odberu: 30.1.2025
	   Rodné číslo: 
   Adresa: 
   Poisťovňa: samoplatca
   Vyžiadal: 
   Dátum príjmu: 4.2.2025 




Účel analýzy: NGS analýza klinického exómu

Poznámka ku kvalite DNA vzorky: spĺňa kritériá
Priradené číslo DNA: XY/2025
Dátum behu: 1.4.2025 (GX-12)

[bookmark: _Hlk156913553]Genóm pacienta sme prístupom masívneho paralelného sekvenovania s využitím NGS kitu Clinical exome solution (Sophia Genetics) a platformy Illumina NextSeq2000 analyzovali v rozsahu klinického exómu. Analýza dát bola uskutočnená pomocou nástroja SOPHiA DDM™ (Sophia Genetics) 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). Zoznam všetkých, v správe neuvedených variantov, je možné poskytnúť na vyžiadanie.

Výsledky analýzy:

Panel:  PRENÁŠAČSTVO (110 génov v prílohe), 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.1521_1523del
	p.Phe508del
	HET
	rs113993960
	P
	AD,AR             A
	
	 3




Gén CFTR je v databáze OMIM asociovaný so štyroma 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.Phe508del 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. 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 PRENÁŠAČSTVO (110 génov) identifikovaný 1 patogénny variant v géne CFTR v heterozygotnom stave, čo znamená že ste prenášačom ochorenia cystická fibróza.
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 PRENÁŠAČSTVO (110 génov)
ABCA3, ABCA4, ABCC6, ABCC8, ACADM, ACADS, ACADVL, AGL, AGXT, ALDOB, ALPL, AR, ARSA, ASL, ASPA, ASS1, ATM, ATP7B, BCKDHA, BCKDHB, BCS1L, BLM, BTD, CAPN3, CBS, CFTR, CLN3, CNGB3, COL4A3, COL4A5, COL7A1, CPT2, CTNS, CYP1B1, CYP21A2, CYP27A1, DHCR7, DLD, DMD, ELP1, F2, F5, F8, F9, F11, FAH, FANCA, FANCC, FMR1, G6PC, GAA, GALC, GALT, GBA, GCDH, GJB2, GLA, GLB1, GNPTAB, HADHA, HBB, HEXA, HFE, HGD, IDUA, IL2RG, LAMB3, MCCC1, MCCC2, MCOLN1, MEFV, MMACHC, MTM1, MUT, MVK, MYOC, MYO7A, NAGLU, NBN, NPC1, NPHS2, OTC, PAH, PCDH15, PEX1, PEX12, PEX6, PEX7, PKHD1, PMM2, POLG, PPT1, PROP1, RNASEH2B, SBDS, SERPINA1, SGSH, SLC26A2, SLC26A4, SLC37A4, SMN1, SMPD1, TGM1, TMEM216, TPP1, TSHR, TYR, USH2A, USH1C, XPC

Gény panelu PRENÁŠAČSTVO (110 génov) s pokrytím 25x na menej ako 95% kódujúcej sekvencie 
-
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