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		              Vyšetrenia označené “A” sú akreditované

Výsledková správa
                                                            č. XY/2025

	Meno pacienta: 
Ochorenie: Syndróm fragilného X chromozómu
Číslo rodokmeňa: FX-
Typ primárnej vzorky: ster z bukálnej sliznice
Dátum odberu: 11.11.2025
	   Rodné číslo: 
   Adresa: 
   Poisťovňa: samoplatca
   Dátum príjmu: 11.11.2025




Účel analýzy: analýza expanzie CGG tripletu v géne FMR1				

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

Výsledky analýzy: 
DNA vzorka	Gén - variant	                      genotyp	          č. lab. správy
 XY/2025            FMR1 - CGG triplet	                 31 ± 2 / 44 ± 2                               LS_FX_20251202	
	
Záver:
Genóm pacienta sme vyšetrili na prítomnosť CGG expanzie v géne FMR1. 
Wild-type alely sú v rozsahu <45 CGG opakovaní (najčastejšie sú to alely s 29 alebo 30 opakovaniami), alely so 45-54 opakovaniami sú definované ako hraničné alely (intermediate alleles), ktoré sú zväčša stabilné, no zriedkavo môžu v potomstve expandovať na premutáciu a v ďalších generáciách na plnú mutáciu. Alely s 55 – 200 CGG opakovaniami sú tzv. premutácie alebo nestabilné alely (premutation allels) s vysokým rizikom expanzie v nasledujúcich generáciách. Zároveň sú asociované s dvoma klinickými jednotkami: Fragilný X syndróm-asociovaný tremor/ataxia a Fragilný X syndróm-asociovaná primárna ovariálna nedostatočnosť. Plná mutácia je u pacientov s expandovanou alelou s viac ako 200 CGG opakovaniami (Biancalana et al., 2015, EMQN best practice guidelines for the molecular genetic testing and reporting of fragile X syndrome). 
V genóme pacienta nebola detegovaná prítomnosť alely s expanziou. TP-PCR analýzou bola pozorovaná prítomnosť alel normálnej dĺžky s 31 ± 2 a 44 ± 2  CGG opakovaniami. Normálne, ani hraničné alely nie sú asociované s primárnou ovariálnou insuficienciou. 

Analýzu vykonal: 


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