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IVFGen Carrier - geneticky test uréeny
na odhalenie skrytych (recesivnych) mutacii
génov u parov planujucich zalozit si rodinu

KLINICKY VYZNAM

IVFGen Carrier vysetruje skryté prenasacstvo ,kltcovych”
mutécif a variantov vo viac ako 50 recesivnych génoch. Patria
medzi ne napr. cystické fibréza, spindlna muskularna atrofia,
vrodené poruchy metabolizmu, X-viazanych recesivnych
ochoreni, poruchy zraku a sluchu a choroby pohybového
aparatu. Mutacie dalSej skupiny génov mézu byt vyznamné
pre liecbu portch plodnosti - trombofilny profil a vrodena
odozva na hormonalnu lie¢bu neplodnosti. Geneticky test
IVFGen Carrier je panelové CE IVD sekvenovanie novej
generacie (NGS) urcené na detekciu mutécii v génoch
spojenych s infertilitou. Kit je validovany na germline (zaro-
docné) mutécie (SNPs, indels, CNVs) v DNA z krvi a tkaniva.
Testovanie je vhodné pre vietky pary, ktoré si planuju teraz
alebo v buducnosti zaloZit rodinu. Napriek tomu, Ze st
obaja partneri zdravi, mozu byt prenasacmi genetického
ochorenia. To sa méZe nasledne prejavit u ich potomka.
Zistenie prenasacstva pomoze eliminovat riziko prenosu na
potomkov. Pokial st vySetrenim zistené varianty u rodi¢ov

a hrozi vyskyt ochorenia u potomka, mozno néasledne vyuzit
metddy asistovanej reprodukcie tesne pred otehotnenim.

VYSETROVANE OCHORENIA A GENY:

e prenasacstvo cystickej fibrézy - CFTR gén,

e prenasacstvo pre spindlnu muskuldrnu atrofiu - SMN1
a SMN2 gén,

e prenasacstvo pre nesyndrémovu hluchotu - G/B2 gén,

o rozsireny skrining prenasacstva autozémovo recesivnych
a X-viazanych recesivnych dedi¢nych ochoreni:

Duchennova/Beckerova muskulérna dystrofia - DMD gén,

trombofilné mutacie - FV Leiden, FIl Protrombin, MTHFR gén,

hemochromatéza - HFE, HJV, SLC40A1, TFR2 gény,

Smithov-Lemliho-Opitzov syndrém - DHCR7 gén,

syndrém vrodeného karcinému prsnikov a ovérii - BRCAI,

BRCA2 gény,

autozomalne dominantné polycystické oblicky typ | a Il

- PKHD1, PKD1, PKD2 gény,

familiarna adenomatézna polypéza typ | - FAP gén,

familiarna adenomatézna polypéza typ Il - MUTYH gén,

Gaucherova choroba - GBA gén,

mukopolysacharidéza | - GLBI, IDUA gén,

Tayov-Sachsova choroba - HEXA, EPB42 a ANK1,

fenylketonuria - PAH gén,

Wilsonova choroba - ATP7B gén,

Alzheimerova a Parkinsonova choroba - BDNF a BCHE gén,

Nijmegen breakage syndrém - NBN gén,

Fabryho choroba - GLA gén,

Bloom syndrém - BLM gén,

Canavanova choroba - ASPA gén,

Rileyho-Dayov syndrém (familidrna dysautonémia)

- ELPI gén,

Niemannov-Pickova choroba - SMPD1 a NPC2 gén,

Pompeho choroba - CAA gén,

favizmus - G6PC gén,

beta talasémia - HBB gén,

familidrna stredomorské horticka - MEFV gén,

Louis-Barovej syndrém - ATM gén,

choroiderémia - CHM gén,

Fanconiho anémia - FANCC gén,

galaktozémia - GALT gén,

glutarova aciduria typ | - GCDH gén,

fruktézova intolerancia - ALDOB gén,

juvenilna retinoschiza, X-viazané - RS1 gén,
Krabbeho choroba - CALC gén,
trombocytopénia - MPL gén,

sférocytéza - ANKI a EPB42 gén,

deficit rastového horménu - TH gén,
Zellwegerov syndrom - PEX1 gén,

deficit faktora XIII - FI13A1 gén.

INDIKACNE OBMEDZENIA
Vysetrenie je urc¢ené pre samoplatcov.

PREDANALYTICKE INFORMACIE

Material na vysetrenie:

o periférna krv,

o vzorka odobrata do 9 ml skmavky s EDTA,

e vzorku uchovévat v chlade

Odberové dni:

Pocas pracovnych dni pondelok az stvrtok, po ktorych
bezprostredne nenasleduje dern pracovného volna alebo
pokoja, ak nie je individudlne dohovorené inak.

TRANSPORT BIOLOGICKEHO MATERIALU

o vzorky biologického materidlu je potrebné dorucit do
Centrélneho laboratéria v Bratislave alebo v KoSiciach
do 24 az 48 hodin od odberu,

o kazda vzorka musi byt jednoznac¢ne oznacena a odoslané
spolu s riadne vypisanou Ziadankou.

METODA - NGS sekvenovanie, MLPA

INTERPRETACIA VYSLEDKOV

Vo vyslednom protokole st uvddzané patogénne a pravde-
podobne patogénne varianty, ktoré si anotované a klasifiko-
vané podla guidelinov ACMG (American College of Medical
Genetics and Genomics) a AMP (Association for Molecular
Pathology). Uvedené su aj nizko pokryté oblasti. Detegované
varianty su klasifikované k datumu vypracovania protokolu,
mdzu sa v ¢ase menit z ddvodu novych poznatkov. Vysledky
interpretuje klinicky genetik.

DOSTUPNOST VYSETRENIA

o Oddelenie lekarskej genetiky, Medirex, a.s., Bratislava
(Galvaniho 17/C)

o Oddelenie lekarskej genetiky, Medirex, a.s., Kosice
(Magnezitarska 2/C)

ODPORUCANA CENA VYSETRENIA: 650 €
Cenu vysetrenia si pacient hradi ako samoplatca v zdravot-
nickom zariadeni.

VYPRACOVALI

¢ RNDr. Lucia Tatayova (laboratérny diagnostik)

o RNDr. Renata Lukackova, PhD. (manazérka oddelenia
klinickej genetiky)

KONTAKT
+421 908 290 824, renata.lukackova@medirex.sk
+421 2 208 29 271, lucia.tatayova@medirex.sk

LITERATURA:
https://sslg.sk/images/Dokumenty/MetodickePok/infertili-
ta_upgrade_2019.pdf
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