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IVFGen Infertility - geneticky test

uréeny parom s poruchami plodnosti a darcom

pohlavnych buniek

KLINICKY VYZNAM

IVFGen Infertility je Specidlne vyvinuté genetické testovanie,
ktoré umoznuje vysetrit mnozstvo mutécii a variantov v DNA,
ktoré maju vyznamny vplyv na plodnost a Gspesny priebeh
ochorenia. Ide o panelové CE IVD sekvenovanie novej
generécie (NGS) vybranych génov spojenych s infertilitou.
Testovanie je vhodné najmé pre pary vyuZivajuce pomoc
asistovanej reprodukcie, ale je ho mozné odporucit aj tym
parom, ktoré sa snazia o spontanne pocatie. Kit je validovany
na zarodo¢né (germline) mutacie (SNPs, indels, CNVs)

v DNA z krvi a tkaniva. Diagnosticka analyza je zamerana na
najcastejSie genetické ochorenia v eurépskej populécii vratane
trombofilnych mutécii, variantov asociovanych s muzskou

a zenskou neplodnostou, pre darcov pohlavnych buniek,

s hormonalnou stimulaciou a vyvojom embryi. Na zéklade
tohto vySetrenia je mozné posudit geneticki kompatibilitu
paru a poskytnut dolezitl informéciu o zdravi ich spolo¢ného
budiceho potomka.

VYSETROVANE OCHORENIA A GENY:

e muzska infertilita - AZF oblast,

o cysticka fibréza - CFTR gén,

e FRAX syndréom - FMRI gén,

* vySetrenie trombofilnych stavov - FV/ Leiden, Fil
Protrombin, MTHFR,

o spinalna muskularna atrofia - SMNI a SMN2 gén,

e odozva na hormonélnu stimuléciu - FSHR, LHCGR, LHB
gény,

e mutacie androgénneho receptora u muzov - AR gén,

e nesyndrémova hluchota - G/B2 gén.

INDIKACNE OBMEDZENIA
Vysetrenie je ur¢ené pre samoplatcov.

PREDANALYTICKE INFORMACIE

Material na vysetrenie:

e periférna kry,

o vzorka odobraté do 9 ml skimavky 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 materialu je potrebné dorucit do
Centralneho laboratoéria v Bratislave a v Kosiciach do
24 az 48 hodin od odberu,

e kazda vzorka musi byt jednozna¢ne oznacena a odoslana
spolu s riadne vypisanou ziadankou.

METODA
NGS sekvenovanie, MLPA

INTERPRETACIA VYSLEDKOV

Vysledky genetického testu prinest jedinecné informaécie

o pri¢inach neplodnosti muza a zeny, vdaka nim je mozné
prisposobit lie¢bu pacientov na mieru. Vysledky interpretuje
klinicky genetik.

Vo vyslednom protokole st uvadzané 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,
mozu sa v ¢ase menit z ddvodu novych poznatkov.

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: 450 €
Cenu vysetrenia si pacient hradi ako samoplatca v zdravot-
nickom zariadent.

VYPRACOVALI

o RNDrv. Lucia Tatayova
(laboratérny diagnostik)

¢ 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

METODICKE LISTY




