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Popis vysetfovanych gen0/variant

Cysticka fibréza

Vysetfovdna je 5°UTR oblast CFTR genu, celd kdduijici oblast genu CFTR £10 bp exon/intron prekryv,
poly-T /TG alelickd varianta v intfronu 8, mutace CFTRdele2,3kb, 1811+1,6kbA>G, 3272-26A>G a
mutace 3849+10kbC>T. Vysetfenim nelze detekovat zmény v poctu kopii (CNV) jednotlivych exond,
kromé& delece exonl 2 a 3 (mutace CFTRdele2,3kb), popr. infragenové prestavby genu CFIR.
Residudini riziko pfitomnosti patogenni varianty v CFIR genu u vysetfované(ho)pacientky(a) &ini v
pfipadé negativniho vysledku vysetieni (tj. bez prikazu prenasedstvi) ~1:900.

Spindlni muskuldarni atrofie

Vysetifovdna je delece exonu 7 a 8 SMNT genu, kterd se vyskytuje u véfsiny prenasecl spindini
muskuldrni atrofie. Vysetfeni md 5% faleSnou negativitu, jelikoz existuji prenasedi s 2 kopiemi exonu 7
a 8 genu SMN1 na jednom chromozomu a zddnou na chromozomu druhém, coz nelze vysetfenim
rozlisit. Odhadem 6% SMA pacientd mdze mit de novo deleci nebo jinou vrozenou infragenovou
mutaci v genu SMNI1. Residudini riziko pfitomnosti patogenni varianty v SMN1 genu u
vysetfované(ho)pacientky(a) &ini v piipadé negativnino vysledku vysetfeni (1j. bez prikazu
prenasecstvi) ~1:740.

Hluchota (mutace v konexinu 26)

Vysettovdna je celd kédujici oblast genu GJB2 (gen md pouze jeden exon). Vysetfenim nelze
detekovat zmény v poctu kopii (CNV) genu GJB2, popf. infragenové prestavby genu GJB2.
Residudini riziko pfitomnosti patogenni varianty v GJB2 genu u vysetfované(ho)pacientky(a) &ini v
pfipadé negativniho vysledku vysetieni (tj. bez prOkazu prenasedstvi) ~1:1500.

Fragilni X syndrom

Vysetiovdn je pocet CGG opakovdni v genu FMR1. Dle Evropské spolecnosti 1ékarské genetiky:
pocet (CGG)n <45 = normdini ndlez; 45-54 = normdini ndlez v ,Sedé" zoné&; 55-200 = premutace;
>200 = pln&d mutace.

Trombofilni mutace a ANXA5

Vysetfované mutace a varianty:

F5; NM_000130.4; c.1601G>A — Leidenskd mutace G1691A
F5; NM_000130.4; c.3980A>G — R2 mutace ( H1299R)
F2; NM_000506.4; c.*?7G>A — Protfrombin G20210A
MTHFR; NM_005957 .4; c.665C>T - C677T

MTHFR; NM_005957.4; c.1286A>C - A1298C
SERPINET; NM_000602.4; c.-820_-817G(4_5) - 5G/4G
ANXAS haplotyp WT,M1,M2

WT haplotyp =-19G,1A,27T,76G

M1 haplotyp =-19G,1C,27C,76G

M2 haplotyp =-19A,1C,27C,76A
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Odezva na hormondlni stimulaci

Vysetfovdny jsou varianty v genu pro folikulostimulacni hormon receptor, luteniza&ni-
choriogonadotropni receptor a genu pro luteinizacni hormon.

FSHR; c.2039G>A (p.Ser680Asn)

FSHR; c.-29G>A

LHCGR; (insLQp.18)

LHCGR; c.872A>G (p.Asn291Ser)

LHB; c.82T>C & c.104T>C (v-LHp)

Frekvence mozaicismu u embryi
Vysetfovdna varianta HSPA4L; NM_001317381.1; c.1671+135A>G - PLK4

Mutace v androgennim receptoru

Gen AR; NM_000044.4. Vysetfované mutace:

c.173A>T, c.209A>G, c.646G>A, c.705C>A, c.724G>T, c.814C>T, ¢.1025C>T, c.1063G>C, c.1174C>T,
C.1424C>T, c.1520G>A, c.1536G>A, c.1644G>T, c.1823G>A, c.1847G>A, c.1937C>A, c.1951A>G,
C.2086G>A, c.2184C>G, €.2242T>A, c.2270A>G, c.2343G>A, c.2395C>G, c.2464C>G, c.2567G>A,
C.2599G>A, c.2614A>G, c.2659A>G, c.2734G>C

Mikrodelece na chromozomu Y

Vysetfované geny SRY, ZFY, mikrodelecni oblasti: AZFa_DYS148, AZFa_G65849, AZFa_DDX3Y,
AZFb_DYS218, AZFb_DYS222, AZFb_DYS224, AZFc_sY1035 (BPY2_ex 6), AZFc_SY254 (DAZ 1-4),
AZFC_sY1291




