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Molekularné genetické vySetieni germinalnich variant genii metodou masivné paralelniho

sekvenovani panelem Whole Exome Solution Sophia (WES)

POSTNATALNI VYSETRENI

Analyza je provedena panelem Whole Exome Solution by Sophia Genetics (WESv2)
(https://www.sophiagenetics.com/wp-content/uploads/2024/09/WESv2-Factsheet.pdf).

Panel WESV2 nabizi detekci variant typu jednonukleotidovych zdmén, kratkych deleci/inzerci a odchylek
Vv poctu tsektt DNA zahrnujicich jednotlivé exony genti (CNV analyza). Toto vySetfeni je vhodné k detekci
germinalnich (zarode¢nych) variant v homozygotnim i heterozygotnim stavu, neni urceno k detekci
somatickych mutaci a mozaik.

Rozsah vySetieni

Vysetteni intelektualni nedostatecnosti a autismu - virtualni panel genti dle databaze SysNDD
(https://sysndd.dbmr.unibe.ch/) zahrnujici geny asociované s neurovyvojovymi onemocnénimi
(nahrazuje virtualni panel genit NGS-CIDv3)

Vysetfeni hereditarnich kardiovaskularnich onemocnéni

Vysetteni hereditarnich predispozic k zhoubnym nadoriim

Vysetteni dystonii

Vysetieni hereditarni pankreatitidy (geny CFTR, CTRC, PRSS1, SPINK1)

Vysetteni nesyndromické kraniosynostozy

Vysetieni poruch vyvoje pohlavi

Vysetteni epilepsie

Vysetfeni poruchy sluchu

Vysetfeni neurodegenerativnich onemocnéni (hereditarni ataxie, amyotroficka lateralni skleréza,
demence se v€asnym nastupem, Parkinsonova nemoc, mozkové kanalopatie)

Vysetfeni neuromuskularnich onemocnéni

Vysetfeni poruchy ristu a vyvoje u déti

VySetfeni dfive analyzovand panelem UNICORN:

e Treacher Collins syndrom (geny TCOF1, POLR1C, POLR1D)

e Gorliniv syndrom (geny PTCH1, SUFU)

¢ holoprosencephalie (geny SHH, SIX3, ZIC2, TGIF1, GLI2, GLI3, CDON)
e mnohocetné kavernomy CNS (geny CCM1, CCM2, CCM3)

[ ]

RASopathie (geny A2ML1, BRAF, CBL, HRAS, KAT6B, KRAS, LZTR1, MAP2K1, MAP2K2,
MAP3K8, MAP4K4, MAPK1, MRAS, NF1, NRAS, PPP1CB, PTPN11, RAF1, RALA, RASA1, RASA2,
RIT1, RRAS, RRAS2, RREB1, SHOC?2, SOS1, SOS2, SPRED1, SPRY1, SYNGAP1, YWHAZ)

neurofibromatdza typu I (gen NF1)

neurofibromatéza typu 2 (gen NF2)

Legius syndrom (gen SPRED1)

Duchenneova Beckerova svalova dystrofie (gen DMD), MLPA-negativni
syndrom Dravetové (gen SCN1A)

syndrom CHARGE (gen CHD7)

Coheniiv syndrom (gen VPS13B)

familiarni hemiplegicka migréna (geny SCN1A, CACNA1A)
spinocerebelarni ataxie 6, SCA6 (gen CACNALA)
kongenitalni myotonie (geny CLCN1, SCN4A)

spasticka paraplegie (gen SPG7)

Indikac¢ni kritéria a podminky provedeni vySetieni

e VySeti‘eni je indikovano pouze lékai'skym genetikem (odb. 208)
e Vyseti'eni je v rozsahu vySe uvedenych diagnéz
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Metoda

Vysetiované markery/oblasti:

Molekularné genetické
vySetieni variant gentt
metodou masivné
paralelniho
sekvenovani panelem
Whole Exome Solution
Sophia (WES)

V panelu Whole Exome Solution by Sophia Genetics verze 2 (WESv2) jsou obsazeny
kodujici oblasti celkem 19 425 genil asociovanych se vzacnymi genetickymi chorobami.
Rozsah vysetteni pacienta je stanoven dle Zddanky k molekularné genetickému vysetieni,
V niz jsou uvedeny HPO terminy odpovidajici fenotypu pacienta v rozsahu vyse uvedenych
diagnoz.

Analyzovany jsou vSechny exony dle dan¢ho transkriptu s pfesahem +/- 5 nukleotidi do intront,
véetné analyzy deleci ¢i duplikaci jednoho nebo vice exont vysetfovanych genll. Analyza CNV je
dostupna u 97 % genti. Panel umoznuje téz analyzu variant mitochondrialnich genti. Uvedenou
metodou nelze detekovat nékteré intragenové piestavby a specifické mutace/kombinace mutaci

Cilené molekularné
genetické vySetteni
variant metodou
sekvenovani dle
Sangera

Cilené sekvenovani variant dle nalezu v panelu - potvrzeni nalezu nebo cilené sekvenovani v rodiné
dle nalezu v panelu

Doby odezvy vzorki (* vySetfeni v rezimu STATIM lze z provoznich a kapacitnich davoda provést
pouze po predchozi dohod¢ s laboratofi!)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda — Y@ }i)
Bézné Statim
Molekularné genetické vysetfeni mutaci genti metodou masivné paralelniho
sekvenovani panelem Whole Exome Solution Sophia (WES) 120 25*
Cilené molekularn¢ genetické vysetfeni variant metodou sekvenovani dle 50 10
Sangera

Kontaktni informace

Oddéleni lékarské molekularni genetiky
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Centralni piijem vzorki:

Po -Pa
7:30h az 14:30 h

Pozadavky na vzorek

Krev: min 4 ml do K;EDTA, déti 1-2 ml

Izolovana DNA: koncentrace 50—300 ng/ul a vice v mnozstvi
30 pl a vice

Vzorek oznacit minimalné jménem, pfijmenim a rodnym cislem
pacienta a datem odbéru vzorku.

Transport vzorku musi respektovat maximélni dobu stability vzorku — viz Laboratorni p¥iru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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