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

PRENATALNI VYSETRENI

Vyseti‘eni bude provedeno pouze po predchozi dohodé s laboratori!

Podminky provedeni vySetieni (viz doporuéeni SLG s platnosti od 1. 1. 2020
https://slg.cz/documents/13/doporuceny-postup-prenatalni-diagnostika.pdf)

e VysSeti‘eni je indikovano pouze lékai'skym genetikem (odb. 208)
e Vyseti‘eni je provedeno po predchozim vySetireni plodu metodou aCGH, prip. vySetfeni karyotypu
Indikacni kritéria
Nalez ultrazvukovych markeri a vrozenych vad u plodu
Intrauterinni ristova retardace plodu
Zvysena hodnota Sijového projasnéni u plodu
Opakovany vyskyt vad u plodu

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

Analytické metody

Metoda VySetfované markery/oblasti:

V panelu Whole Exome Solution by Sophia Genetics verze 2 (WESv2) jsou obsazeny
kédujici oblasti celkem 19 425 gent asociovanych se vzacnymi genetickymi chorobami.
vySetfeni variant genti Rozsah vySetfeni pacienta je stanoven dle zadanky k molekularné genetickému vysetfent,
metodou masivné v niz jsou uvedeny HPO terminy popisujici suspektni odchylky od normalniho vyvoje a
paralelniho sekvenovani | Vrozené vady plodu.

panelem Whole Exome
Solution Sophia (WES) Analyzovany jsou vSechny exony dle daného transkriptu s pfesahem +/- 5 nukleotidi do intronti,

véetné analyzy deleci ¢i duplikaci jednoho nebo vice exont vySetfovanych gend. Analyza CNV je
dostupna u 97 % genu. Panel umoZziuje téZ analyzu variant mitochondrialnich genti. Uvedenou
metodou nelze detekovat nékteré intragenové prestavby a specifické mutace/kombinace mutaci

Molekularné genetické

Cilené molekularné
genetické vysetfeni
variant metodou
sekvenovani dle Sangera

Cilené sekvenovani variant dle nalezu v panelu
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Doba odezvy vzorki (vysetteni je provadéno v rezimu STATIM)
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Doba odezvy (pracovni dny):

Sangera

Metoda ;
Statim
Molekularné genetické vysetfeni mutaci genti metodou masivné paralelniho
sekvenovani panelem Whole Exome Solution Sophia (WES) 25
Cilené molekularné genetické vysetfeni variant metodou sekvenovani dle 10
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Centralni piijem vzorkii:
Po-P34
7:30h az 14:30 h

Kontaktni informace

Oddéleni lékaiské molekularni genetiky

v celkovém mnozstvi 1 ug D

Plodova voda (20 ml) nebo

Pozadavky na vzorek

Izolovana DNA plodu: koncentrace 20-100 ng/ul a vice

NA a vice
choriové klky (20 mg)

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

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