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Zariadenie: CYTOPATHOS spol. s r.o., Kutuzovova 23, BRATISLAVA lll, genetika

NALEZ:

Primarna vzorka: bunkovy ster —individualny odber

VyS8etrovana vzorka: bunky sliznice Ustnej dutiny

Detekcia mutacii A149P, A174D, N334K a del4E4 génu ALDOB bola vykonana metédou Real Time
PCR s pouzitim CE IVD certifikovaného kitu: gb GENETIC FRUCTO (Generi Biotech).

Vysledok/Zaver vySetrenia:

-A149P

-A174D bez mutacie
-N334K bez mutacie
-del4E4 bez mutacie

bez mutacie

Uvedenou metédou NEPOTVRDZUJEME genotyp, ktory je asociovany s fruktézovou intoleranciou. Klinicky
dopad: tolerancia fruktozy. Pozn.: Kazdy gén v naSom organizme sa vyskytuje v 2 kopiach (1x od matky a
1x od otca). Preto aj kazda z vySetrovanych mutacii sa méze objavitazdvakrat. Ak su obidve kdpie génu
(alely) mutované, tento stav nazyvame homozygot mutovany. Tento stav je najvaznejsi, pretoZze neexistuje
neposkodena kopia génu. Ak je mutacia pritomna len v jednej kopii, hovorime tomu heterozygot. Ide o
situaciu, kedzdrava koépia dokaze svojou funkciou vo velkej miere kompenzovatchybu v poSkodenej alele.
Vtedy sa ochorenie prakticky neprejavi alebo len vo velmi miernej podobe. Ak nie je mutovana ani jedna
képia génu, hovorime tomu wild type, alebo homozygot nemutovany. Za potvrdenie ochorenia sa povazuje
pritomnostdvoch mutacii, priom moze isto dve rovnaké alebo aj dve rozdielne mutacie. K lieCebnym
opatreniam patri vylu€enie potravin s obsahom fruktézy, sacharézy a sorbitolu. Odporucania: -O pozitivnom
vysledku vySetrenia informujte svojho odborného lekara. -V pripade pozitivneho vysledku alebo pri
prejavoch typickych pre intoleranciu fruktézy (hnacky, bolest brucha, neprospievanie, odpor k ovociu a
sladkostiam) odporu€ame zvazittestovanie u ostatnych pribuznych. -V pripade negativneho vysledku a pri
pretrvavajucich prejavoch intolerancie niektorej zlozky potravin vyhladajte lekara Specialistu. Méze isto
intoleranciu ziskanu pocas zivota, na ktoru nie je tento typ testu uréeny. Laboratérium nezodpoveda za
kvalitu odberu a odobratej vzorky.
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