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Orvosoknak szo0lo tajéekoztatd: Cisztas fibrozis
klinikai szekvenalasi vizsgalat

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA

A vizsgalat javallata

Ez a vizsgalat segitségként szolgal a betegség diagnosztizalasahoz cisztas fibrozis (CF) gyanuja esetén.

E vizsgalat elvégzése akkor megfeleld, ha a betegnél a CF atipusosan jelentkezik, vagy ha mas mutacios
panelekkel nem sikerilt azonositani a betegséget okozé mindkét varianst. A vizsgalat eredményeit a klinikai
tinetekkel, mas diagnosztikai vizsgdlatokkal és a csaladi anamnézissel egyditt kell hasznalni.

J FIGYELEM!

J Ez a vizsgalat nem alkalmas Ujszlldttkori szlrésre, hordozok szlirésére, lakossagszintli szlrésre,
illetve 6nmagaban diagnosztikai célra. Ez a vizsgalat nem szolgal magzati diagnosztikai vizsgalatra vagy
preimplantacios vizsgalatra.

A vizsgalat altal kimutathaté genetikai jellemzék

Ez a vizsgdlat a cisztas fibrézis transzmembran konduktancia szabalyozé gén (CFTR) 5206 genomi
pozicidjanak/terliletének célzott szekvenalasat végzi Ko-EDTA-s cs6be levett teljes vérbdl izolalt DNS-ben.

A vizsgdlat kimutatja CFTR gén valamennyi exonjanak fehérjét kodold teriiletét és az ezekkel szomszédos intronok
10 nukleotidnyi terlletét is, harom exon (7., 10. és 20.) kivételével.
A 7. és a 10. exon esetében az exon 5' végén csak 5 nukleotidnyi szomszédos intronszekvenciat mutat ki,
elkerllendd a proximalis homopolimer indeleket.
A 20. exon 5' végén 30 nukleotidnyi szomszédos intronszekvenciat mutat ki, hogy lehetévé tegye a
3272-26A>G mutacio kimutatasat.

Ezen tulmenden a vizsgalat kimutat a kédolo teriilet 5' és 3' végével szomszédos, kortlbelldl 100 nukleotidnyi,
transzlaciéra nem kerilé terilet szekvenciajat is, valamint 2, mélyen egy intronban elhelyezkedé mutaciot
(1811+1,6kb A>G és 3489+10kb C>T), illetve 2 nagy kiterjedésl deléciét (CFTRdele2,3, CFTRdele22,23)

és a PolyTG/PolyT régidt.

A vizsgdlat kimutatja a CFTR gén szekvenalt terliletén elhelyezkedd, egy bazist érinté mutaciokat,

valamint a kisebb inzercidkat és deléciokat.

A vizsgalat nincs validalva egyéb, tébb mint 3 bp méretli delécidk vagy inzerciok kimutatasara.

A vizsgalat értelmezése és korlatai

A vizsgalat eredményeit szakvizsgaval rendelkezd klinikai molekularis genetikusnak vagy ezzel egyenértékl
képesitésl szakembernek kell értelmeznie.

A vizsgdlat altal azonositott CFTR-variansok lehetnek cisztas fibrozist okozd, betegséget nem okozé vagy
ismeretlen jelent&ségu variansok.

A fenotipusa jelentds eltéréseket mutathat, még az azonos genotipusu betegek kozott is. Egyes varidansok esetében
a betegség varhaté megjelenése alapulhat csak néhany klinikai eseten, és az enyhétdl a sulyosig terjedhet.

A ritka CFTR-varidansok esetében eléfordulhat, hogy nincsenek részletesen jellemezve, és lehetséges, hogy eddig
nem értékelték a klinikai jelentéségiket.

Ha egynél t6bb varians mutathaté ki egy mintdban, a vizsgalat nem tudja meghatarozni a variansok fazisat vagy
haplotipusat.
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A betegeknek ajanlott genetikai tanacsaddval konzultdlniuk az eredményeikrél.

Nem volt lehetséges a CFTR gén ezzel a vizsgdlattal kimutathaté Osszes ritka és Uj variansanak validalasa.
Ezért hatarozottan ajanlott az Uj vagy ritka variansokat referencia-maddszerrel, példaul Sanger-szekvenalassal
megerdsiteni. A variansok kimutatasanak validalasaval kapcsolatban beszéljen a vizsgalatot végzé laboratérium
munkatarsaval.

Ezzel a vizsgalattal a CFTR gén bizonyos teriletei — az 6sszes kédold terllet és bizonyos mas, klinikailag
relevansnak mindsulé terlletek — szekvencidja hatarozhatd meg. A gén bizonyos régidit viszont nem fedi le a
vizsgalat. igy a teljesen ,vad tipusi” eredmény nem garantalja, hogy a mintaban nincsenek CFTR-variansok.

Az ezzel a vizsgalattal azonosithaté variansok kiilénb6z6 gyakorisaggal fordulnak el6 a lakossagban. Vegye
figyelembe, hogy a nagyon ritka CFTR-variansok esetében nagyobb az dlpozitiv eredmény valészinlisége.

i MEGJEGYZES

| Az ezzel a vizsgalattal kimutathaté szdmos CFTR-varians klinikai jelentéségérél tovabbi
informéaciokeért lasd: Orvosoknak sz0lo tdjékoztato: Cisztads fibrozis 139 variansét tartalmazo
vizsgaélat (cikkszam: 15052172).

Modositasi el6zmények

Dokumentum Datum Modositasok leirasa
Dokumentumszam: 15054079 v03 2021. Médositasi el6zményeket tartalmazé tablazat hozzaadasa.
augusztus Az eurdpai uniés meghatalmazott képviselé cimének frissitése.

Szabadalmak és védjegyek

A jelen dokumentum és annak tartalma az lllumina, Inc. és annak lednyvallalatai (,,lllumina”) tulajdonat képezi, és kizardlag a jelen
dokumentumban ismertetett termék(ek) szerzédésszerl miikddtetéséhez hasznalhatéd. Egyéb célokra nem hasznalhatd. A dokumentum és
annak tartalma az lllumina el6zetes irdsos engedélye nélkiil ettdl eltéré célokra nem hasznalhaté és forgalmazhatd, tovabba semmilyen formaban
nem kommunikalhato, hozhato nyilvanossagra vagy reprodukalhaté. Az lllumina a jelen dokumentummal nem biztosit licencet a termék
vasarléjanak a harmadik felek szabadalmi, védjegyjogi, szerz6i jogi, szokdsjogi vagy egyéb oltalom alatt all6 jogosultsagaihoz.

A jelen dokumentumban szereplé utasitasokat a kvalifikalt és megfeleléen képzett személyzetnek szigoruian be kell tartania az itt ismertetett
termék(ek) megfeleld és biztonsadgos haszndlata érdekében. A termék(ek) haszndlata el6tt a felhasznald koteles atolvasni és értelmezni a jelen
dokumentumban leirtakat.

AZ ITT SZEREPLO INFORMACIOK ELOLVASASANAK VAGY AZ UTASITASOK BETARTASANAK ELMULASZTASA ESETEN A TERMEK(EK)
MEGSERULHETNEK, ILLETVE SZEMELYI SERULES KOVETKEZHET BE, IDEERTVE A FELHASZNALOKAT ES MASOKAT IS, ILLETVE
EGYEB ANYAGI KAROK KOVETKEZHETNEK BE. EZENFELUL ILYEN ESETEKBEN A TERMEK(EK)RE VONATKOZO GARANCIA ERVENYET
VESZTI.

AZ ILLUMINA SEMMIFELE FELELOSSEGET NEM VALLAL AZ ITT BEMUTATOTT TERMEK(EK) HELYTELEN HASZNALATABOL FAKADO
KAROKERT (AZ ALKATRESZEKET ES A SZOFTVERT IS IDEERTVE).

© 2021 lllumina, Inc. Minden jog fenntartva.

Minden védjegy az lllumina, Inc., illetve az adott tulajdonosok tulajdonat képezi. A védjegyekkel kapcsolatos informacidkat lasd a
www.illumina.com/company/legal.html oldalon.

Az AMPure, a Beckman és a Beckman Coulter a Beckman Coulter, Inc. védjegyei vagy bejegyzett védjegyei.
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