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Ulotka dla lekarzy: Oznaczenie sekwencjonowania
klinicznego genu mukowiscydozy

DO STOSOWANIA W DIAGNOSTYCE IN VITRO

Wskazania do wykonania testu

Test jest wskazany jako pomoc w diagnostyce pacjentéw z podejrzeniem mukowiscydozy (CF). Test najlepiej
wykonagé, gdy pacjent ma nietypowy obraz mukowiscydozy lub gdy za pomoca innych paneli do wykrywania
wariantéw mutacji nie udato sie zidentyfikowaé obu powodujgcych chorobe wariantéw. Wyniki testu nalezy

rozpatrywac w potgczeniu z objawami klinicznymi, innymi testami diagnostycznymi oraz wywiadem rodzinnym.
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PRZESTROGA

Test nie jest przeznaczony do wykonywania badan przesiewowych noworodkéw, badan przesiewowych
w kierunku nosicielstwa, populacyjnych badan przesiewowych ani do niezaleznych testéw
diagnostycznych. Test nie jest przeznaczony do badan diagnostycznych ptodéw ani do diagnostyki
preimplantacyjnej.

Co wykrywa test

Podczas wykonywanie testu przeprowadza sie ukierunkowane sekwencjonowanie w 5206 pozycjach/regionach
genomowych w genie transmembranowego regulatora przewodnictwa mukowiscydozy (CFTR) w DNA
wyizolowanym z krwi petnej z KoEDTA.

W przypadku wszystkich eksonéw oprdocz trzech (eksonu 7, 10 20) sg wykrywane wszystkie regiony kodujace
biatka w genie CFTR tgcznie z otaczajgcymi je sekwencjami intronowymi o dtugosci 10 nt.
W przypadku eksonu 7 i 10 do testu wigczono jedynie otaczajace sekwencje intronowe o dtugosci 5 nt przy
koricu 5' eksonu, aby uniknaé proksymalnych homopolimerycznych polimorfizméw typu indel.
W przypadku eksonu 20 do testu wtaczono otaczajaca sekwencje intronowg o dtugosci 30 nt przy koricu
5' eksonu, aby umozliwi¢ wykrycie mutacji 3272-26A>G.
Ponadto oznaczenie wykrywa ~100 nt sekwencji otaczajacych przy koricu 5' i 3' regiondw UTR, 2 gtebokie mutacje
intronowe (1811+1,6kbA>G, 3489+10kbC>T), 2 duze delecje (CFTRdele2,3; CFTRdele22,23) i region PolyTG/PolyT.

Test wykrywa zmiany jednej zasady oraz niewielkie insercje i delecje w obrebie sekwencjonowanego regionu genu
CFTR.

Test nie zostat zweryfikowany pod katem wykrywania innych deleciji i insercji o wielkosci powyzej 3 bp.

Interpretacja wynikow i ograniczenia testu

Wyniki testu powinien interpretowac¢ dyplomowany specjalista w zakresie genetyki klinicznej i molekularnej lub
osoba o réwnowaznym wyksztatceniu.

Identyfikowane przez ten test warianty w genie CFTR moga by¢ mutacjami powodujgcymi mukowiscydoze,
niepowodujgcymi mukowiscydozy lub ich znaczenie jest nieznane.

Wsrdd pacjentéw istnieje znaczna zmiennosc fenotypowa, nawet u oséb o tym samym genotypie. Oczekiwany
obraz choroby zwigzany z okreslonymi wariantami moze opierac sie na niewielu przypadkach klinicznych, a jej
przebieg moze waha¢ sie od tagodnego do ciezkiego. Rzadko spotykane warianty genu CFTR moga by¢ skapo
opisane, a ich znaczenie kliniczne mogto jeszcze nie zosta¢ ocenione.

W przypadku wykrycia w probce wiecej niz jednego wariantu oznaczenie nie moze okresli¢ fazy ani haplotypu
wariantow.
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Zaleca sie, aby w sprawie wynikéw pacjenci skonsultowali sie ze specjalista w poradni genetycznej.

Nie byto mozliwe zweryfikowanie wszystkich rzadkich i nowych wariantéw, ktére ten test moze wykry¢ w genie
CFTR. Dlatego zdecydowanie zaleca sie, aby obecnos¢ nowych i rzadkich wariantéw potwierdzi¢ przy uzyciu
innej referencyjnej metody, na przyktad sekwencjonowania metodg Sangera. Walidacje wykrycia wariantow nalezy
omowic z laboratorium przeprowadzajgcym testy.

Ten test sekwencjonuje konkretne regiony genu CFTR z uwzglednieniem wszystkich regionéw kodujgcych oraz
pewnych innych obszaréw uznanych za klinicznie istotne. Niemniej jednak test nie obejmuje niektérych obszaréw
genu. Zatem ogdiny wynik ,typ dziki” nie gwarantuje, ze w prébce nie sg obecne warianty w genie CFTR.
Warianty, ktére mozna zidentyfikowac przy uzyciu niniejszego testu, réznig sie czestotliwoscia wystepowania
w populacji. Nalezy pamietaé, ze w przypadku bardzo rzadkich wariantéw w genie CFTR wzrasta
prawdopodobienstwo uzyskania wynikow fatszywie pozytywnych.
5 UWAGA
Wiecej informacji na temat znaczenia klinicznego duzej liczby wariantéw w genie CFTR wykrywanych za
pomoca tego testu zawiera Ulotka dla lekarzy: Oznaczenie genu mukowiscydozy (139 wariantow)
(nr kat. 15052172).

Patenty i znaki towarowe

Niniejszy dokument oraz jego tre$¢ stanowig wiasno$¢ firmy lllumina, Inc. oraz jej podmiotéw zaleznych (,lllumina”) i sa przeznaczone wytacznie
do zgodnego zumowa uzytku przez klienta firmy w zwigzku z uzytkowaniem produktéw opisanych w niniejszym dokumencie, z wytaczeniem
innych celéw. Niniejszy dokument oraz jego tresc nie beda wykorzystywane ani rozpowszechniane do innych celdéw i/lub publikowane w inny
sposob, ujawniane ani kopiowane bez pisemnej zgody firmy lllumina. Firma lllumina na podstawie niniejszego dokumentu nie przenosi zadnych
licencji podlegajacych przepisom w zakresie patentéw, znakéw towarowych czy praw autorskich ani prawu powszechnemu lub prawom
pokrewnym oséb trzecich.

W celu zapewnienia wtasciwego i bezpiecznego uzytkowania produktéw opisanych w niniejszym dokumencie podane instrukcje powinny by¢
Scisle przestrzegane przez wykwalifikowany i wlasciwie przeszkolony personel. Przed rozpoczeciem uzytkowania tych produktéw nalezy
zapozna¢ si¢ z calg trescig niniejszego dokumentu.

NIEZAPOZNANIE SIE LUB NIEDOKEADNE PRZESTRZEGANIE WSZYSTKICH INSTRUKCJI PODANYCH W NINIEJSZYM DOKUMENCIE
MOZE SPOWODOWAC USZKODZENIE PRODUKTOW LUB OBRAZENIA CIALA UZYTKOWNIKOW LUB INNYCH OSOB ORAZ
USZKODZENIE INNEGO MIENIA, A TAKZE SPOWODUJE UNIEWAZNIENIE WSZELKICH GWARANCJI DOTYCZACYCH PRODUKTOW.
FIRMA ILLUMINA NIE PONOSI| ODPOWIEDZIALNOSCI ZA NIEWLASCIWE UZYTKOWANIE PRODUKTOW (W TYM ICH CZESCI

| OPROGRAMOWANIA) OPISANYCH W NINIEJSZYM DOKUMENCIE.

©2021 lllumina, Inc. Wszelkie prawa zastrzezone.

Wszystkie znaki towarowe sg wiasnoscia firmy lllumina, Inc. lub ich odpowiednich wtascicieli. Szczegdtowe informacje na temat znakéw
towarowych mozna znalez¢ na stronie www.illumina.com/company/legal.html.

AMPure, Beckman i Beckman Coulter sg znakami towarowymi lub zastrzezonymi znakami towarowymi firmy
Beckman Coulter, Inc.
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