1p36 mikrodele¢ny syndrém

Syndrém trombocytopénia s chybajicou vretennou
kostou (TAR)

Van der Woudeov syndrém 1(VWS1)

Syndrém hypoparatyroidickej retardacie a dysmorfizmu
(HRD)

Syndrém mikrodelécie 2p15-16.1

Hypotonicko-cystinuricky syndrom (2p21 delecny
syndrém)

2p21 mikrodele¢ny syndrém
Holoprozencefalia 2 (HPE2)

Feingoldov syndréom

Familiarna juvenilna nefronoftiza (NPH1)
Mowat-Wilsonovej syndrom (MOWS)
Synpolydaktylia 1 (SPD1)

2q33.1 mikrodele¢ny syndrém
2q33.1delec¢ny syndrom

2q37 dele¢ny syndrom

Holoprozencefalia 6 (HPE6)

Monozémia 2q37 (syndrém delécie 2q37)
Von Hippel-Lindauov syndrém (VHLS)
Blefarofiméza, ptoza a epikantus inversus (BPES)
Dandy-Walkerov syndrém (DWS)

3929 mikrodele¢ny syndrém

3929 mikroduplikaény syndrom
Wolf-Hirschhornov syndréom (WHS)
4q21delecny syndrém
Axenfeld-Riegerov syndrom typ 1 (RIEGT)
Cri-du-chat syndrom (Sp deleény syndrom)
Cornelia de Langeovejsyndrom 1(CDLS1)
Familiarna adenomatézna polypdza (FAP1)

Autozomalne dominantna leukodystrofia s nastupom
v dospelosti (ADLD)

535 mikroduplikaény syndrom
Parietéalne forameny 1 (PFM1)
Sotosov syndrém (SOTOST)

Vrodena hyperplazia nadobliciek v désledku deficitu
21-hydroxylazy

Branchiookulofacialny syndrém (BOFS)
Axenfeld-Riegerov syndréom typ 3 (RIEG3)

6pter-p24 deleény syndréom

Prader-Williho syndréomu podobny fenotyp

Diabetes mellitus, prechodny, novorodenecky 1 (TNDM1)
Silver-Russellov syndrém (SRS)

Greigov syndrém cefalopolysyndaktylie (GCP)
Saethre-Chotzenov syndrém (SCS)

Williamsov-Beurenov syndrém (WBS)
7q11.23 duplikaény syndrém

Syndrém rozdelenej ruky/nohy 1 (SHFM1)
Porucha reci a jazyka 1 (SPCH1)
Holoprozencefalia 3 (HPE3)

Currarinov syndrém

Kallmanov syndrém 2 (KAL2)
8p23.1duplikacny syndrom
8p23.1delecny syndrom

CHARGE syndrom

8q21.11 mikrodele¢ny syndrom

Nablusov syndrém maskovej tvare (NMLFS)
9p dele¢ny syndrom

9p24.3 dele¢ny syndrom

Syndrém bazocelularneho névu (BCNS)
Syndrém necht-patela (NPS)

Kleefstrov syndréom 1 (syndrom subtelomérovej delécie 9q,
KLEFSD

Hypoparatyrebza, senzorineuralna strata sluchu a ochorenie
obli¢iek syndrém (HDRS)

DiGeorgeov/velokardiofacialny syndrom komplex 2 (10p14-p13
mikrodele¢ny syndrém)

10922.3-g23.2 dele¢ny syndrom

Syndrém juvenilnej polypdzy (JPS)

Syndrém rozdelenej ruky/nohy 3 (SHFM3)
Maternalna mozaikova forma delécie 10g25-ter
Potockej-Shafferovej syndrém

WAGR 11p13 deleény syndrom

Aniridia 1 (AN1)

Beckwith-Wiedemannov syndrém (BWS)
Exsudativna vitreoretinopatia 1 (EVR1)
Jacobsenov syndréom (JBS)

12q14 mikrodele¢ny syndrém (Buschke-Ollendorffovej
syndrém, BOS)

Noonanovej syndrom 1(NST)
Petersov syndréom plus (PTRPLS)
13q14 deleény syndréom
Retinoblastém (RB1)
Holoprozencefalia 5 (HPES)

Friasov syndrom

15q11-q13 duplikaény syndrom
Angelmanov syndrém typ 1
Prader-Williho syndrém typ 1
Prader-Williho syndrém typ 2
Angelmanov syndrom typ 2
15q13.3 mikrodele¢ny syndrém

Syndrém hluchoty a neplodnosti (15q15.3 mikrodelecny
syndrém)

15924 duplikacny syndrém

15924 rekurentny mikrodelecny syndrom
Witteveen-Kolkovej syndrém (WITKOS)
15926 duplikacny syndrém

15q26-qter dele¢ny syndrém

16p11.2 mikroduplikaény syndrom

16p12.1 rekurentny mikrodele¢ny syndréom
16p11.2-p12.2 mikrodelecny syndrom
16p11.2-p12.2 mikroduplikacny syndrém
ATR-16 mikrodele¢ny syndrém

Rubinstein-Taybiho syndrom (syndréom proximalnej delécie
16p13.3)

Fanconiho anémia komplementarna skupina A (FANCA)
Smithovej-Magenisovej syndrom

Potocki-Lupského syndrém (17p11.2 duplikaény syndrém )
Charcot-Marie-Toothov syndrém typu 1A (CMT1A)
Dedi¢na neuropatia s tlakovymi paralyzami (HNPP)
17p13.3 duplikaény syndrém centromérovy
Miller-Diekerov syndréom (MDS)

Lisencefalia 1 (LIS1)

NF1 mikroduplikacny syndrém

NF1 mikrodeleény syndrom (Neurofibromatéza typ 1, NF1)
Renalne cysty a diabeticky syndrém (RCAD)

Koolen de Vriesov syndrom (17q21.31 rekurentny mikrodeleény
syndrém)

Van Buchemova choroba (VBCH)
17q23.1-q23.2 delecny syndrom
17q23.1-q23.2 duplikacny syndrom
Holoprozencefalia 4 (HPE4)

* UPOZORNENIE: V zozname uvedené ochorenia/syndréomy je mozné detegovat's ohladom na pouzitie TRISOMY testu Complete
len v takych pripadoch, ktoré s spésobené zmenou genetického materialu v désledku delécie alebo duplikacie zodpovedajlcej Casti
chromozoému. Iné typy zmien genetického materialu (ako napr. bodova mutacia, zmena metylacie, uniparentélna dizémia, reciproka
translokacia, inverzia) nie je mozné s vyuzitim TRISOMY testu Complete odhalit'a aj preto nie je mozné senzitivitu detekcie vysokého
rizika pre jednotlivé ochorenia/syndromy explicitne stanovit. Zarover platia limitacie testu pri detekcii delécie alebo duplikécie Casti
chromozému uvedené v aktualnom Pouceni (www.trisomytest.sk/poucenie/TTC), ktoré zohladriuji v ramci senzitivity detekcie kon-
krétne hodnoty fetalnej frakcie v kombinacii s velkostou delécie alebo duplikacie zistenej pri analyze vy3etrovanej biologickej vzorky.

18q dele¢ny syndrém

Pitt-Hopkinsov syndrém (PTHS)
Diamond-Blackfanova anémia 1 (DBA1)
Alagillov syndrém 1 (ALGS1)
Pseudohypoparatyredza typ 1A (PHP1A)

Skory nastup Alzheimerovej choroby s cerebréalnou
amyloidovou angiopatiou

Autozomélne dominantna mentélna retardacia 7 (MRD7)
Holoprozencefalia 1 (HPET)

Syndrém macacieho oka typ |

22q1 duplikaény syndrém

22qM1.2 distalny dele¢ny syndrom

DiGeorgeov/velokardiofacialny syndrom (22q11 deleény
syndrém)

Neurofibromatéza typ 2 (NF2)
Phelan-McDermidov syndrém (PHMDS)
Mentélne postihnutie viazané na duplikaciu Xp11.22
Mikroduplikéacia Xp11.22-p11.23

Xp21deleény syndréom

Nedostatok glycerolkinazy (GKD)

Vrodena hypoplazia nadobli¢iek (AHC)

Svalova dystrofia Beckerov typ (BMD)

Svalova dystrofia Duchennov typ (DMD)

Okularny albinizmus typ 1 (OA1)

Linedrne kozné defekty s viacnasobnymi kongenitalnymi
anomaliami 1 (LSDMCA1)

Deficit steroidnej sulfatazy (STS)

Kallmannov syndrém 1 (KAL)

X-viazana recesivna chondrodysplézia punctata 1 (CDPX1)
Léri-Weillova dyschondrostéza s SHOX deléciou 1
Léri-Weillova dyschondrostéza s SHOX deléciou 2
X-viazana agamaglobulinémia (XLA)
Pelizaeus-Merzbacherova choroba

X-viazany lymfoproliferativny syndrém 1 (XLP1)
X-viazana mentalna retardacia s panhypopituitarizmom
Syndrém fragilného X (FXS)

Mikroduplikacia Xq28

Rettov syndrém (Xp28 mikrodeleény syndrém, RTT)
MECP2 duplikaény syndrém

Strata sluchu, dysténia a cerebralna hypomyelinizacia
(DDCH)

Translokacia SRY
Delécia SRY
AZFa mikrodeleény syndrom

AZFb+AZFc mikrodele¢ny syndrom
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- Po dohode s lekarom méZete za test zaplatit priamo
v ambulancii alebo na www.medirexplatby.sk.

ANALYZA VZORKY KRVI
- Vzorka krvi sa analyzuje $pecialnou metédou. O priebehu
vysetrenia vas bude laboratérium informovat' SMS spravami.

VYSLEDKY A INTERPRETACIA

- Vysledky odosle laboratérium oSetrujicemu lekarovi spravidla
do 5 pracovnych dni od zaevidovania platby. Vysledky testu
vam interpretuje vas lekar.

-

OVERENIE POZITIVNEHO NALEZU

- Stcastou Trisomy testu Complete je bezplatné overenie
pozitivneho nalezu diagnostickym vy$etrenim zo vzorky
plodovej vody metédou GenomeScreen prenatal.

prenatal
( GenomeScreen y

Objednajte sa na vysetrenie u svojho gynekoléga alebo v ambulancii lekarskeho genetika.
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