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PGD v GENNETU

od r. 2007

akreditace metody dle normy CSN EN I1SO 15189:2007 (2009)

2012: re-akreditace ve flexibilnim rozsahu Typu 2

dosud provedeno vice nez 420 IVF cykli s PGD monogennich chorob

v souCasné dobé mame k dispozici diagnostiku pro vice nez 90 genu
+ dalSi pripravujeme

pravidelna ucast pracovisté v mezinarodni kontrole kvality PGD
laboratori - UK NEQAS od pilotniho kola v roce 2008

uspésnost 43% (FHB) na@ansfer
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Organizace cyklu s PGD

konzultace s klinickym genetikem

laboratorni priprava

spusténi IVF cyklu s PGD
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Metodologie
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Preimplantacni geneticka haplotypizace

e  zjisténi kauzalni mutace — lokalizace genu

« konzultace paru u klinického genetika
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 moznost zahajeni hormonalni stimulace v
s ramci IVF cyklu s PGD

e ZGENNETS

SvV. ELIMENTA



Prehled 2007-2013

Dokoncené pripravy

(nové geny) Provedene cykly

2007-8 12 23
2009 12 32
2010 16 49
2011 12 70
2012 12 69
2013 22 96

8/2014 5 87

Celkem 91 426

e ZGENNETS

SvV. ELIMENTA



Preimplantacni geneticka haploty

Dizace

marker Alelal | Alela2 | F508del/non F508del/non | marker Alelal | Alela2
D7S523 150 152 D7S523 148 150
D7S2460 216 224 D7S2460 210 212
F508del 63 66 F508del 63 66
D7S2847 193 201 D7S2847 197 199
D7S643 122 136 D7S643 120 128
F508del/F508del

marker Alelal [ Alela?2

D7S523 148 152

D7S2460 210 216

F508del 63 63

D7S2847 193 199

D7S643 128 136
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Preimplantacni geneticka haplotypizace-pokrac.

F508del/non F508del/non
152 150 148 150
B P J— P
216 224 210 212
63 66 63 66
193 201 199 197
136 122 128 120
F508del/F508del
152 148
D D
216 210 F508del/non F508del/non
63 63
193 199 152 150 150 150
B D
136 128 216 212 224 210 224
63 66 66 63 66
193 197 201 199 201
136 120 122 128 122
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PGD spectrum

Disease No. of IVF cycles
Huntington disease 23
Cystic Fibrosis 20
Charcot-Marie-Tooth 1A+X-linked 16
BRCA 1+2 13
Myotonic Dystrophy Type 1 11
Neurofibromatosis 1 9
Haemophilia A+B 9
AR deafness 7
Fragile X syndrome 5
RhD alloimmunization 5
SMA 4
DMD 4
others 64
summary 190
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PGD vysetreni u mutaci de novo

NosiCem mutace vzniklé de novo muz — nutnost
analyzy spermii v prubé&hu laboratorni pfipravy —
umoznena klasicka haplotypova analyza v 1. cyklu

NosiCem mutace vzniklé de novo zena — nutnost
kombinace prime diagnostiky a haplotypizace v
prubéhu prvniho PGD cyklu
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Mutace de novo

marker Alelat Alela 2
marker1 150 152
marker2 216 224
markers3 66 66
marker4 193 201
markers 122 136

non/non

_  FDHD+mon /

r Alela 1 2
marke 148 152
marker2 10 216
markeg?” | 63N 66

kerd 193
markers 128 136 ™
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marker Alela 1 Alela2
marker1 148 150
marker2 210 212
marker3 63 GG
markerd 197 199
markers 120 128
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Souhrnné vysledky PGD cyklti u C-M-T pacient(

____rok | pocet cykli | _miminka _

2007 1 0
2008 3 1
2009 2 1
2010 2 3
2011 2 2
2012 3 3 (dvojcata)
2013 6 2
Celkem 23 12

baby take-home rate: 52%

Diagnostikované geny: SPTLC1, GIJB1, MPZ, Connexin 32,
FBLN5 (pripraven, pacientka se nedostavila)
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E vhodnad k ET: 2+3
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IVF s PGD
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Dekuji Vam za pozornost!
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