i B | C OROKLETES / KARDIOLOGIA

DIAGNOSTICS

A sziv- és érrendszeri megbetegedéseket a vezeté haldlokok kozott tartjak szamon, évente tébb mint 20 millié
ember vesziti életét vildgszerte ennek kovetkeztében.

A genetikai diagnosztika nagyban segitheti az orokletes kardiovaszkularis betegségek diagnozisat, illetve a ki-
alakulasi kockazatanak a lehetéségét, igy szUkség esetén preventiv kezelések ajanlasaval segitve az érintetteket.

Az orokletes kardiovaszkularis megbetegedések ko-

Kardiovaszkularis betegségek genetikai szlirésének

z6tt a leggyakoribbak a szivizom strukturalis valto- koszénhetéen lehetéség nyilik:

zasaival jaré kardiomiopatiak és szivritmuszavarok.

Ezen betegségekben szerepet jatszé variansok/muta- - a megfelel6 diagndzis felallitasara, vagy megerdsitésére,
ciok tobbsége autoszémalis dominans 6réklédést mu- - tovabbi kapcsolédd tunetek kialakuladsi lehetéségének
tat és megnodvelhetik a hirtelen szivhalal bekévetkez-

tének kockazatat.

megbeszélésére,

- életmoddbeli valtoztatasok elésegitésére,

- a személyre szabottabb tinetkezelésre,

- a csalddtagok tajékoztatasara a betegséghez kapcsolédo
kockazati tényez6krél,

- csaladtervezésre.

PANELEK

Szivritmuszavar /
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RENDELES GENEK LISTAJA
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kardiomiopatia
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kardiomiopéatia (42 gén)

RENDELES GENEK LISTAJA
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RENDELES GENEK LISTAJA
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KARDIOMIOPATIA TELJES PANEL

(202 gén)

A kardiomiopatia egy olyan allapot, amelyben a szivizom megvastagodik, kimerul, vagy mas mdédon karosodik és

nem képes megfeleléen pumpalni a vért a test tobbi részébe. Ezen betegségek barmely korosztalyt érinthetik és

szivelégtelenséghez, vagy akar hirtelen szivhalalhoz is vezethetnek. A kardiomiopatidk tipusait gyakran genetikai

tényez6k okozzak.

PANEL JELLEMZOI

TARTALMAZZA AZ OSSZES ISMERT GENT: A panel 202
olyan gént vizsgal, amelyek 6sszefliggésbe hozhatdk a
kardiomiopatiaval. Ezek a gének felelések lehetnek a
sziv szerkezetének, funkciéjanak, és metabolizmusanak
megvaltozasaért.

GENETIKAI VARIACIOK AZONOSITASA: A vizsgélat
célja azoknak a specifikus mutacioknak a felfedezése,
amelyek megnodvelt kockazattal jarnak a kardiomiopat-
ia kialakulasahoz.

DIAGNOZIS ES KEZELES: Az eredmények segithetnek
a kardiomiopatia korai felismerésében és a megfeleld
kezelési stratégia kialakitasaban.

GENEK LISTAJA

ABCC6, ABCC9, ACAD9, ACADVL, ACTAI, ACTCI, ACTN2, AGL, ALMS],
ALPK3, ANK2, ANKRD1, APOAI, ATAD3A, ATP5E, BAG3, BRAF, CACNAIC,
CALR3, CASQ2, CASZ1, CAV3, CAVIN4, CBL, CDH2, CHKB, CHRM2,
COAB5, COX15, CPT2, CRYAB, CTNNA3, CSRP3, DES, DMD, DNAIJC19,
DOLK, DPM3, DSC2, DSG2, DSP, DTNA, DYSF, EEF1A2, ELAC2, EMD,
EPGS5, ETFA, ETFB, ETFDH, EYA, FBXL4, FBXO32, FHLI, FHOD3, FKRP,
FKTN, FLII, FLNC, FOXD4, FOXREDI, FXN, GAA, GATA4, GATA6, GATADI,
GATC, GBE1, GLA, GLBI, GSK3B, GUSB, GYGI, HANDI1, HCN4, HRAS,
ILK, JPH2, JUP, KCNQI, KLF10, KLHL24, KRAS, LAMP2, LDB3, LEMD2,
LMNA, LMOD2, LRRC10, LZTR1, MAP2K1, MAP2K2, MIB1, MIPEP, MLYCD,
MRPL3, MT-ATP6, MT-ATP8, MT-CO1, MT-CO2, MT-CO3, MT-CYB, MT-
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Egyszeri rendelési
és mintafigyel6 platform
a klinikusok szamara

RENDELJ ITT

CSALADI KOCKAZATERTEKELES: Ha egy személy a kar-
diomiopatiara hajlamaésité gén vridnsat hordozza, fontos
lehet a csalddtagjainak szlrése is, mivel 6k is magasabb

kockazattal rendelkezhetnek a betegség kialakulasara.

TOVABBI KUTATASI LEHETOSEGEK: A teljes panel le-
hetévé teszi az ismeretlen mutacidok azonositasat és az
Uj genetikai 0sszefuggések kutatasat.

NDI1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6, MTO1, MT-
RNR1, MT-RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MT-TH, MT-TI,
MT-TK, MT-TL1, MT-TL2, MT-TM, MT-TN, MT-TP, MT-TQ, MT-TR, MT-TSI, MT-
TS2, MT-TT, MT-TV, MT-TW, MT-TY, MYBPC3, MYBPHL, MYH6, MYH7, MYL2,
MYL3, MYL4, MYLK2, MYLK3, MYO6, MYOM1, MYOZ2, MYPN, NDUFAF2,
NEXN, NKX2-5, NRAP, NRAS, PCCA, PCCB, PDLIM3, PKP2, PLEKHM2, PLN,
PPCS, PRDM16, PRKAG2, PTPNT11, QRSL1, RAF1, RBCK1, RBM20, RHBDFI,
RIT1, RMNDI, RPL3L, RYR2, SCN5A, SCO2, SDHA, SGCD, SHOC2, SLC22A5,
SLC25A3, SLC25A4, SLC6A6, SOSI, SPEG, TAB2, TAZ, TBX20, TBX5, TCAP,
TGFB3, TMEM43, TMEM70, TNNC1, TNNI3, TNNI3K, TNNT2, TORIAIP1, TPMI,
TRIM63, TSFM, TTN, TTR, VCL, VPSI3A
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OROKLETES / KARDIOLOGIA

|B | C} ROVID QT, HOSSZU QT SZINDROMA

DIAGNOSTICS

(45 gén)

A QT-szindréma egy elektrokardiografias (EKG) eltérés, mely jelzi a sziv elektromos aktivitdsanak zavarat. Az EKG
a sziv elektromos aktivitasat rogziti és kulonbo6zé szakaszokra oszlik, melyek a szivizomsejtek klilénb6zé elektro-
mos eseményeit tukrozik. A QT-intervallum az EKG Q-hulldmanak kezdetétél az T-hullam végéig tartéd idészakot
jeldli, ami a szivizomsejtek Ujratoltédési idejét tukrozi. A QT-szindromaknak két fé tipusa van: a hosszu QT-szind-
roma (Long QT Syndrome - LQTS) és a rovid QT-szindréma (Short QT Syndrome - SQTS).

HOSSZU QT-SZINDROMA (LQTS):

A LQTS-ban az EKG QT-intervalluma meghosszabbo-
dik. Ez noveli a veszélyes kamrai ritmuszavarok, pél-
daul a torsade de pointes kialakuldsanak kockazatat,
ami eszméletvesztéshez vagy akar hirtelen szivhalal-
hoz vezethet.
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ROVID QT-SZINDROMA (SQTS):

Az SQTS-ban az EKG QT-intervalluma roévidul. Ez no6-
veli a hirtelen szivhaldl kockazatat, kulénosen fiatal,
egészséges embereknél.

KIVALTO OKOK:

A betegség kialakuldsdhoz altaldban genetikai muta-
ciok vezetnek, de LQTS esetében egyes gydgyszerek
és elektrolit-egyensulyhianyok is kivalthatjak.

GENEK LISTAJA

ABCC9, AKAP9, ALG10, ALG10B, ANK2, CACNAIC, CACNAIB, CACNAID,
CACNA2D1, CACNB2, CALMI, CALM2, CALM3, CAV3, DLGI, HCN4,
KCND3, KCNET, KCNE2, KCNE3, KCNH2, KCNJ2, KCNJ5, KCNQ1, LRPS5,
NOSIAP, PKP2, RANGRF, RYR2, SCNIB, SCN2B, SCN3B, SCN4B,
SCNI10A, SCN5A, , SCN4B, SCN5A, SLC22A5, SLC4A3, SLCI2A3, SLMAP,
SNTAI1,TECRL, TRDN, TRPM4
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DILATATIV KARDIOMIOPATIA

(144 gén)

A dilatativ kardiomiopatia (Dilated Cardiomyopathy - DCM) a szivizom gyenguléséhez és taguldsdhoz vezet. Eb-

ben az allapotban a sziv bal és/vagy jobb kamraja megnagyobbodik és elvékonyodik, ami csékkenti a sziv pum-

palé funkcidjat és hatékonysagat.

KIVALTO OKOK:

Bar sok DCM oka ismeretlen, a betegség kialakulasa-
hoz vezethetnek genetikai mutacidk, virusfertézések,
alkohol, toxikus vegyuletek, gyégyszerek és autoim-
mun folyamatok is.
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TUNETEK ES KOVETKEZMENYEK:

Faradtsag, légszomj, labdagadas, mellkasi fajdalom,
és ritmuszavarok.

A dilatativ kardiomiopatia az egyik leggyakoribb oka
a szivelégtelenségnek, hirtelen szivhalalnak és a szi-
vatultetésnek. Becsult el6forduldsa akar 1:250 is lehet.

GENEK LISTAJA

ABCC6, ABCC9, ACADVL, ACTAl, ACTC], ACTN2, ALMSI], ALPK3, ANK2,
ANKRDI, APOAI, BAG3, CASZ1, CDH2, CHKB, CHRM2, CRYAB, CSRP3, CPT2,
DES, DMD, DNAJC19, DOLK, DPM3, DSC2, DSG2, DSP, DYSF, EEF1A2, EMD,
EPGS5, ETFA, ETFB, ETFDH, EYA, FBXO32, FHOD3, FKRP, FKTN, FLII, FLNC,
FOXD4, GATADI1, GATA4, GATA6, GATC, GBE], GLB1, GSK3B, HANDI, HCN4,
ILK, JPH2, JUP, KLHL24, LAMP2, LDB3, LEMD2, LMNA, LMOD2, LRRCIO,
MLYCD, MT-ATP6, MT-ATP8, MT-CO1, MT-CO2, MT-CO3, MT-CYB, MT-ND],
MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6, MT-RNR1, MT-RNR2,
MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MT-TH, MT-TI, MT-TK, MT-TLI,
MT-TL2, MT-TM, MT-TN, MT-TP, MT-TQ, MT-TR, MT-TS1, MT-TS2, MT-TT, MT-
TV, MT-TW, MT-TY, MYBPC3, MYBPHL, MYH6, MYH7, MYL4, MYLK3, MYPN,
NEXN, NKX2-5, NRAP, PCCA, PCCB, PKP2, PLEKHM2, PLN, PPCS, PRDMI6,
QRSL1, RAF1, RBCK1, RBM20, RHBDF1, RMND1,RPL3L, RYR2, SCN5A, SGCD,
SLC6A6, SLC22A5, SPEG, TAB2, TAZ, TBX20, TBX5, TCAP, TMEM43, TNNCI,
TNNI3, TNNI3K, TNNT2, TORIAIP1, TPMI1, TTN, TTR, VCL, VPSI3A



http://mysample.hu
http://mysample.hu

iIBiC

DIAGNOSTICS

A hipertréfias kardiomiopatia (Hyperthrophic Car-
diomyopathy - HCM) egy genetikai eredetl szivbe-
tegség, amelyre a szivizom megvastagodasa jellem-
z6, kuldnodsen az intraventrikularis septumban (a két
kamra kozotti falban) kévetkezik be. Ez a megvasta-
godas akadalyozhatja a sziv normalis mikodését, ku-
I6ndsen a vér kidaramlasat a bal kamrabdl.
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OROKLETES / KARDIOLOGIA

HIPERTROFIAS KARDIOMIOPATIA

(125 gén)

KIVALTO OKOK:

A betegség kialakulasahoz altalaban dominans auto-
szémalis oroklédést mutaté genetikai mutacidok ve-
zetnek.

GENEK LISTAJA

ABCC9, ACAD9, ACADVL, ACTAI, ACTC], ACTN2, AGL, ALPK3, ANKRDI,
APOA1, ATAD3A, ATPSE, BAG3, BRAF, CACNAIC, CALR3, CASQ2, CAV3,
CBL, COAS5, COXI15, CPT2, CRYAB, CSRP3, DES, ELAC2, EPG5, FBXL4, FHL],
FHOD3, FLNC, FOXREDI, FXN, GAA, GLA, GLBI1, GSK3B, GUSB, GYGI1, HRAS,
JPH2, KCNQI, KLF10, KLHL24, KRAS, LAMP2, LDB3, LMNA, LZTRI1, MAP2K],
MAP2K2, MIPEP, MRPL3, MT-ATP6, MT-ATP8, MT-COI, MT-CO2, MT-CO3, MT-
CYB, MT-ND1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6, MT-
RNR1, MT-RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MT-TH, MT-TI,
MT-TK, MT-TL1, MT-TL2, MT-TM, MT-TN, MT-TP, MT-TQ, MT-TR, MT-TS1, MT-TS2,
MT-TT, MT-TV, MT-TW, MT-TY, MTO1, MYBPC3, MYH6, MYH7, MYL2, MYL3,
MYLK2, MYO6, MYOM1, MYOZ2, MYPN, NDUFAF2, NEXN, NRAS, PDLIM3, PLN,
PRKAG2, PTPNTI, RAFI, RIT1, SCO2, SHOC2, SLC25A3, SLC25A4, SOSI, TCAP,
TMEM70, TNNCT, TNNI3, TNNT2, TPM1, TRIM63,TSFM, TTN, TTR, VCL
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DIAGNOSTICS

Az aritmogén jobb kamrai kardiomiopatia (Arrhyth-
mogenic Right Ventricular Cardiomyopathy - ARVC)
egy genetikai eredetl szivbetegség, amely elsésor-
ban a sziv jobb kamrajat érinti. Ebben az allapotban
a szivizomsejteket a jobb kamra falaban kétészovet
és zsirszovet valtja fel, ami a sziv elektromos instabi-
litdsdhoz vezet, mely elektrokardiografia (EKG) soran
jellegzetes hullamokat mutat.
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a klinikusok szamara

RENDELJ ITT

OROKLETES / KARDIOLOGIA
ARITMOGEN JOBB KAMRAI
KARDIOMIOPATIA (125 gén)

KIVALTO OKOK:

A betegség kialakulasahoz altalaban dominans auto-
szémalis oroklédést mutaté genetikai mutacidok ve-
zetnek.

GENEK LISTAJA

ANK2, BAG3, CAVIN4, CDH2, CTNNA3, DES, DSC2, DSG2, DSP, FLNC, JUP,
LDB3, LEMD2, LMNA, MYH7, NKX2-5, PKP2, PLN, RBM20, RYR2, SCN5A,
TGFB3, TMEM43, TTN
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DIAGNOSTICS

A bal kamrai nem kompakciés kardiomiopatia (Left
Ventricular Non-compaction Cardiomyopathy - LVNC)
egy ritka szivbetegség, amelyre a sziv bal kamrai
izomzatanak rendellenes szerkezete jellemzé. A bal
kamra izomzata tulzottan trabekuldlt, vagyis az izom-
rostok kozott mély bemélyedések talalhatdak, és a
sziv belsé faldnal a kompakt és a nem kompakt réteg
ko6zotti hatar meghatarozott.
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OROKLETES / KARDIOLOGIA

BAL KAMRAI NEM KOMPAKCIOS

KARDIOMIOPATIA (125 gén)

KIVALTO OKOK:

A betegség kialakulasahoz altaldaban dominans auto-
szémalis oroklédést mutaté genetikai mutacidok ve-
zetnek, de 6sszefuggésbe hozhatdé mas szivbetegsé-
gekkel is.

GENEK LISTAJA

ABCC9, ACTC1, BAG3, CASQ2, CTNNA3, DES, DMD, DNAJC19, DSC2, DSG2,
DSP, DTNA, EMD, FBXO32, FLNC, HCN4, JPH2, JUP, LAMP2, LDB3, LMNA,
MIB1, MIPEP, MYBPC3, MYH6, MYH7, PKP2, PLEKHM2, PLN, PRDM16, RAFI,
RBM20, RYR2, SCN5A, SDHA, TAZ, TCAP, TNNI3, TNNT2, TPMI1, TTN, VCL



http://mysample.hu
http://mysample.hu

OROKLETES / KARDIOLOGIA
i B i C SZIVRITMUSZAVAR (pitvarfibrillaci,

DIAGNOSTICS kamrai tachycardia, Brugada-szindréma) (89 gén)

A szivritmuszavar olyan allapot, amelyben a sziv elektromos aktivitdsa rendellenessé valik, ami a szivritmus meg-
valtozasdhoz vezet. Szamos kUldonbdzé tipusu ritmuszavar létezik, amelyek a sziv kiilonbdzd részein jelentkeznek
és kulonbozé okokbdl alakulnak ki. Habar EKG és szivultrahang segitségével jol észlelhetéek, ugyanakkor a beteg-
ség pontos diagnosztizalasahoz és megfelel6 kezeléséhez sokszor genetikai vizsgalatok szukségesek.

PITVARFIBRILLACIO: KAMRAI TACHYCARDIA:
A szivritmuszavarok leggyakoribb formaja. A pitvarfib- A sziv kamrainak gyors és rendellenes ritmusban tor-
rilldciot a pitvarok koordinalatlan elektromos aktivita- téné 6sszehuzddasa.

sa jellemzi, emiatt a szivverés gyors és szabalytalan
lesz. BRUGADA- SZINDROMA:

A sziv ioncsatorndinak (leginkabb natrium és kalium
csatornak) kéros muikodése jellemzi. A hirtelen sziv-
halal leggyakoribb kivalté oka.

KIVALTO OKOK:

Ezen betegségek legtdobb formdja dominans autoszé-

A N malis 6roklédési mintat kovet, valtozd expresszidval.

GENEK LISTAJA

ABCC9, ABCB4, AKAP9, ALG10, ALG10B, ANK2, BAG3, CACNAIC, CACNAID,
CACNA2D1, CACNA2D4, CACNB2, CALM1, CALM2, CALM3, CAV3, CASQ2,
CDH2, CTNNA3, DBH, DES, DLGI1, DSC2, DSG2, DSP, FLNC, GATA6, GJAI,
GJAS5, GNB5, GPDIL, HADHA, HCN1, HCN4, JUP, KCNA5, KCND3, KCNEI,
KCNE2, KCNE3, KCNE4, KCNE5, KCNH2, KCNJ5, KCNJ2, KCNJ8, KCNQ1, LDB3,
LEMD2, LMNA, LRP5, MYH6, MYH7, NPPA, NKX2-5, NOSIAP, NUP155, PLN,
PKP2, PPA2, PRKAG2, RANGRF, RBM20, RYR2, SALL4, SCN1B, SCN2B, SCN3B,
SCN4B, SCNS5A, SCNI0A, SCNNI1B, SCNNI1G, SLCI12A3, SLC22A5, SLC4A3,
SLMAP, SNTAI, TANGO2, TECRL, TBX5, TGFB3, TMEM43, TNNI3, TNNI3K,
TNNT2, TRDN, TRPM4, TTN
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HOGYAN TORTENIK?

Vizsgalataink Ujgeneracidés szekvendalasi mdodszerrel torténnek. A klinikai genetikai szaktanacsadas és mintavétel
utdn, a laboratériumunkba kuldott mintakat molekularis genetikai szakembereink, klinikai genetikusaink és bio-
informatikus kollégdink elemzik. Eredménykozlénk tartalmazza a klinikailag relevans variansokat és az elérheté
terdpias irdnyokat.

VIZSGALAT MEGRENDELESE

A rendelés a mysample.hu oldalon keresztul torténik. A bekuldé orvos vagy klinikai genetikus a
sikeres regisztraciot kovetden kivalasztja a kért vizsgalatot, Kitolti a betegbeleegyezd dokumentu-
mot, kinyomtatja a mintabekuldd Urlapot.

MINTA KULDESE A LABORATORIUMBA

A levett minta kuldése a mintabekuldd Urlappal egyUtt az iBioScience Kft. laboratoriumaba.
SzUkség esetén ehhez mintavételi dobozt/kitet biztositunk.

MINTAFELDOLGOZAS, SZEKVENALAS, VARIANSOK AZONOSITASA

A nukleinsav izoldlasa és a mindség ellendrzése a minta laborba érkezése utan.
A megfeleld mintak elékészitése a szekvenalasi folyamatokhoz, a konyvtarak szekvenalasa a
megfelel Ujgeneracioés szekvenalasi platformon. A szekvenalasi adatok bioinformatikai elemzé-
se és a variansok azonositasa.

KLINIKAI INTERPRETACIO ES VALIDALAS

Az azonositott variansok osztalyozasa nemzetkozi iranyelvek szerint. Az adott varians kiértéke-

|ése soran az eltérés sulyossagi szintjének meghatarozasa. A varians kapcsolatanak vizsgalata

a betegség fenotipusaval, gyakorisaganak figyelembevétele a populacidos adatbazisok alapjan,
¥ klinikai jelentéségének feltdrasa a szakirodalom és tudomanyos publikaciok segitségével.
EREDMENYKOZLES

Egy magasan képzett multidiszciplinaris csapat véglegesiti a vizsgalati eredmeényeket dsszefog-

lald riportot, mely tartalmazza a klinikailag relevans variansokat és legfontosabb genomi para-

métereiket. Az eredménykdzlé lehetdség szerint tartalmazza az elérhetd terapias iranyokat.

1:1[s;
SCIENCE ATFUTASI ID6:

SIS i Mintaérkezéstdl szamitott 1-3 héten belul.
iBioScience Kft. . .
MINTA KOVETELMENYEK:

;. ; X Legaldabb 1500 ng izolalt DNS minta (legalabb 30 ng/ul
SZEKHELY: 7625 Pécs, Dr. Majorossy Imre u. 36.

LABORATORIUM: minimum 50 ul térfogatban)
Szentagothai Janos Kutatékézpont, VAGY
7624 Pécs, Ifjusag atja 20. Legalabb 1 ml teljes vér EDTA-s csében

Mintavételi dobozt igény esetén biztositunk, amely tartalmazza a minta-

Telefon: +36 70 674 6611

E-mail: info@ibioscience.hu ciokat. Tovabbi kérdések esetén forduljon hozzdnk bizalommal.

vételhez szikséges eszkbzoket és a minta kuldéssel kapcsolatos informa-




