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Při vzniku a vývoji závažných onemocnění 

krvetvorby hrají získané (somatické) mutace 

v DNA významnou roli.

Identifikováno několik desítek genů, jejichž 

mutace vznikají u zdravých jedinců v období 

stárnutí a vedou k hematologickým 

onemocněním. 

Cílem diagnostického testu je  

detekce přítomných mutací včetně četnosti v 

předem stanovených úsecích DNA, vedoucí k 

vytvoření patologicky funkčního proteinu

stanovení co nejpřesnější prognózy 

nasazení specifické terapie podle konkrétního 

mutačního profilu

Diagnostický software Somamut

detekce somatických mutací

vstupní data fastq nebo .bam soubory

Panel genů pro NGS - získané (či vrozené) varianty:

ASXL1 IDH1 SBDS

BCOR IDH2 SH2D1A

BCORL1 JAK2 ANKRD26

CBL KDM6A NBN

CDKN2A KMT2A MLH1

CEBPA NPM1 MSH2

CSF3R RUNX1 MSH6

CUX1 SF3B1 PMS2

DNMT3A SRSF2 ATM

ETV6 STAG2 GATA2

EZH2 TET2 TP53

Poučení pacienta

Informovaný souhlas pro 

etický odběr a genetickou 

analýzu vzorku

KRD Kit pro přípravu NGS knihovny

SOMAMUT - program k vyhodnocení NGS dat

KRD validační kit IDEA 

Ověřená technologie 


