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Vysetreni somatickych mutaciv
krvetvornych butikach s NGS

»  P¥ivzniku a vyvoji zavaznych onemocnéni
krvetvorby hraji ziskané (somatické) mutace
v DNA vyznamnou roli.

» Identifikovano nékolik desitek genu, jejichZ
mutace vznikaji u zdravych jedinct v obdobi
starnuti a vedou k hematologickym

onemocnénim.

Cilem diagnostického testu je

detekce pritomnych mutaci vcetné cetnosti v
prfedem stanovenych usecich DNA, vedouci k
vytvoreni patologicky funkéniho proteinu
stanoveni co nejpresnéjsi prognézy

nasazeni specifické terapie podle konkrétniho

mutacniho profilu

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

Diagnosticky software Somamut
» detekce somatickych mutaci

» vstupni data fastq nebo .bam soubory

»  KRD Kit pro pFipravu NGS knihovny

» Pouceni pacienta
> Informovany souhlas pro

eticky odbér a genetickou

Manual pro lékaFe
a klienty

za G¢elem analyzy sekvenci DNA
pro ugely medicinské prevence

analyzu vzorku

oK D

SOMAMUT - program

k vyhodnoceni NGS dat

»  SOMAMUT - program k vyhodnoceni NGS dat

> KRD validac¢ni kit IDEA

» Ovérenatechnologie
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