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INextLab Genetika Plzefi; 2Ustav biologie a lékafské genetiky VFN a 1. LF UK v Praze; *Laboratofe Agel,
a.s.

Uvod: Sdéleni se zabyva problematikou, zda a jak hodnotit zmény poétu CNV v genech, které jsou
spojené s autozomalné recesivné dédicnymi chorobami. Na zakladé kazuistik pfenasi tuto diskuzi od
postnatalnich vySetfeni k prenatalnim.

Cile: Diskuze o prenatdlnich vysetfenich.
Metodika: Oligo array CGH, NGS, klinicky exom
Vysledky: Objasnéni fenotypu probandid u uvedenych kazuistik.

Zaveér: Pri rozhodovani o reportovani CNV hraje roli nejen vyznam (1-5) a velikost CNV, ale také
zavaznost onemocnéni, které je se zménou spojené. Jsme radi, Ze toto rozhodovani je diky pracovni
skupiné CzechArray snazsi.



