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Uvod: Zakladem prekoncepéni péce je vysetfeni nosiéstvi recesivnich chorob a daldich rizikovych
faktora.

Cile: Cilem prace je vyhodnoceni zkusenosti s rozsifenym testovanim nosicstvi dédi¢nych chorob ke
stanoveni reprodukénich rizik v prekoncepéni péci.

Metodika: CarrierTest pomoci masivné paralelniho sekvenovani analyzuje pfitomnost mutaci v 80
genech asociovanych s recesivnimi onemocnénimi spolu s rizikovymi faktory neplodnosti,
téhotenskych ztrat a komplikaci pfi [é¢bé metodami asistované reprodukce.

Vysledky: Celkem bylo vySetfeno 30463 osob. Nosicstvi alespon jedné mutace v nékterém z v 67 gen(
asociovanych s autosomalné recesivné (AR) onemocnénimi bylo prokazano u 38,9 % osob. Nejcastéji
se jednd nalezy v genech HFE, MEFV, GJB2, SMN1, CYP21A2, SERPINA1, CFTR a DHCR7. Pti analyze
vysledk(l 9972 par( s poruchami plodnosti nebo jinak rizikovou anamnézou bylo zjisténo riziko AR
onemocnéni u 1,59 % pard. Riziko komplikaci gravidity v disledku dédi¢né trombofilie u Zeny bylo
prokazano u 10,4 % paru a v disledku nosicstvi haplotypu M2 genu ANXAS5 u 3,53 % pard. Mikrodelece
chromosomu Y asociované s muzskou neplodnosti byly detekovany u 0,72 % muzd.

Zavér: Zavedenim CarrierTestu jsme vyznamné rozsifili spektrum testovanych zdvazinych chorob a
rizikovych faktord a tim poskytli vySetfovanym parim moznost prevence dlsledki jejich nosicstvi.



