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Sprawozdanie z badan

DANE PACIENTA
wiM[E I NAZWISKO Barbara Dabrowska-Gorska
PLEC Zeniska
PESEL
ADRES KORESPONDENCYINY
TELEFON KONTAKTOWY
DANE DOTYCZACE PROBK]
NUMER PROBK} Test
OPr1S Hibﬂl([ Barbara Dabrowska-Gorska
MATERIAL BADAWCZY Wymaz 7z policzka
DATA I’OB]{AT&A‘R:I-A']‘EERIALU 20.04.2015
DATA OTRZYMANIA MATERIALU  21.04,2015
DATA WYS'I‘A\’\’IENIA WYNIKU 10.09.2015
UWAGI DOT. PROBK] -
NAZWA BADANIA . 1GEN " BADANA MUTACIA . 7| GENOTYP
Panel Metaboliczny MTHFR 677C>T -f-
1208A>C +-
F2 G20210A /-
F§ 160EG>A (R306Q) +-
APOE genotypowanie c3/e3
APOAL 605 T>C (L.178P) -i-
S0D2 47T>C (VIGA) +/-
MCMé -13910 (C>T1) cC
22018 (A>Q) GG
ALDOR 448G>C (A150P) -/-
524C>A (A175D) -f-
GRK4 194G>T (R651.) +f-
425C>T (Al42V) +-
1457T>C (V486A) +/-
ACE genotypowanic D
CYPIA2 164A>C +/-
FTO 159939609 (T>A) +/-

-f- brak mutacii - oznacza nie stwierdzenic badanej mutacji
-/+ - pznacza stwierdzenic mutacji w ukladzie heterozygotycznym

Przeprowadzono analiz¢ mutacii w 12 genach: MTHER (1298A>C; 677C>T), F2 (G20210A), F5 (R506Q), genotypowanic APOE,
APOAT (L178P), SOD2 (V16A), MCMS6 (- 22018 A>G; 13910 C>T), ALDOB (A150P; A175D), GRK4 (A142V; R65L; V486A);
genotypowanie ACE, CYP1A2 (164A>C), mutacja rs9939609 genu ¥FTO



Interpretacia wyniku:

U pacjenta stwierdzono obecno$¢ .- . Interpretacja/Zalecenia
1298A>C (ukiad heterozygotyczeny AC) w genie Nizsza aklywno$é enzymu reduktlazy
MTHFR metylenotetrahydrofolianowej. Wskazany pomiar

poziomu cysteiny we krwi. Zaleca si¢ unikaé
preetworzone] Zywnodci, suplementacji kwasem
foliowym, wit. B12 i selenem oraz wykluczyé gluten

z diety.
1601 G>A (ukiad heterozygotyczny GA) w genie F3 Podwyzszony poziont trombiny we krwi,
(mutacja V Leiden)
Genotyp APOE ¢3/¢3 Prawidtowy genotyp, brak predyspozycji
genetycznej do choroby Alzheimera i miazdiyey.
47T>C (uklad heterezygotyczny TC) w genie SOD2 Ok 33% wyzsza aktywnos¢ dysmutazy ponadtlenkowej,
chronigcej przed stresem oksydacyjnym.
Genotyp -13910 CC oraz -22018 GG genu MCMG Pierwotna nietolerancia lakiozy.
194G>T (uklad heterozygotyczny GT), 425C>T Wzrost wrazliwosci na s61 i sklonnogei do nadeidnienia
(ukiad heterozygotyezny CT), 1457T>C (uklad tetniczego. Zalecane ograniczone spoycie soli.
heterozygotyczny TC) w genie GRK4
Genotyp ACE /D Podwyzszona aktywnoéé ACE w surowicy i tkankach,
podwyiszone ryzyko zawalu serca i choroby niedokrwicnnej
serca.
164A>C {ukiad heterozygotyczny AC) w genie Wolniejszy (dredni} met. kofeiny. Zaleca si¢ umiarkowane
CYPIA2 spozycie napojéw zawierajacych kofeine.
159939609 (uklad heterozygotyczny TA) w genie FTO Predyspozycja genetyczna do otylosel.

UWAGA: Wynik badania genctycznego nie méwi o zkivaloym stanic zdrowia. Powyzszy wynik powinien by¢ interpretowany przez
Ickarza specjaliste, wraz z wywiadem klinicznym i redzinnym.

Informacic dodatkowe:

MTHFR:

Kwas foliowy jest regulatorem wzrostu i funkcjonowania komdérek. Stymuluje system nerwowy, zapobiega
uszkodzeniom cewy nerwowej u plodu, pozytywnie wplywa na wage i rozwdj noworodkéw, ponadto pobudza procesy
krwiotworeze oraz chroni organizm przed nowotworami (szczegdinie rakiem macicy). Prawidfowy metabolizm kwasu
foliowego jest zalezny w duzej mierze od genu MTHEFR, ktdrego rola polega na przemianie toksycznej homocysteiny
do metioniny.

Mutacje 677C>T oraz 1298A>C genu MTHFR zwigzane sa z pedwyzszonym stezeniem homocysteiny we krwi.
Homocysteina jako aminokwas posiadajacy wladciwosci redukujace, moze doprowadzi¢ do uszkodzenia érodblonka
naczyf krwiono$nych. Wspomniane mutacje prowadza do wielu nieprawidtowosei skutkujac podwyzszonym
poziomem homocysteiny we krwi, stanami zapalnymi, miazdzyca, zakrzepica, stanami neurodegeneracyjnymi,
zwickszonym ryzykiem chordb serca oraz poronieniami. Wezesne zdiagnozowanie mutacji w genie MTHFR pozwala
na ustalenie odpowiedniej diety i zapobiezenie chorcbom serca, ukladu nerwowego [ powtarzajacym sie poronieniom,

F5:

Czynnik V Leiden to zmutowany ludzki czynnik V ukiadu krzepnigeia bedacy jedng z gléwnych wrodzonych przyczyn
zwigkszonego ryzyka zmian zakrzepowo-zatorowych w organizmie.Czesto$é wystepowania mutacji szacuje sie na
okolo 16,3% (w Polsce dotyka 5% populacji). Poiawia si¢ u okolo 20% pacjentdw z zakrzepicy 2yt glebokich
rozwijajaca sig przed 45 rokiem zycia. Mutacja czynnika V polega na zastapieniu argininy przez glutamine w pozycji
506 lancucha cigzkiego (R506Q). Wynikiem mutacji jest podwyzszony poziom trombiny we krwi, ktory powoduje
wzrost ryzyka chordb o etiologii zakrzepowo-zatorowe] (zakrzepica zylna, tetnicza, zawal serca, udar moézgu).

ApoE:

Genotyp e3/e3 - prawidlowy, wystepuje najcz¢éciej w populacji, brak predyspozycji do choroby Alzheimera i
miazdzycy.

Apolipoproteina E (ApoE) nalezaca do rodziny apolipoprotein (A-E) jest produkowana w watrobie i mozgu, Jej
gléwnym zadaniem jest udziat w metabolizmie lipidow (transportuje lipidy z miejsca ich powstawania do tkanek gdzie
53 imagazynowane lub wydalane z organizmu). Odpowiada m.in. za eliminacje cholesterolu z krwi 1 przeciwdzialanie
miazdzycy.



SOD2:

Mutacje w genie SOD2, zakiécajg proces detoksykacji i determinuja odkladanie w organizmie toksycznych
metabolitow, co moze zwigkszac ryzyko rozwoju przewleklych choréb zwyrodnieniowych. W celu przeciwdziatania
destrukcyjnemu dzialaniu wolnych rodnikéw na komérke organizm wyksztalcit swoiste mechanizmy obronne, jednym
znich jest enzym dysmutaza ponadtlenkowa, kodowana przez gen SOD2. Dysmutaza ponadtlenkowa jest
metaloenzymem wystepujacym niemal w kazdym Zzywym organizmie. Katalizuje reakcje dysmutacji rodnika tlenowego
do nadtlenku wodoru i czasteczki tlenu, wykazano réwniez jej role w usuwaniu z organizmu tlenu singletowego.

GRK4iACE:

Mutacje genu GRK4 i ACE sa zaangazowane w regulacje ciénienia krwi i tolerancje soli. Nadwrazliwo$é na s6d,
bedacy sktadnikiem soli stanowi predyspozycje do powstania nadci$nienia tetniczego. Nadcisnienie z kolei jest
czynnikiem ryzyka zawatu serca, chordb nerek, oczu, przyspiesza rozwéj miazdzycy.

CYP1A2:

Metabolizm kofeiny wymiernie wptywa na ci$nienie krwi. Wolny metabolizm kofeiny w potaczeniu z duza dawka
przyjmowanej kofeiny znaczaco zwigksza ryzyko zawalu serca. Do objawow nadwrazliwos$ci na kofeing mozemy
zaliczy¢: ogdlne zle samopoczucie, ataki paniki, pobudzenie i lgk, objawy sercowo-naczyniowe (palpitacje serca),
przejéciowy wzrost ci$nienia krwi.

FTO:

Mutacja genu FTO w ukladzie homozygotycznym powoduje wzrost masy ciala srednio o 3kg oraz zwigksza ryzyko
zachorowania na cukrzyce typu IL.

Analizg przeprowadzono z zastosowaniem techniki PCR i metody sekwencjonowania DNA metodg Sangera.
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