CarrierTest @ GNTLABS

Limitace, Metodika a seznam vysSetiovanych gent

Informace v tomto dokumentu se vztahuji k nové verzi testu CarrierTest, kterou provadi laboratof GNTlabs by
GENNET od 1. prosince 2025.

1. Limitace testu, metodika a aspekty ke zvazeni

Jako jakykoli laboratorni test, i CarrierTest ma urcita omezeni. Ackoliv jde o spolehlivou screeningovou metodu,
ktera poskytuje cenné informace o genetickém pfenasecstvi, nemuize zarucit stoprocentni jistotu. PFi interpretaci
vysledkd je tfeba vzit v ivahu nasledujici aspekty.

2. Obecné aspekty a mozné zdroje nejistoty

Vysledek testu je platny za pfedpokladu, Ze vzorek patfi testované osobé. CarrierTest se provadi za pfisnych
laboratornich standardd kvality; avSak stejné jako u jakéhokoli Iékafského testu nelze nikdy zcela vylougit velmi
vzacnou moznost zamény vzorkl nebo technické chyby béhem odbéru, oznaceni nebo zpracovani.

3. Dodatec¢né informace o rezidualnim riziku

CarrierTest je uren pro zdravé jedince, ktefi nevykazuji znamky genetické poruchy. Cilem testu je snizit riziko
nosicstvi, nikoliv ho zcela eliminovat. Zbyvajici (rezidualni) riziko nosi¢stvi po negativnim vysledku CarrierTestu
je zavislé na struktufe urcitého genu, na pouzité laboratorni metodé a frekvenci nosi€u v evropské populaci,
ktera se mize byt odlisna u jedincu s jinym etnickym plvodem (rezidualni rizika viz Tabulka 2).

Pfi prikazu nosiéstvi mutace u jednoho partnera slouzi residualni riziko nosiéstvi druhého partnera k vypoctu
rizika postizeni potomki.

Riziko, Ze oba partnefi jsou nosi¢i mutace stejného genu, je po negativnim vysledku testu CarrierTest velmi
nizké. Pro takovy par je tedy riziko narozeni ditéte s autozomalné recesivni poruchou velmi nizké.

Rizika chorob vzniklych na zakladé novych mutaci v zarode€nych burikach nebo mutaci ve vice genech, nemusi
byt timto testem odhalena.

4. Technické a analytické aspekty

CarrierTest vyuziva sekvenovani celého exomu (WES), které analyzuje virtualni panel (pfevazné) kdédujicich
oblasti vybranych lidskych DNA genu (viz Tabulka 2) s pfesahy do intrond az do 50 bp. Tento test je zalozen na
technologii masivniho paralelniho sekvenovani s kratkymi ¢tenimi (sekvenovani SBS, lllumina), ktera je
primarné vhodna pro analyzu variant SNP a malych InDel. Sekvenacni data pro kazdy vzorek podléhaji kontrole
kvality, ktera zajiStuje, Zze vSechny vyhodnotitelné vzorky budou mit po odstranéni optickych a PCR duplikat(
minimalné 55M parovanych &teni (klastrd). Technické parametry této metody nezarucuji 100% pokryti vSech
cilovych oblasti.

Detekce urcitych variant nebo &asti gend nemusi byt mozna kvali lokalnim charakteristikam sekvence,
vysoké/nizké genomové slozitosti nebo pritomnosti blizce pfibuznych pseudogenu. Varianty v promotorovych
nebo hlubokych intronovych oblastech (pokud neni uvedeno jinak), repetitivni expanze (trinukleotidové,
hexanukleotidové nebo jiné), strukturni varianty jako inverze a genové konverze a varianty s nizkou Urovni
mozaiky nemusi byt touto technologii detekovany.

Souc¢asny vyzkum ukazuje, Ze u fady genl podstatou patogenni alely neni vzdy jen jedna bodova mutace, ale
muze se jednat o dusledek soucasné pritomnosti vice variant v sekvenci jedné kopie genu (v poloze cis),
mluvime pak o komplexni alele.
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Tyto jednotlivé varianty samy o sobé vyznamné funkci genu nenarusuiji, ¢asto se jedna o bézné nalezy s vysokou
frekvenci v populaci, ale spole€n& mohou gen narusit. Pouzivana metoda nedokaze pfi nalezu vice variant v
jednom genu tuto vzacnou situaci zachytit. Negativni vysledek CarrierTestu, nebo nalez jiné patogenni varianty
v daném genu tedy nevylucuji pfitomnost vzacné komplexni alely. Toto riziko faleSné negativity se vztahuje na
vSechny vySetfované geny. Patogenni komplexni alely byly popsany mj. u gent BTD, TYR, CFTR ad.

S vyjimkou specifikovanych genl nebo oblasti (viz Tabulka 1) CarrierTest neanalyzuje zmény v poctu kopii genu
nebo jejich ¢asti (CNV). Test je zaméfen na zarodecné mutace (mutace v zarode¢nych burikach). Somatické
mutace nejsou vySetfovany. Test analyzuje DNA, a proto nevySetfuje mozné interakce mezi riznymi geny nebo
epigenetické faktory.

U vzork( s nizsi kvalitou (napf. krev od pacientl s hematologickymi poruchami nebo vysoce degradovana DNA)
muZze byt kvalita dat NGS sniZzena, coz mlze snizit citlivost metody pro detekci variant.

5. Klasifikace variant a patogenita

CarrierTest je screeningova metoda, ktera detekuje pouze vybrané patogenni varianty tfid 4/5
(patogenni/pravdépodobné patogenni). Patogenita variant je hodnocena na zakladé aktualnich védeckych a
klinickych znalosti (databaze ClinVar/ClinSign) a maze se v prabéhu ¢asu ménit. Pokud by se klasifikace
detekované varianty zménila, laboratof o tom bude informovat a nabidne aktualizovanou interpretaci. Test
nemuze vyloucit mutace v jinych (nepokrytych, neanalyzovanych nebo nevyhodnocenych) genech. Laborator
dle vlastniho uvazeni a v souladu se svym zavazkem k nejvys$si kvalité vysledk( ovéfuje zjisténi NGS pomoci
doplrikovych metod, jako je Sangerovo sekvenovani, long-range PCR, fragmentacni analyza nebo metody MLPA
a StripAssay.

6. Zavér

CarrierTest je screeningova metoda uréena ke snizeni rizika autosomalné recesivné dédiénych onemocnéni u
potomka. V pfipadé podezieni na onemocnéni zplsobené poruchou nékterého z vySetfovanych gent je nutno
toto uvést v zadance, aby bylo provedeno cilené vysetfeni s vyhodnocenim vSech potencialné patogennich
variant v€etné komplexnich alel. Navzdory splnéni nejvyssich védeckych a analytickych standardd nelze vyloucit
zbytkové riziko.

7. Doporuceni

Vysledky testu CarrierTest by mély byt posouzeny klinickym genetikem, ktery muze pro pacienta interpretovat
vysledky a navrhnout moznou Ié€bu, monitoring a preventivni opatfeni pro pacienta a jeho rodinu.
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Tabulka 1: Specifika vySetfeni vybranych genu

Gen Poznamky

AR Soucasna testovaci metoda nehodnoti expanze CAG trinukleotidovych repetic v tomto genu.

CFTR Analyza deleci/duplikaci jednotlivych exonll je omezena na delece dfive hlaSenych exont: 1, 2, 3, 11, 19, 20, 21.

CarrierTest je pouze screeningovou metodou detekujici ¢asté varianty genu CYP21A2: ¢.293-13C>G; p.Arg357Trp a p.Val282Leu, ktera

CYP21A2 je asociovana s mirnéjsim fenotypem. Z divodu vyskytu vysoce homologniho pseudogenu a genovych prestaveb v pfislusné genomické

oblasti tato metoda nedetekuje vyskyt chimerniho genu (vyskytuje se u 30 % pacient(l), zmény v poctu kopii ¢asti CYP21A2 ¢i celého
genu, frekventni mutaci p.lle173Asn (11% pacient() a dalSi patogenni mutace genu CYP21A2.

DMD Analyza deleci/duplikaci jednotlivych exonu je omezena na oblasti opakované publikované v databazi UMD

(http://www.umd.be/DMD/W_DMD/ )
Soucasna testovaci metoda nemusi byt schopna spolehlivé detekovat urcité patogenni varianty v genu GBA z divodu homologni

GBA rekombinace mezi pseudogenem (GBAP1) a funkénim genem.

Podezieni na nalezy jsou ovéfovany pomoci dopliikové metody long-range PCR.
Test je optimalizovan pro detekci malych variant (bodovych mutaci - SNV a malych inzerci/deleci - indel) v kédujicich oblastech a

HBB pfilehlych hranicich intront a exond. Velké delece/duplikace nemusi byt touto metodou spolehlivé detekovany z diivodu vysoké

sekven¢ni homologie a pfitomnosti segmentalnich duplikaci. Pro tyto typy variant se doporu¢uje komplementarni testovani pomoci
metody MLPA.

HFE CarrierTest reportuje pouze nej¢astéjsi variantu p.Cys282Tyr.

Carrier test se zaméfuje na mutaci Glu366Lys (P1*Z mutace) (rs28929474). Homozygoti mutace Glu366Lys (genotyp ZZ) tvofi 95%

SERPINA1 pacientu s deficitem AAT se snizenim tvorby AAT na 15% normalnich hodnot.

[Soucasna testovaci metoda detekuje pocet kopii v exonu 8 genu SMN1 (NM_022874.2).

SMN1 [Sekvenovani a analyza deleci/duplikaci se neprovadi na zadné jiné oblasti v tomto genu. Pfiblizné 5 % az 8 % populace ma dvé kopie
[SMN1 na jednom chromozomu a deleci na druhém chromozomu, coz je znamo jako [2+0] konfigurace (PubMed: 20301526). Souc¢asna
testovaci metoda nemuze pfimo detekovat pfenaSece s konfiguraci SMN1 [2+0].

YR Z dlivodu interference vysoce homolognich oblasti ma nase sou€asna testovaci metoda snizenou citlivost pro detekci variant v exonech

4-5 genu TYR (NM_000372.5).
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Tabulka 2: Seznam analyzovanych geni v ramci testu CarrierTest, pfidruZena onemocnéni a rezidualni rizika

e Onemocnéni / syndrom Etnicita / Etnikum Senzitivita testu F[ekvgn?? Re'ziduva "J' ris'k
(RefSeq) prenasecu prenasecstvi
ABCA3 Deficience ABCA3 (porucha Evropané 99% 12100 1z 10 000
metabolismu plicniho surfaktantu
souvisejici s ABCA3) Finové 99% 1z 500 1z 50 000
ASkenazové >95% <12z500 <12z10 000
ABCC8 Vrozeny hyperinzulinismus (souvisejicis | Evropané 99% 1z 300 1z 30 000
genem ABCC8)
Finové 99% 12220 1222000
ASkenazové 99% 1275 1z 7500
ABCD1 Adrenoleukodystrofie (vazana na Obecna populace (zeny) 99% ~12z 20000 N/A
chromozom X)
ACADM Deficience acyl-koenzym A Evropané 99% 1275 127500
dehydrogenazy se stredné dlouhym
fetézcem (MCAD) Finové 99% 1z 400 1z 40 000
ASkenazové 99% 1z 100 1z 10 000
ACADS Deficience acyl-koenzym A Evropané 99% 12110 1211000
dehydrogenazy s kratkym fetézcem
(SCAD) Finové 99% <1z 500 <12z 50000
ASkenazové 99% 1z20 1z 2000
ACADVL Deficience acyl-koenzym A Evropané 99% 12120 1212 000
dehydrogenazy s velmi dlouhym
fetézcem (VLCAD) Finové 99% 1z 260 1z 26 000
ASkenazové 99% <1z500 <1z 50 000
ACAT1 Deficience beta-ketothiolazy Obecna populace 99% <1z 500 <1z 50 000
ASkenazové 97% <1z 500 <1z 17 000
ADGRV1 Usherav syndrom typ 2C Evropané 98% 12170 1z 8 500
Finové 98% 1z 400 1220 000
ASkenazové 98% 1z 300 1z 15000
AGA Aspartylglukosaminurie Obecna populace 98% <12z500 1z 25000
Finové 99% 1236 1z 3500
AGL Glykogenoéza typu lll Evropané 99% 1z 160 1z 16 000
Finové 99% <1z 500 <12z 50 000
ASkenazové 98% <12z 500 <1z25000
AGXT Primarni hyperoxalurie typu 1 Evropané 97% 1z 250 1z 8 300
Finové 99% <1z500 <1z 50 000
ASkenazové 99% <12z500 <12z 50 000
AHI1 Joubertlv syndrom typ 3 Evropané 99% 1z 300 1z 30 000
Finové 99% <12z500 <1z50 000
ASkenazové 99% <1z500 <1z 50 000
AIRE Autoimunitni polyendokrinopatie s Evropané 99% 12150 1z 15000
kandidézou a ektodermalni dysplazii
(APECED) Finové 98% 1290 1z 4500
Askenazové 98% <1z 500 <1z 25000
ALDOB Nesnasenlivost fruktozy (dédi¢na) Obecna populace 99% 1z 100 1z 10 000
GENNET s.r.0., se sidlem Kostelni 292/9, 170 00 Praha 7, spole¢nost zapsana v obchodnim rejstfiku vedeném
Méstskym soudem v Praze, oddil C, viozka 94758, IC: 27080234, DIC: CZ699004108
info@gntlabs.cz | www.gntlabs.cz | www.gennet.Eu
FQ-GNT-066 09/12/2025 V2 4/10



http://www.gntlabs.cz/
http://www.gennet./

CarrierTest

® GNT

LABS

BY GENNET
ALPL Hypofosfatazie Evropané 99% 12150 1z 15000
Finové 99% 1230 12z 3000
ASkenazové 99% <12z500 <12z 50 000
ANO10 Spinalni cerebelarni ataxie typu 10 Obecna populace >95% <1z500 129981
(SCAR10)
ANXAS5 Neni k dispozici (N/A) Obecna populace N/A N/A N/A
AR Syndrom necitlivosti na androgeny Obecna populace (zeny) 70% 1z 5000 N/A
(vazany na chromozom X)
ARSA Metachromaticka leukodystrofie Obecna populace 99% 12100 1210 000
ASL Deficience argininsukcinat lyazy Obecna populace 99% 12130 1213 000
ASPA Canavanova choroba Obecna populace 99% 12150 1z 15 000
ASkenazové 99% 1z55 1z 5000
ASS1 Citrulinémie Obecna populace 99% 12120 1212000
ATM Ataxie-telangiektazie Obecné populace >95% 12166 123301
ATP7B Wilsonova choroba Obecna populace 99% 1290 129000
Finové 99% 12200 1220 000
ASkenazové 99% 1267 126700
BBS1 Bardet-BiedI(v syndrom typ 1 Evropané 99% 12150 1z 15000
Finové 99% 1z 300 1z 30 000
ASkenazové 99% <1z500 <1z50 000
BBS2 Bardet-Biedltv syndrom typ 2 Obecna populace 99% <1z500 <1z 50 000
ASkenazové 99% 12130 1z 13 000
BCKDHB Nemoc s javorovym sirupem v moci typu | Obecné populace 99% <12z500 <12z50 000
" Finové 99% 1z175 1z 17 500
ASkenazové 99% 1275 127500
BLM Bloomuv syndrom Evropané 99% 1z 330 1z 33 000
Finové 99% <12z500 <1z50 000
ASkenazové 98% 1z 100 12z 5000
BTD Deficience biotinidazy Obecna populace 99% 12120 1z 12 000
CBS Homocystinurie Evropané 99% 12150 1215000
Finové 99% 1z 500 1z 50 000
ASkenazové 1z 330 1z 33000
CC2D2A Joubertv syndrom typ 9 Obecna populace 98% 1z 200 1z 10 000
ccDcssc Vrozeny hydrocefalus 1 Evropané 98% <1z 500 <12z25,000
CDH23 UsherGv syndrom typ 1D Evropané 99% 12250 124981
Finové 99% <1z500 <1z 50 000
ASkenazové 99% <1z500 <1z50 000
CEP290 Joubertlv syndrom typ 10/ Leberova Obecna populace 99% 12166 1216 000
kongenitalni amauréza (LCA)
CFTR Cysticka fibréza Obecna populace 98% 1224 121150
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CLCN1 Vrozena myotonie Evropané 99% 12140 1z 14 000
Finové 99% 1225 122500
ASkenazové 99% 12130 1z 13 000
CLRN1 Usherav syndrom typ 3A Evropané 98% 1z 460 1z 23 000
Finové 99% 1z70 127 000
ASkenazové 99% 1295 129500
CNGB3 Achromatopsie (souvisejici s genem Evropané 97% 12120 1z 4000
CNGB3)
Finové 97% 1z170 125600
ASkenazové 99% 12270 1z 27 000
COL4AS5 AlportGv syndrom (vazany na Obecna populace (zeny) 99% 1z 5000 N/A
chromozom X)
COL7A1 Epidermolysis bullosa (recesivni Obecna populace 99% 1z 160 1z 16 000
dystroficka forma)
CPT2 Deficience karnitin palmitoyltransferazy Il | Evropané 99% 12180 1z 18 000
Finové 99% 12240 1z 24 000
ASkenazové 99% 1z40 1z 4000
CRB1 Leberova kongenitalni amauréza Obecné populace 99% 1z 320 1z 32000
(souvisejici s CRB1)
CTNS Cystinéza Obecné populace 98% <12z500 <1z 25000
CYP11A1 Vrozena lipoidni hyperplazie nadledvin N/A 99% <12z500 <12z50,000
CYP21A2 Vrozena hyperplazie nadledvin Evropané 88% 1z70 1z 580
(souvisejici s CYP21A2)
ASkenazové 90% 1z40 1z 390
CYP27A1 Cerebrotendindzni xantomatéza (CTX) Obecna populace 99% 1z 300 1z 30 000
CYP27B1 Kfivice zavisla na vitaminu D typu 1A Obecna populace 99% <1z500 <1z 50 000
DHCR7 Smith-Lemli-Opitz(v syndrom Evropané 99% 1250 1z 5000
Finové 99% 1z181 1z 18 000
ASkenazové 99% 1z40 1z 4000
DHDDS Retinitis pigmentosa 59 Obecna populace 99% <12z500 <1z 50 000
ASkenazové 99% 1z120 1212 000
DLD Deficience dihydrolipoamid Obecné populace 99% <12z500 <1z 50 000
dehydrogenazy
ASkenazové 99% 1z60 1z 6 000
DMD Duchenneova a Beckerova svalova Obecna populace (zeny) 90% 1z 3000 1z 30000
dystrofie (vazana na chromozom X)
DNAJC30 Leberova hereditarni opticka neuropatie Obecna populace N/A N/A N/A
(souvisejici s DNAJC30)
DYNC2H1 Syndrom kratkych Zeber s polydaktylii Obecna populace 99% <12z500 <1z 50 000
typu lll
ELP1 Familiarni dysautonomie Obecné populace 99% <12z500 <1z 50 000
ASkenazové 99% 1237 1z 3700
ERCC2 Xeroderma pigmentosum Evropané 99% 1z 200 1z 20 000
Finové 99% <1z500 <12z 50 000
ASkenazové 99% 12100 1z 10 000
EVC2 Ellis-van Creveld(iv syndrom Obecna populace 99% <1z500 <12z 50 000
F2 Trombofilie prothrombinu (souvisejici s Obecna populace 99% 12150 1z 14900
F2)

GENNET s.r.o., se sidlem Kostelni 292/9, 170 00 Praha 7, spole¢nost zapsana v obchodnim rejstfiku vedeném
Méstskym soudem v Praze, oddil C, viozka 94758, IC: 27080234, DIC: CZ699004108
info@gntlabs.cz | www.gntlabs.cz | www.gennet.Eu

FQ-GNT-066 09/12/2025 V2

6/10



http://www.gntlabs.cz/
http://www.gennet./

CarrierTest

® GNT

LABS

BY GENNET
F5 Trombofilie zpUsobena faktorem V Obecna populace N/A N/A N/A
Leiden (souvisejici s F5)
F9 Hemofilie B (vdzana na chromozom X) Obecna populace (zeny) 99% ~12z 20000 N/A
FAH Tyrosinémie typu | Obecna populace 99% 12200 12z 3981
FANCA Fanconiho anémie typu A Obecna populace 99% 1z 200 1z 20 000
FANCC Fanconiho anémie typu C Obecna populace 98% <12z500 1z 25000
ASkenazové 99% 1289 129000
FKRP Pletencova svalova dystrofie typu 2| Obecna populace 99% 12250 1z 25000
FKTN Walker-Warburgtiv syndrom (souvisejici Obecna populace 98% <12z500 1z 25000
s FKTN)
ASkenazové 97% 1280 122600
FMO3 Trimethylaminurie Obecna populace 99% 12204 1z 20 000
G6PC Glykogenodza typu 1A Obecna populace 99% 12150 1215000
ASkenazové 99% 1z70 1z 7000
GAA Pompeho choroba Obecné populace 99% 12100 1210 000
GALT Galaktosémie Obecné populace 99% 1284 128400
GBA Gaucherova choroba Obecna populace >95% 12137 <1z2700
ASkenazové >95% 1z15 <1z280
GBE1 Glykogenoéza typu IV Obecné populace 99% 1z 300 1z 30 000
ASkenazové 99% 1z70 1z 7000
GCDH Glutarova acidémie typu 1 Obecné populace 99% 12150 1215000
GJB2 Nesyndromova ztrata sluchu/hluchota Obecna populace 99% 1230 123000
(souvisejici s GJB2)
ASkenazové 99% 1z13 1212100
GLA ;?bwho choroba (vazana na chromozom | Obecna populace (zeny) 99% <1z500 N/A
GLB1 GM1 gangliosidéza Obecna populace 99% 12220 1222000
GLDC Glycinova encefalopatie (neketoticka Obecna populace 99% 12333 1z 33 000
hyperglycinémie)
GNPTAB Mukolipidéza typu I/l Obecna populace 98% 12250 1z 12500
GRIP1 FraserQiv syndrom Evropané 99% <12z500 <12z50,000
HADHA Deficience 3-hydroxyacyl-CoA Obecna populace 99% 1z200 1z 20 000
dehydrogenazy s dlouhym fetézcem
(LCHAD) Finové 99% 1z120 1z 12000
HBB Beta t.alasémie/drepanocytéza (srpkovitd | Obecna populace 99% 12132 1213 000
anémie) Stfedomorska populace >95% 1228 1z 13 000
HEXA Tay-Sachsova choroba Obecna populace 99% 1z200 1z 20 000
ASkenazové 97% 1230 1z581
HFE Hemochromatéza (typ 1) Obecna populace 100% 1232 N/A
HPS1 Hermansky-Pudlak(v syndrom typ 1 Obecna populace 98% <1z500 <12z 25000
HPS3 Hermansky-Pudlakdv syndrom typ 3 Obecna populace 98% <12z500 1z 25000
ASkenazové 99% 12250 1z 25000
HSD17B4 Deficience peroxizomalniho Obecna populace 98% <1z500 1z 25000
multifunkéniho proteinu 2
CHRNE Vrozeny myastenicky syndrom Obecna populace >95% <1z500 <12z 10000
(souvisejici s CHRNE)
CHST6 Makularni kornealni dystrofie Obecna populace >95% <1z500 <12z 10 000
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IDUA Mukopolysacharidéza typu | Obecna populace 99% 12100 1z 10 000
(HurlerGv/Scheietiv syndrom)
IL2RG Tézka kombinovana imunodeficience Obecna populace (zeny) 99 1z 25000 N/A
(SCID) vazana na chromozom X
KERA Cornea plana 2 (Plocha rohovka 2) Finové 90% 12122 121210
L1CAM L1 syndrom (vazany na chromozom X) Obecna populace (zeny) >95% N/A N/A
LRP2 Donnai-Barrowlv syndrom Evropané 98% <12z500 <12z25,000
mccc1 Deficience 3-methylkrotonyl-CoA Obecna populace 99% 12120 1212000
karboxylazy 1
Mccc2 Deficience 3-methylkrotonyl-CoA Obecna populace 99% 12120 1212000
karboxylazy 2
MCOLN1 Mukolipidéza typu IV Obecna populace 97% <1z 500 <1z 16 500
Askenazové 97% 1296 123200
MCPH1 Mikrocefalie (primarni) Evropané 99% 12416 1z42,000
MEFV Familiarni sttedomorska horecka Obecna populace 99% 1z250 1z 25000
Stfedomorska populace 99% 1210 1z 1000
ASkenazové 99% 1z10 1z 1000
MID1 Opitziiv G/BBB syndrom (vazany na Obecné populace (zeny) 90% N/A N/A
chromozom X)
MLC1 Megalencefalicka leukoencefalopatie se Obecné populace 99% <12z500 <1z 50 000
subkortikalnimi cystami
Askenazové 99% 12200 1z 20 000
MMACHC Methylmalonova acidémie a Obecné populace 98% 12170 1z 8 500
homocystinurie (typ CbIC)
MMUT Methylmalonova acidémie (souvisejici s Obecna populace 99% 1z 330 1z 33 000
Mut)
MTM1 Myotubularni myopatie (vdzana na Obecné populace (zeny) 99% 1z 25000 N/A
chromozom X)
MVK Deficience mevalonat kinazy Obecné populace 99% 12250 1225000
MYO7A Usherdv syndrom typ 1B Obecna populace 99% 1z147 1z 14 700
NAGA Deficience alfa-N- Evropané 99% 1z115 1z 11500
acetylgalaktosaminidazy (Schindlerova
choroba) Finové 99% 1z 350 1z 35000
ASkenazové 99% <12z500 <1z 50 000
NBN Nijmegensky syndrom lamavosti Obecna populace 99% <12z500 <1z 50 000
Easter Europeans 99% 12120 1212 000
NPC1 Niemann-Pickova choroba typu C1 Obecna populace 99% 1z200 1z 20 000
NPC2 Niemann-Pickova choroba typu C2 Obecna populace 99% <1z500 <12z 50 000
NPHS1 Vrozeny nefroticky syndrom (souvisejici Obecna populace 99% 1z 300 1z 30 000
s NPHS1)
Finové 97% 1238 121234
ASkenazové 99% <12z500 <1z 50 000
OCA2 Okulokutanni albinismus typu 2 Obecné populace >95% <12z500 129981
oTC Deficience ornitin transkarbamylazy Obecna populace (zeny) 99% 1z 20000 N/A
(OTC) (vazana na chromozom X)
PAH Fenylketonurie (PKU) Evropané 99% 1z40 12981
Finové 99% 12170 1z 17 000
ASkenazové 99% 1z17 1z 1700

GENNET s.r.0., se sidlem Kostelni 292/9, 170 00 Praha 7, spole¢nost zapsana v obchodnim rejstfiku vedeném

Méstskym soudem v Praze, oddil C, vlozka 94758, IC: 27080234, DIC: CZ699004108

info@gntlabs.cz | www.gntlabs.cz | www.gennet.Eu

FQ-GNT-066 09/12/2025 V2

8/10



http://www.gntlabs.cz/
http://www.gennet./

CarrierTest

® GNT

LABS

BY GENNET
PCDH15 Usherav syndrom typ 1F Obecna populace 98% 12400 1z 20 000
Askenazové 99% 1z116 1z 11600
PEX1 Spektrum Zellwegerova syndromu Obecna populace 98% 12200 1z 10 000
(souvisejici s PEX1)
PEX10 Spektrum Zellwegerova syndromu Obecna populace 98% <12z500 <12z 25000
(souvisejici s PEX10)
PEX12 Spektrum Zellwegerova syndromu Obecna populace 98% <12z500 <1z 25000
(souvisejici s PEX12)
PEX13 Spektrum Zellwegerova syndromu Obecna populace 98% <1z500 <12z 25000
(souvisejici s PEX13)
PEX14 Spektrum Zellwegerova syndromu Obecna populace 98% <1z500 <12z 25000
(souvisejici s PEX14)
PEX16 Spektrum Zellwegerova syndromu Obecna populace 99% <1z500 <12z 50 000
(souvisejici s PEX16)
PEX2 Spektrum Zellwegerova syndromu Obecna populace 99% <12z500 <1z 50 000
(souvisejici s PEX2)
PEX6 Spektrum Zellwegerova syndromu Obecna populace >95% <1z500 1z 10 000
(souvisejici s PEX6)
PEX7 Spektrum Zellwegerova syndromu Obecna populace >95% <1z500 1z 10 000
(souvisejici s PEX7)
PKHD1 Autozomalné recesivni polycysticka Obecné populace 99% 1270 1z 7000
choroba ledvin (ARPKD)
Finové 99% 1238 123700
PLA2G6 Neurodegenerace s akumulaci Zeleza v Obecné populace >95% <12z500 <1z 10 000
mozku (souvisejici s PLA2G6)
PMM2 Vrozena porucha glykosylace typu la Obecna populace 99% 1260 126000
(CDG-la)
POLG Progresivni externi oftalmoplegie Obecna populace >95% 1z 200 1z 4000
(souvisejici s POLG)
PRF1 Hemofagocytujici lymfohistiocytéza typu Obecna populace 98% <1z500 <1z 25000
2
RARS2 Pontocerebelarni hypoplazie typ 6 Evropané 98% 1z 364 1z 18,000
RNASEH2B | Aicardi-Goutieresiv syndrom (souvisejici | Evropané 99% 12195 1z 19,000
s RNASEH2B)
RS1 Retinoschiza (vazana na chromozom X) Obecna populace (zeny) >95% <1z500 129981
SCO02 Deficience cytochrom c oxidazy Evropané 98% <1z500 <1z 25,000
(souvisejici se SCO2)
SERPINA1 Deficience alfa-1 antitrypsinu Obecna populace 100% 1232 N/A
SGSH Mukopolysacharidéza typu IlIA Obecna populace 99% 12230 1223 000
(Sanfilippdv syndrom A)
SLC19A3 Onemocnéni bazalnich ganglii reagujici Obecna populace 99% <1z500 <12z 50 000
na biotin
SLC26A2 Diastroficka dysplazie Obecna populace 99% 1z 140 1z 14 000
Finové 99% 1275 127500
SLC26A4 Pendredtv syndrom / Nesyndromova Obecné populace 99% 1275 127500
hluchota (DFNB4)
SLC37A4 Glykogenéza typu Ib Obecna populace 99% <12z500 <1z 50 000
SLC4A11 Vrozena hereditarni endotelové dystrofie | Obecna populace 99% <12z500 <1z 50 000
(CHED)
SLC6A8 Deficience kreatinového transportéru Obecna populace (zeny) 99% ~1z 5000 N/A

(vazana na chromozom X)
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SMN1/SMN2 | Spinalni svalova atrofie (SMA) Obecna populace 100% 1z40 N/A
SMPD1 Niemann-Pickova choroba typu A/B Obecna populace 99% <12z500 <1z 50 000

ASkenazové 99% 1280 128000
TF Atransferinémie Evropané 98% <12z500 <12z 25,000
TGM1 Vrozena ichty6za (souvisejici s TGM1) Obecna populace 99% 1z 300 1z 30 000
TMEM216 Joubertv syndrom typ 2 Obecna populace 99% <12z500 <1z 50 000

ASkenazové 99% 12110 1211000
TPP1 Neuronalini ceroidni lipofuscinéza typu 2 Obecna populace 99% 12180 1z 18 000

(CLN2)

TYR Okulokutanni albinismus typu 1 Obecna populace 99% 12200 1z 20 000

ASkenazové 99% 1z21 122100
UNC13D I:;Iemofagocytujl'ci lymfohistiocytéza typu Evropané 98% 12293 1z 15,000
USH1C Usherdv syndrom typ 1C Obecna populace 98% <1z500 <12z 25000

ASkenazové 97% 12235 127800
USH2A UsherGv syndrom typ 2A Obecné populace 99% 1255 125500
XPC Xeroderma Pigmentosum skupina C Obecné populace 98% <12z500 <1z 25000
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