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GENETIKAI VIZSGALATOK - TAJEKOZTATO

Laktdz-intolerancia (LCT 13910C/T) vizsgalat 13.110 Ft
A tejcukor-érzékenység (laktoz intolerancia) a hazai lakossag akar egyharmadat is
érinti. A tejcukorlebontasata laktaz enzim végzi. A tejcukor-érzékenység velesziiletett,
6rokl6do volta kimutathat6. A tejcukor-érzékenység leggyakoribb tiinete a tejtermék
fogyasztasa utan jelentkez6 hasi fajdalom, puffadas vagy hasmenés.

A kutatasok szerint az LCT 13910 CC polimorfizmussal rendelkezék esetében gatolt a
tejcukorlebontasaértfelelds laktaz enzim gén-kifejezédése,igya CC genotipus esetében
lakt6z-érzékenységrdl beszélhetiink. A CT, illetve a TT genotipus esetén ezen genetikai
polimorfizmus miatt nem karosul a tejcukor lebontasa.

Laktoz intolerancia genetikai meghatarozasa - LCT 13.110 Ft
22018G/A polimorfizmus

A tejcukrot, mas nevén laktozt a laktdz nevl enzim bontja le a bélben, kdnnyen
hasznosithaté cukrokra. A kisgyermekkortkévet6enazonbana termel6dé laktaz enzim
mennyisége és ezaltal a szervezet tejcukorhasité képessége csokkenhet, féleg a
pubertas utan. A feln6ttkori laktézintolerancia annyira gyakori, hogy a hazai lakossag
akar egyharmadat is érintheti. Leggyakoribb tlinetei k6zé sorolhaté a tejtermék
fogyasztasa utan jelentkezo6 hasi fajdalom, puffadas vagy hasmenés. A felnétt tipusu
laktoz intolerancia diagnézisa genetikai megkozelitésselis elvégezhetd. A laktaz enzim
termel6dését és a felndtt tipusd hipolaktazia kialakuldsat az LCT-13910C>T és LCT -
22018G>A polimorfizmusok dontéen befolyasoljak, a 6-os tipusu minikromoszéma-
fenntart6 gén (MCM6) 13. és 9. intronjaban.

Coliakia (lisztérzékenység) genetikai vizsgalata 30.000 Ft
A lisztérzékenység (tovabbi elnevezések: coeliakia, colidkia, gluténérzékenység) az
egész szervezetet érintd autoimmun-betegség. A leggyakoribb felszivédasi zavar,
amelyet az étkezéssel bevitt gabonafélék (buza, rozs, arpa és zab) glutén nevili anyaga
idéz el6. A ma mar egyértelmiien autoimmun patomechanizmust kérképet szisztémas
betegségnek tartjuk, mivel ismeretessé valt az is, hogy az immunolégiai reakcié nem
csak a béltraktusban jelenik meg. A lisztérzékenység krénikus, visszatérd hasmenés,
puffadas, hasi fajdalom és a felszivodasi zavarbdl eredé hianytiinetekkel jelentkezik. A
szoveti karosodastlétrehozé immunfolyamatot megsziintetni még nem tudjuk, ezért a
betegségkezelése gluténmentes diétavallehetséges,amelyetegész életen atkell tartani.
A genetikai vizsgalattal a HLA-géncsalad azon genetikai valtozatainak kimutatasat
végezziik el, melyek a colidkiara valé hajlamot jelentd fehérjemolekulakat kodoljak.

Ezeknek a genetikai kombinaci6knak valamelyike a betegek 95-98%-anal, mig az
altalanos népesség negyedénél-harmadanal fordul el6. Ha ezek egyike sem mutathat6
ki a paciensnél, akkor gyakorlatilag kizarhato a lisztérzékenység, illetve késdbbi élete
soran sem fog az kialakulni. Amennyiben a genetikai teszt eredménye a coliakiara
hajlamosité tipusba sorolhaté, 6nmagaban nem igazolja még a lisztérzékenységet, azt
csak tovabbi vizsgalatokkal lehet megerdsiteni.
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Gluténmentes diéta hatasara az autoantitestek mennyisége mintegy fél év alatt az
észlelési hatar ala csokkenhet, ezért a hosszabb tavi gluténmegvonas vagy csokkentett
bevitel dlnegativ eredményt adhat a vizsgalat soran.

Laktdz és coliakia panel 35.000 Ft
Laktéz-intolerancia (LCT 13910C/T) vizsgalat és Colidkia (lisztérzékenység) genetikai
vizsgalata kombinalt panelben

Leiden/V. faktor- mutacio 14.000 Ft
A véralvadas genetikai zavarait okozo, az 6rokitéanyagban (DNS) kédolt hibak koziil
mar tobbet azonositottak. Ezen mutaciok kozé tartozik az V. véralvadasi faktor un.
Leiden mutacidja (Faktor V R506Q). A mutaci6 miatt egy aktivalt véralvadasi faktor -
az V. faktor - fehérjelancat az aktivalt protein C (APC) nevili enzim nem képes bontani.
Az alvadast el6segitd faktorok bomlasanak lassulasa kovetkeztében a betegeknek
fokozottan alvadékony a vére, igy trombodzisra - azaz vérrogképzédés okozta
érelzarédasra - hajlamosak.

Prothrombin gén (PT) - G20210A mutacio 12.500 Ft
meghatarozasa

A prothrombin gén terméke a véralvadasi folyamat egyik szakaszaban jatszik szerepet.
A gén G20210A mutacidjanak hatasara fokozodik a véralvadasi rendszer aktivitasa, igy
nd a hajlam mind a vénas, mind az artérids trombdzisra. Ez a mutaci6 egy nem-kédol6
DNS szakaszhibaja, melynek kovetkeztébenafehérje szerkezete nem karosodik, hanem
a fehérjeszintézis mértéke modosul. Mar heterozigéta formaban is 30%-kal emelkedik
a szérum prothrombin szintje, aminek koévetkeztében 2,8-4,6-szorosra n6 a vénas
trombozis esélye.

MTHFR gén - C677T mutacié meghatarozasa 12.500 Ft
A vér homocisztein-koncentraciéjanak emelkedése (hyperhomocysteinaemia)
fliggetlen tényezéként fokozza az ischémias szivbetegségek, az agyi érbetegségek, a
periférias arteriosclerosis, a mélyvénas trombodzis és a magzati vel6cs6zarodasi
rendellenesség kockazatat. Taplalkozasi, illetve 6roklott tényezdk kovetkeztében
alakulhat ki. Az oroklott tényezdk kozil a leggyakoribb a metiléntetrahidrofolat
reduktaz (MTHFR) enzim génjének pontmutaciéja (C677T), amely az enzim fokozott
hélabilitdsat eredményezi. Heterozygotdk esetében a szérum homocisztein-
koncentracidja egyaltalan nem, vagy csak jelentéktelen mértékben emelkedett, mig
homozygotaknal joval kifejezettebb emelkedés észlelhetd.

MTHFR gén - A1298C mutacié meghatarozasa 12.500 Ft
A vér emelkedett homocisztein szintje a trombozis, illetve varandésoknal a korai
vetélés ismert kockazati tényezdje. Ennek az emelkedett homocisztein értéknek az
egyik orokletes tényezdje lehet a metiléntetrahidrofolat-reduktaz (MTHFR) enzim
génjének A1298C variansa.
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PAI-1 4G/5G polimorfizmus 16.800 Ft
A plazminogénaktivator-inhibitor (PAI-1) atlagosnal nagyobb szérumkoncentracidja a
vénas trombdzis egyik enyhe kockazati tényezbje. A PAI-1 génjének 4G/5G
polimorfizmusaa génexpresszid befolyasolasarévén emelkedett PAI-1-szintetokozhat.
A megemelkedett PAI-1 szint hozzajarul a vénas trombozis kialakulasahoz. A gén 4G
allélje  valamivel nagyobb kockazatot jelent szivinfarktusra és egyéb
coronariabetegségre is.

FSH-receptor Ser680Asn polimorfizmus 25.900 Ft
meghatarozasa vérmintabal

Az FSH (follikulus-stimuldlé hormon) receptoranak un. Ser/Asn 680 valtozatai
(polimorfizmusa) szakirodalmi adatok alapjan erds oOsszefliggést mutatnak az
asszisztaltreprodukci6 (in-vitro fertilizacio, IVF) eljaras soran alkalmazott petefészek
stimulalas hatékonysagaval. A genetikai polimorfizmus ugyanis befolyasolja a receptor
mikodését és ezaltal a peteérést serkentd hormonra valé érzékenységet.

LHCG-receptor Asn312Ser polimorfizmus 28.000 Ft
meghatarozasa vérmintabal

Az LH (luteinizal6 hormon) receptoranak Asn312Ser valtozata (polimorfizmusa)
Osszefliggést mutat az asszisztalt reprodukcié soran alkalmazott petefészek stimulalas
hatékonysagaval. A lutenizalé6 hormon / gonadotrophin receptor (LHCGR) génben
talalhaté N312S polimorfizmus irodalmi adatok alapjan befolyassal lehet az IVF
kezelések sikerességére.

Trombozis 3 mutacié panel (Leiden, Protrombin, 29.900 Ft
MTHFR 677)

A panel a Leiden/V. faktor-mutacié + Prothrombin gén + MTHFR 677 mutaci6
vizsgalatai csomagban.

Leiden/V. faktor- mutacid - A véralvadas genetikai zavarait okozo, az 6rokit6anyagban
(DNS) koédolt hibak koéziil mar tobbet azonositottak. Ezen mutacidok kozé tartozik az V.
véralvadasi faktor un. Leiden mutaciéja (Faktor VR506Q). A mutacié miatt egy aktivalt
véralvadasi faktor - az V. faktor - fehérjelancat az aktivalt protein C (APC) nevii enzim
nem képesbontani. Az alvadasteldsegit6 faktorokbomlasanaklassulasakovetkeztében
a betegeknek fokozottan alvadékony a vére, igy trombodzisra - azaz vérrogképz6dés
okozta érelzarodasra - hajlamosak.

Prothrombin gén (PT) - G20210A mutacié6 meghatarozasa - A prothrombin gén
DNS szakaszhibdja, melynekkovetkeztébenafehérje szerkezete nem karosodik, hanem
a fehérjeszintézis mértéke modosul. Mar heterozigota formaban is 30%-kal emelkedik
a szérum prothrombin szintje, aminek kovetkeztében 2,8-4,6-szorosra né a vénas
trombdzis esélye.
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MTHFR gén - C677T mutacié meghatarozasa - A vér homocisztein-koncentracidjanak
emelkedése (hyperhomocysteinaemia) fiiggetlen tényezdként fokozza az ischémias
szivbetegségek, az agyi érbetegségek, a periférids arteriosclerosis, a mélyvénas
trombozis és a magzativel6csézarodasirendellenességkockazatat. Taplalkozasi, illetve
oroklott tényezdk kovetkeztében alakulhat ki. Az oOroklott tényezdk kozil a
leggyakoribb a metiléntetrahidrofolat reduktidz (MTHFR) enzim génjének
pontmutaciéja (C677T), amely az enzim fokozott hdélabilitdsat eredményezi.
Heterozygotak esetében a szérum homocisztein-koncentracioja egyaltalan nem, vagy
csak jelentéktelen mértékben emelkedett, mig homozygotaknal joval kifejezettebb
emelkedés észlelhetd.

Trombdzis 4 mutacié panel (Leiden, Protrombin, 32.900 Ft
MTHFR 677, MTHFR 1298)
A panel a Leiden/V. faktor-mutaci6 + Prothrombin gén + MTHFR 677 + MTHFR 1298

mutacio vizsgalataink csomagban.

Leiden/V. faktor- mutaci6 - A véralvadas genetikai zavarait okozo, az 6rokitéanyagban
(DNS) kédolt hibak koéziil mar tobbet azonositottak. Ezen mutacidk kozé tartozik az V.
véralvadasi faktor un. Leiden mutacioja (Faktor VR506Q). A mutacié miatt egy aktivalt
véralvadasi faktor - az V. faktor - fehérjelancat az aktivalt protein C (APC) nevii enzim
nem képesbontani. Az alvadasteldsegitd faktorokbomlasanaklassulasakovetkeztében
a betegeknek fokozottan alvadékony a vére, igy trombézisra - azaz vérrogképzddés
okozta érelzarodasra - hajlamosak.

Prothrombin gén (PT) - G20210A mutacid6 meghatarozasa - A prothrombin gén
DNS szakaszhibdja, melynekkovetkeztébenafehérje szerkezete nem karosodik, hanem
a fehérjeszintézis mértéke modosul. Mar heterozigéta formaban is 30%-kal emelkedik
a szérum prothrombin szintje, aminek koévetkeztében 2,8-4,6-szorosra né a vénas
trombozis esélye.

MTHFR gén - C677T mutacié meghatarozasa - A vér homocisztein-koncentracidjanak
emelkedése (hyperhomocysteinaemia) fliggetlen tényezdként fokozza az ischémias
szivbetegségek, az agyi érbetegségek, a periférids arteriosclerosis, a mélyvénas
trombozis és a magzativel6csdzarodasirendellenességkockazatat. Taplalkozasi, illetve
oroklott tényezok kovetkeztében alakulhat ki. Az oOroklott tényezdk kozil a
leggyakoribb a metiléntetrahidrofolat reduktaz (MTHFR) enzim génjének
pontmutacidja (C677T), amely az enzim fokozott hélabilitdsat eredményezi.
Heterozygotak esetében a szérum homocisztein-koncentraciodja egyaltalan nem, vagy
csak jelentéktelen mértékben emelkedett, mig homozygotaknal joval kifejezettebb
emelkedés észlelhetd.

MTHFR gén - A1298C mutacié meghatarozasa - A vér emelkedett homocisztein szintje
a trombézis, illetve varanddsoknal a korai vetélés ismert kockazati tényezdje. Ennek az
emelkedett homocisztein értéknek az egyik oOrokletes tényezdje lehet a
metiléntetrahidrofolat-reduktaz (MTHFR) enzim génjének A1298C variansa.
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Thrombosis 5 mutacio panel (FV+PT+MTHFR 677 + 49.900 Ft
MTHFR 1298+PAlI)

A panel a Leiden/V. faktor-mutaci6 + Prothrombin gén + MTHFR 677 + MTHFR 1298
mutdacié vizsgalataink csomagban.

Leiden/V. faktor- mutdacié6 - A véralvadas genetikai zavarait okozo, az 6rokitéanyagban
(DNS) koédolt hibak koéziil mar tobbet azonositottak. Ezen mutacidk kozé tartozik az V.
véralvadasi faktor un. Leiden mutacioja (Faktor VR506Q). A mutacié miatt egy aktivalt
véralvadasi faktor - az V. faktor - fehérjelancat az aktivalt protein C (APC) nevii enzim
nem képesbontani. Az alvadastel6segitd faktorokbomlasanaklassulasakovetkeztében
a betegeknek fokozottan alvadékony a vére, igy trombézisra - azaz vérrogképzddés
okozta érelzarodasra - hajlamosak.

Prothrombin gén (PT) - G20210A mutaci6 meghatarozasa - A prothrombin gén
DNS szakaszhibdja, melynekkovetkeztébenafehérje szerkezete nem karosodik, hanem
a fehérjeszintézis mértéke modosul. Mar heterozigéta formaban is 30%-kal emelkedik
a szérum prothrombin szintje, aminek koévetkeztében 2,8-4,6-szorosra né a vénas
trombozis esélye.

MTHFR gén - C677T mutacié meghatarozasa - A vér homocisztein-koncentracidjanak
emelkedése (hyperhomocysteinaemia) fliggetlen tényezdként fokozza az ischémias
szivbetegségek, az agyi érbetegségek, a periférids arteriosclerosis, a mélyvénas
trombozis és a magzativel6csézarodasirendellenességkockazatat. Taplalkozasi, illetve
oroklott tényezok kovetkeztében alakulhat ki. Az oOroklott tényezék kozil a
leggyakoribb a metiléntetrahidrofolat reduktaz (MTHFR) enzim génjének
pontmutacidja (C677T), amely az enzim fokozott hélabilitdsat eredményezi.
Heterozygotak esetében a szérum homocisztein-koncentracidja egyaltalan nem, vagy
csak jelentéktelen mértékben emelkedett, mig homozygotaknal joval kifejezettebb
emelkedés észlelhetd.

MTHFR gén - A1298C mutacié meghatarozasa - A vér emelkedett homocisztein szintje
a trombdézis, illetve varanddsoknal a korai vetélés ismert kockazati tényezdje. Ennek az
emelkedett homocisztein értéknek az egyik oOrokletes tényezdje lehet a
metiléntetrahidrofolat-reduktaz (MTHFR) enzim génjének A1298C variansa.

PAI-14G/5G polimorfizmus meghatarozasa - A plazminogénaktivator-inhibitor (PAI-1)
atlagosnal nagyobb szérumkoncentracidja a vénas trombdzis egyik enyhe kockazati
tényezdje. A PAI-1 génjének 4G/5G polimorfizmusa a génexpresszio befolyasolasa
révén emelkedett PAI-1-szintet okozhat. A megemelkedett PAI-1-szint hozzajarul a
vénas trombozis kialakuldsahoz. A gén 4G allélje valamivel nagyobb kockazatot jelent
szivinfarktusra és egyéb coronariabetegségre is.
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Y-kromoszoma  mikrodeléci6 = meghatarozasa 72.500 Ft
vérmintabol

Az Y-kromoszéma mikrodelécié vizsgalatdt minden azoospermias paciens (akik
esetében a spermiumszdm valami miatt alacsonyabb) esetében, valamint a férfi
infertilitdsa miatt in-vitro fertilizaciéra jelentkezd parok férfi tagjanal ajanlott
elvégezni. A vizsgalat sordn (amely a hagyomanyos kariotipizalastegészithetiki) olyan,
kizarélag a férfiaknal fellelheté Y-kromoszémat érintd hianyokat (“mikrodelécidkat”)
mutatunkki, amelyeka medddséget magyarazhatjak. Ezenmikrodelécié kovetkeztében
az Y-kromoszoma spermatogenezis szabalyozasaban fontos szerepet jatszé régioi
karosodnak.

Az Y-kromoszoma AZFa, AZFb és AZFc régidinak vizsgalata. A fertilitas genetikai
akadalya lehet férfiaknal az oligozoospermia és az azoospermia moégott meghtizodo
olyan Y-kromoszéma rendellenesség, mely az ivarsejtképzddés szabalyozasaért felel6s
(AZF) régiokat érinti.

Hagyomanyos kariotipizalas 49.900 Ft
Citogenetikai vizsgalati mddszer, amely a sejtek kromoszémadinak szamat és
szerkezetét elemzi. Amennyiben a vizsgalat soran eltérés mutatkozik, az hatassallehet
a leenddé magzat egészségére, de akar medddséget is okozhat. A vizsgalatot ezért
minden parnak ajanlott elvégeztetni mar a csaladtervezés el6tt, igy nagyobb eséllyel
kizarhatd, hogy a gyermekaldast genetikai rendellenesség nem befolyasolja.

Teljes Exom szekvenalas 295.000 Ft
Az exom a teljes human genomnak azt a részét jelenti, mely teriileten fehérjéket k6dold
geénektalalhatbéak. Ez az emberigenomnak mintegy 2% -atteszi ki, azonban az exomban
taldlhaté meg a jelenleg ismert betegség-okoz6é mutaciok nagy tébbsége. A vizsgilat
lehetdséget ad, a klinikai tiinetekkel 6sszevetve, a diagnozis felallitAsara vagy annak
pontositdsara, megerdsitésére.

Exom szekvendlis (WES), a teljes emberi kddolé géntérkép meghatdrozasa, a
klinikailag lényeges (patogén) mutacidk azonositasa és kiértékelése.
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BRCA (NGS) - o6roklodé emld- és petefészekrak 215.000 Ft
genetika

A BRCA-vizsgalattal azokat a géneket térképezziik fel az emberi szervezetben, amelyek
az eml6- és petefészekdaganat kialakulasdért felelések. A BRCA1 és BRCAZ2
génmutacidk ugyanis négy-nyolcszorosara novelik a mellrak kockazatat. A BRCA1 és
BRCA2 gének komplett szekvencia meghatarozasa. A vizsgalt gének teljes hosszaban
eddig leirt tobb, mint 500 pontszeri genetikai eltérés detektalasa (NGS).

Family-Check - Célzott mutacié vizsgalat 75.000 Ft
Korabban mas laboratériumban kimutatott egyedi, klinikailag jelentds (patogén)
genetikai eltérés ellendrzése/célzott vizsgalata a csalddtagok (vérrokonok) esetében
vérmintabdl, szajnyalkahartya kaparékbdl, magzatvizb6l vagy chorion boholy
mintabdl. A vizsgalat csak a kiils6 intézet altal kiadott lelet birtokaban, illetve a mutacio
pontos ismeterében végezhetd el. A magzatviz vagy chorion boholy mintavételt az ar
nem tartalmazza.

Ha egy csaladban mar ismert, hogy mely génhiba (mutacid) felelés az orokletes
betegség kialakuldsaért, akkor ezt az eltérést lehetséges célzottan, a csalad tébbi
tagjaban is vizsgalni. A teszt hagyomanyos, Sanger-szekvenalassal késziil el. A mutacio
el6zetes azonositasat mas laboratérium végezte el.

Nutrigenetikai vizsgalat 210.000 Ft
A vizsgalat nem genetikai betegségek diagnosztizaldsara val6, hanem az egyén
genetikai jellemzdinek azonositasara szolgal, mint példaul a szervezet vitaminok,
szénhidratok, zsirok, fehérjék anyagcseréje, esetleges glutén- és/vagy
lakt6zérzékenysége, cardiometabolikusrizik6faktorok és aszervezetterhelhet6ségével
kapcsolatos markerek azonositasara, amelyek ismerete segithet a személyre szabott
egészségvédelem, illetve a mindennapi életvitel kialakitasaban.

Proaktiv Oncogenetikai vizsgalat 225.000 Ft
A vizsgalat lehet&séget biztosit az onkolégiai kockazatok korai felismerésére. A panel
kozel 70 gén vizsgalataval egy atfogo, széles spektrumu onkogenetikai sziir6vizsgalatot
jelent. A teszt tartalmazza tobbek kozotta BRCA1, BRCA2, Lynch- szindroma génjeinek
vizsgalatat is. A vizsgalat abban az esetben ajanlott, akiknél genetikai vagy csaladi
kockazat miatt hajlamosak bizonyos onkolégiai betegségekre, illetve akik tudatosan
szeretnék megeldzni az egészségiigyi problémakat.

Proaktiv Cardiogenetikai vizsgalat 225.000 Ft
Avizsgalatlehetségetbiztositakardioldgiai kockazatok koraifelismerésére. A vizsgalt
cardiogenetikai betegségcsoportok lehetnek tiinetszegények, klinikailag alig vagy
egyaltalan nem észrevehetd, de bizonyos tipusu betegségeknél jellemzbek lehetnek a
hirtelen kialakul6, életet veszélyeztet6 szovédmények. A teszt altal vizsgalt
leggyakoribb ~ betegségek a  kovetkezdk:  szivritmuszavar  (arrhythmia),
szivizombetegség (cardiomyopathia), illetve aorta rendellenesség (aortopathia, aorta
dissectio), szivritmus-zavarok és szivizombetegségeknek szamos csoportja és
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megnyilvanulasi formaja, pl. a hirtelen szivhalal. A gyakran sziv- és érrendszeri
szovodmenyeket (pl. szivinfarktus) okozé magas koleszterinszintnek is vannak
genetikusan meghatarozott formai, melyek ezen teszt segitségével vizsgalhatéak. A
szintén sziv-és érrendszeri szovédményeket (thrombosis hajlam) okoz6
thrombophilidk tobb tipusa is a vizsgalat részét képezi. A vizsgalat abban az esetben
ajanlott, akiknél genetikai vagy csalddi kockdzat miatt hajlamosak bizonyos
kardiol6giai betegségekre, illetve akik tudatosan szeretnék megel6zni az egészségligyi
problémakat.

Proaktiv Plus vizsgalat 289.000 Ft
Proaktiv Onco és Cardio tesztek kombinalt panelben.

Mikrobiom vizsgalat 215.000 Ft
A széklet mikrobiom vizsgalat egy molekularis vagy metagenomikai elemzés,amely a
bélrendszerben talalhaté6 mikroorganizmusok 0sszetételét és aranyat térképezi fel. A
vizsgalat segitségévelmeghatarozhat6 abélfléra diverzitasa,a hasznos és potencialisan
karos baktériumok egyensulya, valamint az egyes mikrobialis csoportok szerepe az
emésztésben, az immunrendszer miikodésében és az anyagcserében. A vizsgalat
eredményei hozzajarulhatnak az emésztési problémak, gyulladasos betegségek,
ételintoleranciak és egyéb egészségiigyi allapotok jobb megértéséhez és kezeléséhez.



