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WILSON-COMPLETE™

WILSON-KOR GENETIKAI VIZSGALATA A PENTACORE LABORATORIUMBAN!

A Wilson-kor egy ritka (1:30000), kezelés nélkil halalhoz vezetd, velesziiletett anyagcsere betegség. Génmutacid miatt
a maj nem tudja a rezet kivalasztani, ami kdros mértékben felszaporodik, és elsésorban a majat és az idegrendszert
betegiti meg. A mdjbetegség minden tipusa el6fordulhat, a heveny majelégtelenségtél kezdve a mdjzsugorig. Nem
ritkdan csak madjatiltetéssel lehet a beteg életét megmenteni. Az idegrendszeri tliinetek kézremegést, mozgas és
beszédzavart, Parkinson kdr-szerl képet okoznak. Pszichiatriai zavarok is lehetnek. A betegség tiinetei altaldban
fiatalokban, de barmely életkorban kezd6dnek. A betegség nem gydgyithatd, de idGben felallitott diagndzis esetén
sikerrel kezelhet6. A betegség o6roklésmenetébdl kovetkezéen kilondsen fontos a testvérek vizsgalata, mert a
kezeléssel megel6zhetd a tlinetek kialakuldsa. A bajt a 13. kromoszdmdn |évé ATP7B gén mutéacidja okozza. Ha
mindkét allél hibdja kimutathatd, akkor az biztos diagndzist jelent. A kér kialakuldsanak sulyossdgat befolyasolja egy,
a PRNP génben el6forduld eltérés is. Sok esetben csak a genetikai vizsgdlattal lehet bizonyitani a betegséget. Ma mar
tobb mint 500, betegséget okozé mutacid ismert. A Magyarorszagon leggyakoribb, a betegek 70%-aban el6forduld,
H1069Q génmutdcid viszonylag egyszerlen kimutathaté. A vizsgalatot a Semmelweis Egyetem l.sz. Belgybgydszati
Klinikan rutinszerlen végzik. Nagy gondot okoz azonban, ha nem a fenti mutacié okozza betegséget (30%). Az 6sszes
génmutacié egylttes vizsgalatdra Magyarorszagon kizdrdolag a Semmelweis Egyetemen miikdédé PentaCore
Laboratériumban van lehet6ség.

Hogyan torténik a vizsgdlat?

A vizsgalathoz egy egyszer( rutin vérvételre van szikség.

A vérbdl kivont DNS vizsgdlando szakaszait multiplexelt PCR reakcidval amplifikaljuk. Az igy elkésziilt DNS kényvtarat
emulzids PCR segitségével, nanoreaktorokban szekvenald gyongydkhoz kotjik és monoklondlisan felszaporitjuk, majd
Uj-generacids félvezetd szekvendldssal leolvassuk a vizsgalat gének bazissorrendjét.

A vizsgalat akar tizezer nukleotid tobbszazszoros leolvasasat is jelentheti, azonban a modern laboratériumi
felszereltséglinknek koszonhetSen nincs szliikség honapokig tartd varakozasra az eredmény kézhez kapdsdig, mindez
néhdany nap alatt megtorténik!

TOVABBI INFORMACIOKERT HiVJA BIZALOMMAL A 0680 696 969-ES (INGYENES), VAGY A +36 1 696 1296-0S TELEFONSZAMUNKAT!

A PentaCore Laboratérium Magyarorszag (és egész Kozép-Kelet Eurdpa) szinte egyetlen olyan laboratériuma, amely tobb mint 300 kiilonb6z6
laboratériumi meghatarozast végez, kezdve a legegyszer(ibb vérkép meghatdrozastdl egészen az Uj generdcids génszekvenalas (NGS) eljarasig.
Palettankon az egyeduldlldé hormon meghatarozasok, tumorgenetikai (PCA3-prosztatarak) vizsgalatok mellett példaul 6rokl6dé emlérak,
tumorszovet genetikai profilozdsa, egyszerre tébb, mint 700 6rokl6dé betegség kimutatdsa, vagy nem invanziv DNS alapu magzati szlirGteszt
(Panorama® NIPT) is megtaldlhatd. Jelenleg kdzel 3.000 féle kiilonbdz6 6rokl6d6 megbetegedés komplex genetikai hatterét tudjuk vizsgalni.
Ezek magukba foglaljak kiilonboz6 kéroki illetve betegségekre hajlamositd genetikai mutacidk felderitését és szamos olyan korszer( vizsgalatot
is, amelyek hazankban csak a PentaCore laboratérium kinalataban talalhatok meg. Genetikai vizsgdalatok elétt minden esetben szakember altal
végzett genetikai tanacsadas javasolt. A PentaCore genetikai szakrendelésére mas egészségligyi szolgaltatdk, vagy szakemberek altal genetikai
tandcsadasra irdnyitott, illetve csalddi kértorténet alapjan genetikai érintettséget feltételezs, vagy egészségligyi indikacioval rendelkezé
pacienseket egyarant varunk. Genetikai leletek eredményének értelmezése is genetikus orvos kompetencidja. Tumorgenetikai vizsgalatot
pacienseknek csak onkoldgus irdsos kérésére/javaslatara végziink el. Mds tipusu vizsgélat elvégzéséhez nincsen szlikség orvosi beutaldra.
Id6pont egyeztetés utan mintavételre, vagy genetikai tanacsadasra fogadjuk pacienseinket.

Jelenlegi és tovabbi genetikai vizsgdlatainkrdl, azok hdtterérdl, elérhetéségérél egyre boviilé informdciécsomagot taldlhat honlapunkon a
www.PentaCorelLab.hu oldalon. Kévessen minket a www.Facebook.com/Pentacorelab oldalunkon is!
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