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UvoD
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Vitajte vo svojom profile NU3Gen® Zdravie

Je pre nas velkou ctou, Ze ste nam dovolili poodhalit geneticky potencial,
ktory je vo Vas ukryty. Na zaklade najnovsich molekularno-genetickych
poznatkov sme pre Vas analyzovali gény, ktoré priamo suvisia s rizikovymi
faktormi zatazujucimi Vas zdravotny stav, alebo predstavuju viohy ktoré
prendsate na svoje potomstvo.

Niektoré genetické predispozicie mozu zvySovat riziko vzniku najcastejsich
ochoreni. Genetické poradenstvo v oblasti zdravia poukazuje na Vase
genetické predispozicie v v réznych oblastiach zdravia a zaroven poukazuje
na kritické miesta Vasho gendmu, ktoré mozu obsahovat relevantné zmeny
v utvarani Vasej DNA, ktoré ste schopny prenasat na svoje potomstvo..

Poskytnuté data nie je mozné v Ziadnom pripade povazovat za klinicku
diagnostiku, ale iba za poradenstvo v oblasti genetickych predispozicii.
Celom tohto produktu je zamerat Vasu pozornost na mozné rizika spajané
so zdravim a vyvolat zaujem o eliminaciu rizika, pripadne vyvolat zaujem o
rieSenie rizikovych oblasti so Specialistami v oblasti klinickej genetiky alebo
mediciny.

Tim NU3Gen

UPOZORNENIE

NU3Gen® Zdravie je zaloZzeny na analyze génov suvisiacich s rizikovymi
faktormi zdravia s cielom zvysit zaujem jednotlivca o personalizovany
pristup k zdravotnému stavu.

Produkt NU3Gen® Zdravie je rozdeleny do jednotlivych sekcii. Jednotlivé
genetické predispozicie zvysSujlce, alebo znizujlce riziko nie sU zamerne
anotované aby nutili Citatela zaujimat sa o danu problematiku aktivne.
Zjednodusovanie a pausalizovanie opatreni v oblasti zdravia povaZzujeme za
nespravne a preto sa snazime na odhadované riziko len upozornit farebnym
zobrazenim miery rizika a neponukat riesenia.

Redlne rieSenia situacii je mozné navrhnut len za predpokladu komplexnych
informacii o Zivotnom Style, si¢asnom zdravotnom stave a inych faktoroch
ktoré dokdaze najlepsie komplexne zhodnotit trénovany Specialista, ktorého
dokazeme klientom na vyZiadanie odporucit.

1 Nu3Ger™™™ www.nu3gen.eu | #MOIPOTENCIAL




VYSVETLIVKY

Gén

Je povazovany za zékladnu jednotku genetickej informacie. Jeho molekular-
nou podstatou je Usek DNA schopny vytvorit funkény génovy produkt
(enzym, protein, regulator atd.). Vplyvom mutécii vznikaju v génoch odlisno-
sti, ktoré mozu sposobit zmenu funkcie génového produktu.

Mutéacia

Mutécia je trvalda zmena v molekule DNA, ktord mdze v pripade jej vzniku v
génovej sekvencii spbdsobit odlisnosti vo funkénosti génového produktu.
Mutécie, ktoré su analyzované v genetickom profile NU3Gen® Zdravie, su
trvalé a dedi¢né zmeny v molekule DNA asociované so zdravim jedinca.
Mutdcie su to, ¢im je urcena nasa jedincenost.

Forma génu (alela)

Forma génu nazyvana ,alela" je jedna z moznych alternativnych foriem
génu, ktord sa vyznacuje zmenou v molekule DNA a v niektorych pripadoch
aj zmenou vo funkénosti génového produktu.

Kumulativny (s¢itaci) a¢inok génov

Niektoré znaky su ovplyvnené jednym génom (majorgén), ale iné su ovply-
vnené viacerymi génmi (minorgény), ktorych ucinok sa

navzajom scitava. Kym jeden gén moze so sebou prindsat pozitivny efekt na
sledovany znak, iny gén mdze posobit opacne. Celkovy efekt génov je
vyjadreny prostrednictvom genetického skore.

Genetické skére
Je hodnota, ktora reprezentuje sucet Ciselnych vyjadreni genetického vplyvu
alel na pozorovanu vlastnost

Geneticka predispozicia

Je urcitd kombinacia génov, ktorad zvysuje alebo znizuje pravdepodobnost,
7e sa v urcitej miere prejavi rizikovy faktor alebo urcitd schopnost. Geneticka
predispozicia mdze byt potlacend, alebo maximalizovana vplyvom prostre-
dia.
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Zdravle

Zakladné informacie o
sledovanych znakoch vo
vybratej sekcii. SIUzi na
rychle zorientovanie sa v
problematike

Doplnujuci popis, ktory
slUzi na spravnu inter-
pretaciu predispozicii s
dbérazom na pochope-
nie spésobov minimal-
izacie rizika pripadne
v€asného odhalenia
priznakov ochorenia

Farebné a grafické
vyjadrenie miery rizika
zjednodusuje model na
semafdrovy systém, kde
zelend farba predstavu-
je znizené riziko,
oranzova typické a
Cervena zvysené riziko

Popis jednotlivej
analyzovanej vlastnosti
s identifikaciou poctu
analyzovanych mutacii
spbsobujucich kumu-
lativne riziko, ako aj
menny zoznam analyzo-
vanych génov v ktorych
sa nachadzaju

Slovné vyjadrenie Vasich
genetickych predis-
pozicii pre analyzovanu
sekciu.
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KARCINOM

Karcindm je vSeobecny vyraz, ktory sa pouziva pre rozsiahlu skupinu nador-
ovych ochoreni. Vznik karcindmu moéze zapric¢init uz zmena v jedinej bunke,
ktord moézu vyvolat rézne vonkajsie Cinitele, ale, samozrejme, aj dedi¢cné
genetické faktory. Dnes ndm je znamych viac ako sto druhov rakoviny, ktoré
byvaju povacsine pomenované podla miesta, tkaniva alebo organu, kde sa
vyskytuju, pripadne podla typu buniek, ktoré boli napadnuté. Test je zamer-
any na identifikaciu organov, ktoré maju vyssie zatazenie mutaciami.

AKO TO CHAPAT?

- Genetické predispozicie pre vznik karcindmu moézu
pri sCitani efektu viacerych nevhodnych foriem
génov velkého ale aj malého Ucinku vyrazne zvysit
riziko vzniku analyzovanych ochoreni.
- ZvysSené riziko pre jednotlivé ochorenia nehovori o
tom ze jedinec ochorenie zarulene ziska, ale
poukazuju na nahromadenie genetickych faktorov,
ktoré v kombinacii s nevhodnou kombinaciou
vonkajsich faktorov ako je strava, zivotny Styl a stres,
zvysSuje pravdepodobnost rozvinutia ochorenia.
Kazdé z analyzovanych ochoreni ma skupinu
faktorov, ktoré moézu jeho vzniku napomoéct a
rovnako aj eliminovat jeho prejav. Uvedomenie si
rizika je prvym krokom k jeho rieSeniu.
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VASE VYSLEDKY

PRSNIK

Analyzovanych mutacii: 31

Analyzované gény: FGFR2, ATM, BRCA2, BRCAI, CASCle, TP53,
STXBP4. CASP8, CHEK2, SLC4A7

ZALUDOK
Analyzovanych mutacii: 9
Analyzované gény: DNAHTI, CHEK?2, JRK, LRFN2, MUCT, PLCET, PSCA

PROSTATA

Analyzovanych mutacii: 28

Analyzované gény: CASC17, CASC8, HNFI1B, ITGA6, JAZF1, PCAT],
PCAT2, PDLIM5, SLC22A3, SPINT2, VAMPS8

PLUCA

Analyzovanych mutacii: 23

Analyzované gény: ADAMTS7, AK5, BRCA2, CACNA2D3, CLPTMIL,
GULOP, HLA-DOB, CHRNAS5, CHRNB4, SLC44A4, TCERGIL, WNKI

KONECNIK

Analyzovanych mutacii: 11
Analyzované gény: CASC8, CDH]1, COLCAI, COLCA2, CHFR, SMAD7

PAZERAK
Analyzovanych mutacii: 10
Analyzované gény: BARX1, OR5V1, TMODI,

OBLICKY

Analyzovanych mutacii: 2
Analyzované gény: EPASI

KOZA

Analyzovanych mutacii: 14

Analyzované gény:ALS2CR12, ATM, CDKI10, CLPTMIL, DOCKS3, EYS,
MTAP, MYH7B, PARPT, TET2, TYR

00 00000000000 0000000000000 00000000000000000000000000000000000000
Kumulacia negativnych mutacii vo Vasom pripade zvysuje
genetické riziko vzniku rakoviny koze. U ostatnych
pozorovanych znakov je genetické riziko zhodné z
priemerom eurdpskej populacie.
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NERVOVY SYSTEM

Niektoré genetické mutacie zvysuju riziko spdsobujuce nutkanie neustale
pohybovat nohami a pocit dyskomfortu, iné varianty génov mozu vytvarat
predispoziciu k psychézam a porucham nalady veducim k zmenam social-
nom spravani jednotlivca. Uvedomenie si tohto rizika mdze viest k zmene
zivotného stylu, minimalizujuceho rizika nastupu ochorenia.

AKO TO CHAPAT?

Genetické predispozicie pre vznik ochoreni

nervového systému mozu pri scCitani efektu
viacerych nevhodnych foriem génov velkého ale aj
malého ucinku vyrazne zvysit riziko vzniku analyzo-
vanych ochoreni.
- ZvysSené riziko pre jednotlivé ochorenia nehovori o
tom ze jedinec ochorenie zarucene ziska, ale pouka-
zuju na nahromadenie genetickych faktorov, ktoré v
kombinacii s nevhodnou kombinaciou vonkajsich
faktorov ako je strava, zZivotny Styl a stres, zvysSuje
pravdepodobnost rozvinutia ochorenia.

Kazdé z analyzovanych ochoreni ma skupinu
faktorov, ktoré mézu jeho vzniku napomaéct a rovna-
ko aj eliminovat jeho prejav. Uvedomenie si rizika je
prvym krokom k jeho rieSeniu.
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VASE VYSLEDKY

SYNDROM NEPOKOJNYCH NOH |

Analyzovanych mutacii: 16
Analyzované gény: BTBD9, CASCI16, MAP2KS5, MEIS], PTPRD

SCHIZOAFEKTIVNA PORUCHA ]
Analyzovanych mutacii: 9

Analyzované gény: ANK3, LMAN2L, MACROD2, PBRMI1, SMIM4,

TENM4

PARKINSONOVA CHOROBA [ ]
Analyzovanych mutacii: 22

Analyzované gény: BCKDK, BIN3, CASCl6, CCDC62, CCNT2-AS],

FAM4T7E, FAM47E-STBDI1, GCHI, GPNMB, LRRK2, MCCCI, RIT2,

SCN2A, SIPAIL2, TMEM229B

ALZHEIMEROVA CHOROBA [ ]

Analyzovanych mutacii: 25
Analyzované gény: CASS4, CD2AP, CELF1, CLU, CR1, DSG2, EPDRI,
EPHAI-AS], FERMT2, GPR141, INPP5D, MEF2C-AST, PTK2B, SLC24A4,
SORLI, TOMM40, ZCWPWI1,

SKLEROZA MULTIPLEX [ ]

Analyzovanych mutacii: 30

Analyzované gény: CBLB, CD226, CD58, CLECI6A, CYP27B1, EPSI5L],
ILI2A-AS], IL2RA, IL7R, KIF1B, KIF21B, METTL], MPHOSPHY, RMI2,
STAT3, TMEM39A, TNFRSFIA, ZMIZ1

Vo Vasom gendme sa nachadza kombinacia znakov, ktora
spbsobuje  znizenie genetického rizika syndréomu
nepokojnych néh a alzheimerovej choroby. U ostatnych
pozorovanych znakov je genetické riziko zhodné z
priemerom eurdépskej populacie.
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VNUTORNE ORGANY

Oblicky, pecen a pankreas su vnutorné organy, ktoré mozu spdsobit vazne ¢i menej
vazne komplikacie. Zmena zivotného Stylu, stravovacich navykov, pripadne samotné
uvedomenie si rizika mdze viest k vyhladaniu odbornej lekarskej starostlivosti a
zvySenie preventivnej starostlivosti, ktora bude personalizovana a zamerana na
sledovanie markerov identifikujucich konkrétne riziko.

AKO TO CHAPAT?

Genetické predispozicie pre vznik ochoreni

nervového systému mozu pri scitani  efektu
viacerych nevhodnych foriem génov velkého ale aj
malého Ucinku vyrazne zvysit riziko vzniku analyzo-
vanych ochoreni.
- Zvysené riziko pre jednotlivé ochorenia nehovori o
tom ze jedinec ochorenie zarucene ziska, ale pouka-
zuju na nahromadenie genetickych faktorov, ktoré v
kombinacii s nevhodnou kombinaciou vonkajsich
faktorov ako je strava, Zivotny Styl a stres, zvySuje
pravdepodobnost rozvinutia ochorenia.

Kazdé z analyzovanych ochoreni ma skupinu
faktorov, ktoré mézu jeho vzniku napomaoct a rovna-
ko aj eliminovat jeho prejav. Uvedomenie si rizika je
prvym krokom k jeho rieSeniu.

b 4
£
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VASE VYSLEDKY

CHRONICKE OCHORENIE OBLICIEK

Analyzovanych mutacii: 15

Analyzované gény: ATXN2, C9, DAB2, DACH]1, GCKR, NATS, PIP5K1B,
PRKAG2, SLC34A1, SLC7A9, TFDP2, UBE2Q2, UMOD

PRIMARNA BILIARNA CIRHOZA

Analyzovanych mutacii: 15

Analyzované gény: CLECI6A, ELMOI, FBXL20, IL12A-AS1, MMEL],
NABT, RADS5I1B, SPIB, TIMMDCI, TNFRSF1A

ULCEROZNA KOLITIDA

Analyzovanych mutacii: 22

Analyzované gény: AMZ1, C5orf66, DLD, EDEM2, GNAI12, CHP1, IRF5,
MAML2, NFKB1, NR5A2, OTUD3, PLCLI, PTGIR, SFMBT1, ZFP90

ZLCNIKOVE KAMENE

Analyzovanych mutacii: 4
Analyzované gény: CDHRS5, UGTIAI1, ABCG5, APOE

DIABETES TYP 1

Analyzovanych mutacii: 8
Analyzované gény: BACH2, CTSH, MAPT , RAD51B, TENM2

OBLICKOVE KAMENE

Analyzovanych mutacii: 18

Analyzované gény: ALPL, CASR, CASR, CLDN14, CLDN14 , DGKH,
DGKH, RGS14, RGS14, UMOD

Vo Vasom gendme sa nachadza kombinacia znakov, ktord
spdsobuje znizenie genetického rizika ulceréznej kolitidy. U
ostatnych pozorovanych znakov je genetickeé riziko zhodné
Z priemerom europskej populacie.
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KOMPLEXNE OCHORENIA

Komplexné ochorenia testované v tejto sekcii, ako je napriklad predispozicia
k obezite a diabetes typu 2 patria medzi civilizacné a velmi Casté dévody
zdravotnych komplikacii. Iné ako napriklad celiakia a psoriaza su spajané s
réznymi formami precitlivenosti imunitného systému, ktorda méze viest ku
komplikdciam spodsobenym celou radou faktorov. Nespravna reakcia
imunitného sastému moze byt lokalizovana v réznych ¢astiach tela a moéze
spdsobovat zapal pripadne kompletné zniCenie cielového epitelu. Identi-
fikacia predispozicie pre tieto ochorenia méze vias ku véastnej identifikacii
problémov pripadne k cielenej zdravotnej starostlivosti, ktora mdze zmier-
nit, pripadne vcasne identifikovat ochorenie.

N UgG e ﬂZdravie

AKO TO CHAPAT?

- Genetické predispozicie pre komplexné ochorenia
mozu pri s¢itani efektu viacerych nevhodnych foriem
génov vyrazne zvysit riziko vzniku analyzovanych
ochoreni.

- Zvysené riziko pre ochorenia nehovori o tom ze
jedinec ochorenie zarucCene ziska, ale poukazuju na
nahromadenie genetickych faktorov, ktoré pri
nahromadeni vonkajsich faktorov ako je strava, zivotny
Styl a stres, zvySuje pravdepodobnost rozvinutia
ochorenia.

- Kazdé z analyzovanych ochoreni ma skupinu faktoroy,
ktoré moézu jeho vzniku napomodct a rovnako aj
eliminovat jeho prejav. Uvedomenie si rizika je prvym
krokom k jeho rieseniu.
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VASE VYSLEDKY

OBEZITA

Analyzovanych mutacii:17

Analyzované gény: ADCY9, BDNF-AS , DGKG, FTO, GNAT2, HS6ST3,
RPL31P12, RPTOR, SEC16B, SH2B1, ZZZ3

SYTEMOVY LUPUS

Analyzovanych mutacii: 25
Analyzované gény: ARID5B, ATXN2, BANKI, CLECI6A , IRF5, ITGAM,
LYST, MIR210, MIR6754, NCF2, PPCDC, PTPN22, STAT, TNIP1, TYK2,

CROHNOVA CHOROBA

Analyzovanych mutacii: 31

Analyzované gény: ANKRDS55, ATGI6L], ATGleL], BANKI, Clorf141,
CPEB4, FUT2, IFNGR2, IL23R, IL23R, JAZF1, KSR1, LACCI, NOD2,
RSPO3, SKAP2, SLAIN2, SP140

CELIAKIA

Analyzovanych mutacif: 1
Analyzované gény: ATXN2, HLA-DQAV, IL12A-AS], IL18R1, LPP, TAGAP,
UQCRC2P1

PSORIAZA

Analyzovanych mutacii: 8
Analyzované gény: RAD51B, CTSH, MAPT, TENM2, BACH2

DIABETES TYP 2

Analyzovanych mutacii: 9
Analyzované gény: CDKALI, IGF2BP2, JAZF1, PABPC4, SLC30AS,
TCF7L2, TOMM40

REUMATICKA ARTRITIDA

Analyzovanych mutacii: 20
Analyzované gény: ANKRDS55, ARID5B, BLK, DNASEIL3, FAM205A,
IL2RB, PRDM]1, PTPN22, RCAN1, SPRED2, STAT4, TYK2, VPS37C

DNA

Analyzovanych mutacii: 25
Analyzované gény: ABCG2, ATXN2, BAZIB, GCKR, HLF, HNF4G,
IGFIR, INHBC, NRXN2, ORC4, OVOLI, PRKAG2, SLC17A1, SLC22AT],
SLC2A9, TRIM46, UBE2Q2

SKLERODERMIA

Analyzovanych mutacii:17
Analyzované gény: CD247, OPCML, PSORSIC], PSORSIC2, STAT4,
TNIP1
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VASE VYSLEDKY

HEMOCHROMATOZA

Analyzovanych mutacii: 5
Analyzované gény: HFE, RAB6B

HODGKINS

Analyzovanych mutacii: 8
Analyzované gény: GATA3, HCG9, HLA-DRBS9, IL13

Kumulacia negativnych mutéacii vo Vasom pripade zvysuje
genetické riziko vzniku celiakie a reumatickej artritidy. Vo
Vasom gendme sa zaroven nachadza kombinacia znakov,
ktora spbsobuje znizenie genetického rizika crohnovej
choroby a psoridzy. U ostatnych pozorovanych znakov je
genetické riziko zhodné z priemerom eurdpskej populacie.
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KARDIO VASKULARNY SYSTEM

Pojem srdcovo cievne ochorenia sa pouziva ako spolo¢ny nazov pre choro-
by, ktorych pri¢inou je hromadenie usadenin, ¢im sa znizuje tok krvi k
orgdnom a tkanivdm. Dalsie déleZité ochorenia sU spajané so srdcovym
rytmom a tlakom krvi. Genetické predispozicie v tejto oblasti su ovplyvnené
mutdciami s kumulativnym G&inkom. Cim viac mutacii sa nachadza v
gendme Cloveka tym vacsie je riziko komplikacii.

N UgG e ﬂZdravie

AKO TO CHAPAT?

- Genetické predispozicie pre komplexné ochorenia
mozu pri s¢itani efektu viacerych nevhodnych foriem
génov vyrazne zvwysit riziko vzniku analyzovanych
ochoreni.

- Zvysené riziko pre jednotlivé ochorenia nehovori o
tom Ze jedinec ochorenie zarucene ziska, ale
poukazuju na nahromadenie genetickych faktorov,
ktoré pri nahromadeni vonkajsich faktorov ako je
strava, zivotny Styl a stres, zvySuje pravdepodobnost
rozvinutia ochorenia.

- Kazdé z analyzovanych ochoreni ma skupinu faktorov,
ktoré mobzu jeho vzniku napoméct a rovnako aj
eliminovat jeho prejav. Uvedomenie si rizika je prvym
krokom k jeho rieseniu.
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VASE VYSLEDKY

SRDCOVO CVIEVNE OCHORENIA ]
Analyzovanych mutacii: 53

Analyzované gény: ABCG8, ADTRP, ANKSIA, ATP2BI1, BCAP29,

CDKN2B, CDKN2B-AS1, CNNM2, COL4A2, FLT1, FURIN, GUCY1A3,

HDACS, HHIPLI, IL6R, KCNKS5, KIAA1462, LIPA, LPA, MIA3, MRAS,

PHACTRI1, PLG, PPAP2B, SH2B3, SLC22A3, SLC22A4, SMARCA4,

ZILOVY TROMBOEMBOLIZMUS

Analyzovanych mutacii: 7
Analyzované gény: EDEM2, F11, F2, F5, SLC44A2

SRDECNA ARYTMIA

Analyzovanych mutacii: 9
Analyzované gény: C9orf3, CAV1, HCN4, KCNN3, None,
RP11-464F9.21, RP1-79C4.1, SYNPO2L, WNT8A, ZFHX3

SYSTOLICKY KRVNY TLAK

Analyzovanych mutacii: 8

Analyzované gény: ATP2B1, CNNMZ2, CYP17Al, MTHFR, PLCD3,
PLEKHA7, SH2B3

DIASTOLICKY KRVNY TLAK

Analyzovanych mutacii: 9
Analyzované gény: ATP2B1, ATXN2, CACNB2, CPLX3, CSK, PRDMS,
ULK4

Kumulacia negativnych mutacii vo Vasom pripade zvysuje
genetické riziko vzniku srdecnej arytmie. Vo Vasom
gendme sa zaroven nachadza kombinacia znakov, ktora
spbsobuje  znizenie  genetického rizika zilového
tromboembolizmmu. U ostatnych pozorovanych znakov je
genetické riziko zhodné z priemerom eurdpskej populacie.
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ZRAK

Sietnica je tenka vrstva svetlocitlivych buniek, ktora z vnutra vystiela nase
oko. Aby Clovek videl dobre, je nevyhnutné, aby bola sietnica zdrava a vSetky
jej vrstvy boli neporusené. Rovnako je pre kvalitu zraku doélezita kvalita
ostatnych Casti oka, ktoré moézu byt zasiahnuté exfoliacnym syndrémom.

@

N UgG e ﬂZdravie

AKO TO CHAPAT?

- Genetické predispozicie pre komplexné ochorenia
mozu pri sCitani efektu viacerych nevhodnych foriem
génov wvyrazne zvysit riziko vzniku analyzovanych
ochoreni.

- Zvysené riziko pre jednotlivé ochorenia nehovori o
tom Zze jedinec ochorenie zaruCene ziska, ale
poukazuju na nahromadenie genetickych faktoroy,
ktoré pri nahromadeni vonkajsich faktorov ako je
strava, zivotny Styl a stres, zvySuje pravdepodobnost
rozvinutia ochorenia.

- Kazdé z analyzovanych ochoreni ma skupinu faktorov,
ktoré moézu jeho vzniku napoméct a rovnako aj
eliminovat jeho prejav. Uvedomenie si rizika je prvym
krokom k jeho rieseniu.



VASE VYSLEDKY

DEGENERACIA MAKULY [ ]

Analyzovanych mutacii: 25

Analyzované gény: ABCAI, ACADI10, ALDH1A2, APOE, ARHCAP2]1,
ARMS2, B3GALTL, C3, C9, CFH, CNN2, COL4A3, PILRA, RADS5IB,
RDHS5, SLC16A8, SRPK2, SYN3, TMEM97

EXFOLIATIVNY GLAUKOM [ ]

Analyzovanych mutacii: 9
Analyzované gény: CADM2, CD80, FGF14, LOXL1, RNF180, TNIK, VNNI1

V Ziadnej zo skimanych oblasti tejto sekcie nebolo mozné
pozorovat odchylky od priemeru eurdpskej populacie. Pre
tdto konkrétnu skimanu oblast je Vase riziko rovnaké ako u
okolitej populacie a nevykazuje ziadne odchylky.
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DENTAL

Zubny kaz spdsobuju Ustne mikroorganizmy, ktoré vytvaraju na zuboch
zubny povlak. Pricom paradentdza je zapalové poskodenie vazivového a
kostného zavesného aparatu zubov. Viaceré genetické mutacie su spdjané
z vySSim rizikom vzniku tychto ochoreni a predstavuju zaklad hodnotenia
rizika v oblasti dentalnej starostlivosti.

N USG e nZdravie

AKO TO CHAPAT?

- Genetické predispozicie pre komplexné ochorenia
mo&zu pri s¢itani efektu viacerych nevhodnych foriem
génov wvyrazne zwysit riziko vzniku analyzovanych
ochoreni.

- Zvysené riziko pre jednotlivé ochorenia nehovori o
tom Ze jedinec ochorenie zarucCene ziska, ale
poukazuju na nahromadenie genetickych faktorov,
ktoré pri nahromadeni vonkajSich faktorov ako je
strava, zivotny Styl a stres, zvysSuje pravdepodobnost
rozvinutia ochorenia.

- Kazdé z analyzovanych ochoreni ma skupinu faktoroy,
ktoré moézu jeho vzniku napomdéct a rovnako aj
eliminovat jeho prejav. Uvedomenie si rizika je prvym
krokom k jeho rieseniu.
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VASE VYSLEDKY

ZUBNY KAZ - DUTINY A ZAHYBY [ ]

Analyzovanych mutacii: 13
Analyzované gény: FAMT10B, KPNA4, MPPED2

ZUBNY KAZ - ROVNE PLOCHY [ ]

Analyzovanych mutacii: 33
Analyzované gény: ANKRD17, BBS9, BPIFA2, DRD3, IRAK3, ITGAL,
KIF6, KPNA4, NACAP1, RNASET2, RPA3-AS],

PARADENTOZA [ ]

Analyzovanych mutacii: 3
Analyzované gény: SIGLECS5, DEFASP,

Vo VaSom gendme sa nachadza kombinacia znakov, ktora
spbsobuje znizenie genetického rizika zubného kazu dutin

W a zahybov a zubného kazu rovnych ploéch. U ostatnych
pozorovanych znakov je genetické riziko zhodné z
priemerom eurdpskej populacie.
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DEDICNE OCHORENIA

Vybraté dedi¢né ochorenia sU vzorkou najcastejsSie sa vyskytujucich
ochoreni v eurdpskej populacii. Sekcia analyzuje pritomnost kazdej
dostupnej rizikovej mutacie dostupnej na génovom Cipe. Vybraté
sledované mutacie su klinicky asociovana s ochorenim a v databaze ClinVar
maju status patogénnych mutacii.

N U\?G e ﬂZdravie

AKO TO CHAPAT?

Genetické mutacie zahrnuté v sekcii dedi¢né
ochorenia predstavuju informaciu o pritomnosti
mutacii, ktoré mobze jedinec prendsat na svoje
potomstvo. V pripade ze takto geneticky zataZzeny
jedinec splodi dieta s inym prenasacom exsituje
prevazne 25% Sanca ze sa mutacia prejavi.

- Vacsina mutacii sa dokaze prejavit len v pripade zZe
boli zdedené od oboch rodicov, su vSak aj situacie v
ktorych sa dokdzu prejavit aj u samotného prenasaca.

- Slovo ,pritomné" poukazuje na pritomnost jednej,
alebo viacerych patogénnych genetickych zmien vo
Vasom gendéme, ktoré mobzete prenasat na potomstvo.
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VASE VYSLEDKY

DEFICIENCIA ALFA-1 ANTITRYPSINU
ARSACS

BETA THALASSEMIA

KARCINOM PRSNIKA
HEMOCHROMATOZA

PERIFERNA NEUROPATIA
POLYCYSTICKE OCHORENIE OBLICIEK
BLOOMOV SYNDROM
CANAVANOVEJ CHOROVA
PORUCHA GLYKOZYLACIE (CDG)
STRATA SLUCHU

CYSTICKA FIBROZA

DEFICIENCIA D-BIFUNKENEHO PROTEINU

DPD, PIRIMIDINEMIA

DIHYDROLIPOAMIDE
DEHYDROGENAZOVADEFICIENCIA

DEFICIENCIA FAKTORU Xi

FAMILIARNA DISAUTONOMIA

FAMILIARNA HYPERCHOLESTEROLEMIA

TYP B

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné
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VASE VYSLEDKY

HYPERINZULINIZMUS
FAMILIARNA STREDOMORSKA HORUCKA
FANCONIHO ANEMIA

FAVIZMUS

FELMANOV SYNDROM (GRACILE)
GAUCHEROVA CHOROBA

PORUCHA UKLADANIA GLYKOGENU
TYP 1A

PORUCHA UKLADANIA GLYKOGENU
TYP 1B, 2, 4

DEDICNA FRUKTOZOVA INTOLERANCIA
HYPERTROFICKA KARDIOMYOPATIA
EPIDERMOLYSIS BULLOSA

LEIGH SYNDROM

SVALOVA DISTROFIA

LEUCINOZA

DEFICIENCA ACYL-COA-DEHYDROGENAZY
MUKOLIPIDOZA IV

LIPOFUSCINOZY CEROIDNE NEURONOVE
NIEMANNOVA-PICKOVA CHOROBA TYP A
NIJMEGEN BREAKAGE SINDROM

Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné

Nepritomné
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VASE VYSLEDKY

PENDEROV SYNDROM
FENYLKETONURIA

PRIMARNA HYPEROXALURIA TYP 2
CHONDRODYSPLASIA PUNCTATA, TYP 1
KOSACIKOVITA ANEMIA

PORUCHA SKLADOVANIA
KYSELINY SIALOVEJ]

SIOGREN-LARSSON SYNDROM
KARDIALNA AMYLOIDOZA

FAMILIARNA AMYLODINA
POLYNEUROPATIA

TAYOV-SACHCOV SYNDROM
TORZNA DYSTONIA
TYROZINEMIA I. TYPU
USHER SYNDROM TYP |
USHER SYNDROM TYP Il
ZELLWEGEROV SYNDROM

Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné

Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné
Nepritomné

Nepritomné

V Ziadnej zo skimanych oblasti tejto sekcie nebolo mozné
pozorovat odchylky od priemeru eurdpskej populacie. Pre
tuto konkrétnu skimanu oblast je Vase riziko rovnaké ako u
okolitej populacie a nevykazuje Ziadne odchylky.
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PRILOHA 1- PRIEBEH COVID 19

SARS-CoV-2 je ndzov nového koronavirusu, ktory sa objavil v decembri 2019
v provincii Wu-chan. COVID-19 je nazov ochorenia, ktorého priznaky
spdsobuje virzus SARS-CoV-2. Virus SARS-CoV-2 je betakoronavirus, obaleny
virus s jednym viaknom RNA. Vstupuje do ludskych buniek cez protein
receptora ACE2 na povrchu bunky. Vo vnutri bunky vyuziva bunkové mech-
anizmy hostitela na replikaciu. Ako u vacsiny virusov, aj v pripade
SARS-CoV-2 existuju obrovské rozdiely v tom, ako prebieha ochorenie.
Vacsina ludi je bez priznakov alebo nema priznaky. Z ludi, ktori maju
priznaky, ma vacsina priznaky podobné nachladnutiu. Bohuzial, mensina
ludi ma zavazné priznaky, ktoré mozu viest k smrti, zvycajne na zapal plic
alebo cievne komplikacie.

AKO TO CHAPAT?

- Na zaklade vedeckych publikacii pridelujeme kazdej
variante génu urcité genetické skore, podla toho ako
vplyva na priebeh ochorenia COVID-19. Nasledne podla
dostupnych databdz matematicky modelujeme aké
sU vSetky mozné kombinacie mutacii v EU populacii
¢im definujeme mieru rizika. Kazdého hodnoteného
Cloveka zaradime do skupiny "lahsi, typicky, tahsi"
podla ich predispozicie na priebeh ochorenia COVID-19.
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VASE VYSLEDKY

ACE2

Virus nedokaze len tak vstupit do bunky, ale musi mat spdsob vazby
s receptorom na jej povrchu, ktory sprostredkuje prenos jeho RNA,
alebo DNA. Virus SARS-CoV-2 vstupuje do bunky prostrednictvom
receptora ACE2, ktory deaktivuje.

KRVNA SKUPINA ABO [ ]
Studia v ¢asopise New England Journal of Medicine (ref) zistila, ze v

géne ABO bol marker identifikujuci krvnu skupinu A Statisticky

spojeny s tazkym priebehom cohorenia COVID-19, zatial ¢o ludia s

krvnou skupinou O maju najmensiu pravdepodobnost zavazného

priebehu COVID-19.

T-BUNKY []
V asociacnej studii zameranej na cely gendm bol najdeny geneticky

variant v oblasti chromozému 3, ktory je zodpovedny za funkciu

molekul imunitného systému, ktoré telo produkuje. Vedci zistili, ze u

pacientov s tazkym priebehom ochorenia COVID-19 sa nachadza

varianta zodpovedna za znizenie prejavu génu CXCR6, ktory je

sUcastou T-buniek a zvysenie prejavu génov SLC6A20 a LZTFL1 v

[udskych plicnych bunkach.

KOMPLEMENT

Prilis velka aktivacie komplementu mdze mat za nasledok znicenie
niektorych buniek tela. Genetické varianty v génoch systému
komplementu a koagulacie boliidentifikované ako rizikovy faktor u
tazkych pacientov s COVID-19.

NEANDERTALSKE GENY

Ludia wvychodoazijského a eurdpskeho pdvodu maju pravde-
podobne asi 2% svojej DNA od neandertélcov, a tato sa nachadza v
oblasti chromozému 3. Tato oblast gendmu viazana na rézne zlozky
imunitného systému moze vysvetlit Statistické rozdiely v tom, preco
sU niektoré skupiny obyvatelstva (eurdpske, azijské) zasiahnuté
COVID-19 viac ako iné.

CELKOVE RIZIKO

Kumulacia negativnych mutacii vo Vasom pripade zvysuje
riziko komplikovaniejSieho priebehu ochorenia COVIDI9 z
dévodu T-Buniek. Vo Vasom gendme sa zaroven nachadza
kombinacia znakov, ktora spdsobuje znizenie genetického
rizika zhorSeného priebehu COVIDI9 suvisiaca s utvaranim
krvného systému ABO. U ostatnych pozorovanych znakov je
genetické riziko zhodné z priemerom eurdpskej populacie.
Celkoveé riziko naro¢nejSieho priebehu ochorenia COVID 19
je vo Vasom pripade Typické.
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