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A HAROM LEGGYAKORIBB SZEKVENALASI MODSZERROL

CELZOTT (PANEL) SZEKVENALAS

A panelek, a célzott szekvenalas egy adott betegséghez vagy betegségcsoporthoz kapcsolédé gének kivalasz-
tasanak és elemzésének modszere. Ez a leggazdasdgosabb és leghatékonyabb diagnosztikai moédszer olyan
esetekben, amikor a gyanus betegségek génjeit mar azonositottak. A megcélzott gének egyes bazisai nagyobb
lefedettséggel és mélységgel kerllnek leolvasasra, igy konnyebben értelmezhetdk a jelentés eredményei.

TELJES EXOM SZEKVENALAS (WES)

A WES-nek vannak bizonyos korlatai, mivel nem minden exonikus régié értékelheté, illetve a nem kdédo-
16 régidok teljesen kimaradnak a szekvenaldasbdl, igy szinte lehetetlen a funkcionalis variansok kimutata-
sa. Ezen tulmenden, néhany koépiaszam-valtozas kivételével, beleértve a duplikacidokat, a WES alacsony ér-
zékenységet mutat a strukturdlis varidnsokkal (SV) szemben. Atlagosan ~100 000 mutacié azonosithaté
a WES adatokbdl egyedenként. Mindazonaltal, mivel a WES kevesebb szekvendlé reagenst igényel, mint
a WGS, bizonyos esetekben elsé szintl vizsgalatként javasolt, példaul olyan esetekben, amikor kiléndsen sulyos
tunetek jelentkeznek ujszulott, vagy gyermekkorban, kiterjedt, 6sszetett és nem specifikus tunetekkel; feltéte-
lezett kromoszéma-egyensulyzavar, mikrodelécié vagy mikroduplikaciés szindréoma; és olyan patogén mutaciok,
amelyeket korabbi genetikai tesztekkel nem lehetett kimutatni.

TELJES GENOM SZEKVENALAS (WGS)

A WGS magaban foglalja a teljes genom elemzését, ezért diagnosztikai ardnya a legmagasabb az 06sz-
szes genetikai vizsgalati mdédszer koézott. Mds széval, ennek a moédszernek az elsé szintl elemzésként
torténé alkalmazasa kiterjeszti a génelemzés lefedettségét a nem kdédold régidkra, ezaltal csokkentve
a szUkségtelen ismétlédé teszteléseket. Ezenkivll ez a mddszer lehetdvé teszi olyan eltérések kimutatasat, mint
példaul a strukturalis varians (SV) és a mitokondridlis DNS, amelyek nem értékelheté6k énmagaban a WES se-
gitségével. A WES-hez képest a WGS tébb adatot general, és ezen adatok tarolasanak és elemzésének koltsége
kétszer-haromszor magasabb, mint a WES-é. A nem kédolé (intronikus) régidkban taldlt variansok interpretacidja

nehezebb mivel kevesebb informacié all rendelkezesre réluk az exonikus régidkkal 6sszehasonlitva.
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Becsléseink szerint a genetikai betegségeket okozd varidnsok 85%-a teljes exom szekvendlassal kimutathato.
Azonban ahhoz, hogy az igy nem azonosithaté varidnsokat is lathassuk, a teljes emberi genomot kell megszek-
venalnunk. A teljes genom szekvenalas (WGS) lehetévé teszi a beteg teljes genomjanak meghatarozasat, ezaltal
a mély intronikus régidkba esé patogén mutacidkat is képes azonositani.

TELJES GENOM SZEKVENALAS WGS ELONYE A TELJES EXOM

JELLEMZOI SZEKVENALASHOZ KEPEST

Nagy mennyiségl adatot szolgaltat révid idén beldl. Elemzi a teljes genomot, beleértve a kédolé és nem

Nagy felbontast, bazisonkénti leképezést biztosit kédolé régidkat, valamint a mitokondridlis DNS-t is.
(Teljes exom elemzéssel a teljes genom minddssze

2%-4t latjuk.)

a teljes genomral.

Olyan nagyobb és kisebb méretl varidnsok is detek-

talhatok, amelyek egy célzott vizsgalat esetén észre- Felfedezhetlnk WES-sel lathatatlan 0j genomi vari-
vétlentl maradhatnak. ansokat (strukturadlis, egyetlen nukleotid, inszerci-

o ) ) 6s-delécids, kdpiaszam).
Azonosithat potencidlis oki varidansokat, amelyeket

a késébbiekben kutatni, tovabb vizsgalni érdemes. Azonosithat kordbban ismeretlen varidnsokat jovébe-

ni célzott vizsgalatokhoz.
A vizsgalat tunetes betegeken vagy preventiv szlrésre

érkezb egészséges egyének esetén is elvégezhetd.
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IBDGWGS001 iBio teljes genom szekvenalas (WGS) 4 héten belul

SZAKMAI JAVASLAT

A WGS leginkabb akkor javasolt, ha a patogén varidnsokat célzott (panel) /szekvenalds vagy WES segitségével
nem lehetett kimutatni. Atlagosan 3-5 millié mutaciét detektalunk a WGS/segitségével.

Az egyes betegek szamara legmegfelel6bb alkalmazas kivalasztasahoz a klinikusoknak atfogdéan figyelembe
kell vennitk a beteg diagnosztikai szakaszat, tuneteit, életkorat, kortorténetét és csalddi anamnézisét. 2021-ben
az ACMG hatarozottan javasolta mind a WGS-t, mind a WES-t elsédleges vagy masodlagos tesztként ritka gene-
tikai betegségekben és veleszlletett rendellenességekben, fejlédési késésekben vagy értelmi fogyatékossagok-
ban szenvedd betegeknél.
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