HEMATOGENETIKA / KARDIOGENETIKA

Nazev vySetieni Specifikace vysetieni Material Dny
KGMPLEXNi POUKAZ NA LABOR ATORNi Trombofilie - faktor V STATIM5dny |0 (€idenské mutace, C.16916>A) e KB 10
z 2 = H .DLLG F2 (protrombin, ¢.20210G>A
GENETICKE VYSETRENI (ZP) Trombofilie - faktor Il STATIM 5 dnil (protrombin, . > app | KB 10
Trombofilie — faktor V/R2 F5/R2 (p.H1299R) K, B 10
z o R Trombofilie - faktor XIII F13A1 (p.v34L) K,B 10
ZDRAVOTNICKE ZARIZENI/LEKAR
Trombofilie MTHFR MTHFR (c.677C>T, ¢.1298A>C) KB 10
Jméno a pfijmeni Razitko a podpis |ékare: (adresa, telefon, e-mail) A
Jékare: Trombofilie PAI-1 PAI-1, gen SERPINET (alela 4G/5G) . K B 10
162: Beta-talasémie HBB (B-globin, 22 mutaci) K,B 15
SN T T Familidrni hypercholesterolémie APOB-100 (p.R3500Q) K,B 10
’ Hyperlipoproteinémie / Aterosklerdza / Ische-
micka choroba srdeéni / Alzheimerova choroba APOE alely E2, E3, E4) K.B 10
PACIENT }rggz‘i’m‘;ﬁzc: p/ f'i;‘;';:m'cka choroba srdecni .., o 176A28 (p.L33P) KB 10
iz e i Hypertenze / Ischemicka choroba srdecni ACE (inzerce/delece 287 kb) K,B 10
Bydiiste Ischemickd choroba stdecini FaB 0455654 K8 10
Cévni mozkova piihoda
Cislo pojisténce " . 5 Chronicka obstrukeéni plicni nemoc / Deficit o1-antitrypsinu, SERPINAT, alela S
(fod. Gislo): Pohlavi: Muz Zena Emfyzém plic (p.E264) a alela Z (p.E342K) KB | 10
Zakladni diagnéza: 'Z)gjriag\tl%t‘ma: Hemochromatodza HFE (p.C282Y, p.H63D) K, B 10
Ostatni diagnzy: E-mail: Hemochromatoza oy D TFR2 (hmutacel FRNT e g 10
we;lég(t;%ni- Telefon: Gilbertiiv syndrom UGT1A1 (promotor, TATA box) KB = 10
HEMATO0-ONKOGENETIKA odb&r 8-10 ml v EDTA (v PO, UT, ST), transport do 24 hod.
ODEBRANY MATERIAL Gingivalni stér (G) Nazev vySetieni Specifikace vySetieni Material Dny
Bukalni stér (B) Periferni krev v EDTA (molekulamni genetika) (K) Chronicka myeloidni leukémie BCR/ABL fiizni gen K (7 mi) /
I . . Myeloproliferativni onemocnéni
Cervikalni stér (C) Periferni krev v heparinu (cytogenetika) (KH) yeiop STATIM 3 dny JAK2 (p.V617F) K 5-7
Plodova voda (AMC) Choriové klky (CVS) Myeloproliferativni onemocnéni JAK2 (p.V617F) — kvantitativni stanoveni K 15
,Fetalni tkai* z abortu (AB) Fetalni krev v EDTA/heparinu (FK) Vypini laborator:
Uretrélni stér (U) Mikrobialni stér (M) Cislo Zzadanky: Pri negativnim vysledku vysetieni mutace JAK2/p.V617F pozadujeme dale vySetfit:

Jiny typ, uvedte: Nézev vySetieni Specifikace vysetieni Material Dny
Myeloproliferativni onemocnéni MPL (p.W515L/K) K 15
Datum a ¢as odbéru: ; —
. Myeloproliferativni onemocnéni CALR (exon 9) K (7 ml) 15
Datum a Cas prijmu:
Myeloproliferativni onemocnéni JAK2 (exon 12) K 15

Zkratka: A — akreditovana metoda GHC GENETICS s.r.0., AP — akreditovana metoda Laboratore lékarské genetiky, s.r.o.,

FRA - flexibilni rozsah akreditace Doba trvani genetického testu se uvédi v pracovnich dnech.

TRANSPORTNi PODMINKY:

Typ vzorku (Zkratka); Objem, typ media; Cas dodani vzorku od odbéru. Teplota transportu vech vzorkii: 4-25°C, nezmrazit!

GHC GENETICS s.r.0., V HoleSovickach 1156/29, 182 00 Praha 8,IC: 28188535, Laboratore lékaiské genetiky s.r.o., Masarykovo

Bezplatna linka +420 800 390 390, Laborator +420 234 280 280
info@ghcgenetics.cz, akreditované podie CSN EN 1SO 15189:2013
pod &islem 8124, certifikované podle CSN EN ISO 9001:2015,

CSN EN ISO/IEC 27001:2006. www.ghcgenetics.cz

«
M 8124

némésti 2667, Pardubice, PSC: 530 02, IC:03909689,

tel.: +420 466 611 203, info@genetikapardubice.cz,
akreditované podle CSN EN ISO 15189:2013 pod &islem 8080,
www.genetikapardubice.cz

-~
M 8080

Periferni krev v EDTA (K); 2-5 ml v EDTA; do 72 h.  Choriové kiky (CVS); fyziologicky roztok nebo
Plodova voda (AC); 1520 ml; do 12 h. kultivaéni médium; do 24 h.

Periferni krev v heparinu (KH); 3-6 ml Fetalni tkan (AB); tkan abortu ve fyziologickém
v heparinu; do 72 h. roztoku nebo v kultivaénim médiu; do 24 h.
Bukalni stér (B); stérovd tyCinka, bez media; Fetalni krev (FK); 3-6 ml v heparinu (cytogeneti-
do 5 kalendarnich dni ka)/EDTA (mol. genetika); do 12 h.

Gingivalni stér (G); odbér odborny lékai laboratofi; do 24 h.

Cervikalni stér (C); Copan® Swab — specialni
odbérovd souprava dodand nasi laboratoff; do 24 h.
Uretralni stér (U); Copan® Swab — specidlni
odbérovd souprava dodand nasi laboratoff; do 24 h.
Mikrobialni stér (M); Periodontis Plus® —
specidlni odbérova souprava dodana nasi



IMUNOGENETIKA
Nazev vySetreni Specifikace vySetieni Material Dny
- HLA alely DQA1, DQB1 A
Celiakie (haplotypy DQ2,,, D2, DQ8) K.B 10
Laktézova intolerance LCT (C/T-13910, G/A -22018) K,B 10
Hereditarni fruktézova intolerance ALDOB (del4E4, p.A149P, p.A174D, p.N334K) K, B 10
Histaminova intolerance AOCT (4 vybrané mutace) K, B 10
Ankylozuijici spondylitida L -
(Bechtérevova choroba) HLA (alelicka skupina B*27) A K, B 10
FARMAKOGENETIKA
Nazev vysetieni Specifikace vySetieni Material Dny
Metabolismus warfarinu CYP2C9 (c.430C>T, ¢.1075A>C); VKORCT K B 3

(c.-1639G>A)
K vypoctu denni davky Warfarinu je nutné uvést vék, vysku, hmotnost, etnikum a pfipadné uzivani amiodaronu.

Vyska: Hmotnost:: Vek: Kavkazské etnikum UZivani amioda
Chemoterapie 5-FU (pied léchou) DPYD (c.1905+1G>A) K, B 3
Metabolismus thiopurinovych léciv TPMT (c.238G>C, ¢.460G>A, ¢.719A>G) K, B 3

CYTOGENETIKA (indikuje klinicky genetik) (transport do 24 hod., AC optimaing analyzovat do 12 hod.)

Nazev vySetieni Specifikace vysetreni Material Dny
Karyotyp (chromoz. vy3etieni, G-pruhy) = . ] KH, AC, 20 (k)
STATIM 10 dng | & 22 Parvent AP cus,ABLFK 15 oo
Ziskané chromozomové aberace ] I .
(ZCA, zlomy) STATIM 10 dnii Analyza zlomovych mist chromozomii KH 20
VySetreni gonozomalni mozaiky Chromozomy X/Y AP KHAABC’Ff(VS’ 2-3
FISH - aneuploidie chromozomu Ap
Moznost vybéru z chromozomii 13, 18, KH, AC, .
13 18 21,%,Y CVS,AB,FK | 20
21 XY
Komplexni FISH - aneuploidie Chromozomy 13,18, 21, X, Y AP KH, AC, 2-3
P P v 18,217 CVS, AB, FK
Mikrodeleéni syndromy FISH AP KH’/_\'LEC’Ff(VS’ 2-3

QF-PCR diagnostika — aneuploidie
Nutné dodat bukaini stér nebo krev probandky
QF-PCR diagnostika — aneuploidie

Chromozomy 13, 18, 21, X, Y K, BS, AC, FK 2-3

komplexni Chromozomy 13, 15, 16, 18, 21,22, X, Y K’Eg’ E&/S 2.3
Nutné dodat bukdlni stér nebo krev probandky ’

SurePrint G3 ISCA V2 CGH, SurePrint G3 K, AC, CVS,
Array GGH CGH+SNP Array, Custom design AB, FK 20-90

Jiné vySetieni
(po domluvé s laboratofi):

Hereditarni karcinom prsu a ovarii
(HBOC)

HBOC/ Familiarni karcinom prostaty
Li-Fraumeni syndrom

Lynchiiv syndrom (HNPCC)
Familiarni adenomatozni polypéza (FAP)
Peutz-Jeghersiiv syndrom

Cowdentiv syndrom

Hereditarni difuzni karcinom Zaludku
Familiarni melanom

Von Hippel-Lindau syndrom

Hereditarni leiomyomatodza a renalni
karcinom

Familiarni medularni karcinom $titné
Zlazy/ MEN II/ Hirschprungova choroba

Ataxia teleangiectasia/ HBOC
Klinicky exom

HEREDITARNi SYNDROMY (indikuje Kiinicky genetik)

Nazev vySetieni

Specifikace vySetreni

BRCA1, BRCA2 - celé geny,
CHEK2 - ¢.1100delC, delece exonii 9-10  A/AP

PALB2 - cely gen A/AP
CHEK2 - cely gen AAP
TP53 - cely gen AAP
MLH?1, MSH2, MSH6, EPCAM, PMS2—celé geny - A/AP
APC, MUTYH - celé geny A/AP
STK11 - cely gen A/AP
PTEN - cely gen NAP
CDHT - cely gen A/AP
CDKNZ2A, CDK4 — celé geny
VHL — cely gen
FH—cely gen
RET - cely gen
ATM - cely gen A/AP
4493 genil

Jiny gen (zakrouzkujte):  sap1, BARD1, BLM, BMPR1A, BRIP1, ERCC2, ERCC3, FANCC, FANCM,

A/ Akreditované geny
jsou zvyraznéné tuéné

Izolace DNA

Prediktivni test specifické mutace Gen:
Metoda: ~ MLPA

Verifikace specifické mutace Gen:
Metoda: ~ MLPA

DALSi HEREDITARNi CHOROBY (indikuje Kiinicky genetik)

Nazev vySetreni

Cysticka fibroza

Syndrom fragilniho X (FRAXA)
Spinalni muskularni atrofie
Mikrodelece Y-chromozomu
Mikrodelecni syndromy
Wilsonova choroba

Crohnova choroba

Vrozena nesyndromova ztrata sluchu
Idiopaticky maly vriist

Osteopordza

Smith-Lemli-Opitziv syndrom

Jiné vySetieni

(po domluvé s laboratofi):

STATIM 7 dnti  MLPA

FH, FLCN, GREM1, MET, MLH3, NBN, NF1, NF2, POLD1, POLE, PRKAR1A,
PTCH1, RAD50, RAD51C, RAD51D, SDHB, SLX4, SMAD4, SMARCBI,
SUFU, WRN, WT1, UNC13D, MENT, NTHL1, RB1, SPRED1

Izolace DNA z primdrniho vzorku, zméfeni
koncentrace a Cistoty DNA

Mutace:
Sanger sekv. RT-PCR
Mutace:
Sanger sekv. RT-PCR

Specifikace vySetieni

STATIM 7 dnii  CFTR (37-50 variant + VS9-TGIm(T)n) AAP_FRA

FMR1

SMN1, SMN2 (MLPA) AP_FRA
AZFa, AZFb, AZFc, vEetné SRY AP
AP_FRA
ATP7B (cely gen)

NOD2/CARD15 (c.2104C>T, ¢.2722G>C,
€.3019_3020insC)

GJB2 (cely gen)

SHOX (MLPA) AP_FRA
COL1A1 (c.104-441G>T); VDR (c.1174+283G>A)
DHCR?7 (vybrané patogenni varianty)

Material

< X X X X X X" " =
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K
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X X X X =X

K,B
K,AC, CVS,
AB, FK
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