i i HEMATOGENETIKA / KARDIOGENETIKA
KOMPLEXNi POUKAZ NA LABORATORNI ¢ | B - P :
GENETICKE WSETRENI (ZP) Loborotote Iékoraké genetiky Nézev vySetieni Specifikace vySetieni Material Dny

F5 (leidenska mutace, ¢.1691G>A)

[] Trombofilie — faktor V. [ | STATIM 5 dnii AJAP K, B 10
(] Trombofilie - faktor Il [ ]  sTATMsang o PrOMOmOne202106A g g
ZDRAVOTNICKE ZARIZENI/LEKAR [] | Trombofilie - faktor V/R2 F5/R2 (p.H1299R) K,B 10
Razitko a podpis lékare: (adresa, telefon, e-mail .
Jméno a piijmeni pock ( : ] Trombofilie - faktor Xl F13A1 (p.V34L) KB 10
lékare:
"] Trombofilie MTHFR MIHFRGTICAT 129850 0 KB 10
I6z: T(mto podpisem stvrzuiji, Ze byl odpér p}’oveden s \nfor’mova— ] Trombofilie PAI-1 PAI-1, gen SERPINET (alela 4G/5G) A K,B 10
Specializace' nyltn souh\gs‘e[n p;:qggla a prohblasbun‘ ze ;)oggpsany IS pva’cut-'
= entem Je prilozen K zadance, nebo Dyl ponechan a je soucasti ~ S . .
dokumentace pacienta u indikujiciho Iékare. " | Beta-talasémie HBB (B-globin, 22 mutac) K,B 15
[ ] Familiarni hypercholesterolémie APOB-100 (p.R35000Q) K,B 10
PAGIENT 0 Hyper'llpoprotememlg / Ateroslfleroza / Ische- APOE (alely E2, E3, E4) KB 10
Jméno a pFijmeni micka choroba srdeéni / Alzheimerova choroba
] Tro[nht’)cytopenl'e /vl'schemlcka choroba srdecni GPlla, gen ITGA2B (p.L33P) K B 10
Bydlists / Gévni mozkova pfihoda
L] Hypertenze / Ischemicka choroba srde¢ni ACE (inzerce/delece 287 kb) K,B 10
Cislo pojisténce o M3 5 icka Eni
L Pohlavi: Muz [ | Zena | | [] | !schemicka choroba srdecni / FGB (c.-455GA) KB 10
) o Zdravotni Cévni mozkova prihoda
Zakladni diagndza: e . icka &éni olicni oit o1 -antitrvosi
pojistovna: ] Chronicka obstrukéni plicni nemoc / Deficit ou1-antitrypsinu, SERPINAT, alela S KB 10
Ostatni diagndzy: E-mail: Emfyzém plic (p.E264I) a alela Z (p.E342K) ’
Indikace oot [ ] ' Hemochromatoza HFE (p.C282Y, p.H63D) K,B 10
A elefon: .
k vySetreni: L] | Gilbertiv syndrom UGT1A1 (promotor, TATA box) K, B 10
D Bukalni stér (B) D Periferni krev v EDTA (molekularni genetika) (K) Nazev vySetfeni Specifikace vyseteni Material Dny
D Cervikalni stér (C) D Periferni krev v heparinu (cytogenetika) (KH) ['] ' Chronicka myeloidni leukémie BCR/ABL fizni gen K (7 ml) 7
D Plodova voda (AMC) D Choriové klky (CVS) H Myeloproliferativni onemocnéni JAK2 (p.VB17F) K 5.7
P - . Vlyplni laboratof: STATIM 3 dn )
D »Fetalni tkan“ z abortu (AB) D Fetalni krev v EDTA/heparinu (FK) ~¥p vr L] y
Cislo zadanky: N o Lo L ) Lo
D Uretralni stér (U) D Mikrobialni stér (M) Pfi negativnim vysledku vySetieni mutace JAK2/p.V617F poZadujeme déle vySetfit:
D Jiny typ, uvedte: 5 o o L .
Nazev vySetieni Specifikace vySetieni Material Dny
Datum a éas odberu: [ 1 | Myeloproliferativni onemocnéni MPL (p.W515L/K) K 15
DR Pl [ 1 | Myeloproliferativni onemocnéni CALR (exon 9) K (7 ml) 15
Zkratka: A — akreditovana metoda GHC GENETICS s.r.0., AP — akreditovana metoda Laboratofe Iékai'ské genetiky, s.r.0. L] | Myeloproliferativni onemocnéni JAK2 (exon 12) K 15
GHC GENETICS s.r.0., V HoleSovickach 1156/29, 182 00 Praha 8, Lahoratofe lékaiské genetiky s.r.0., Masarykovo Doba trvéni genetického testu se uvédi v pracovnich dnech. Platnost formulare od 1.7.2019
IC: 28188535, Bezplatna linka +420 800 390 390, nameésti 2667, Pardubice, PSC: 530 02, IC:03909689, TRANSPORTNi PODMINKY:
info@ghcgenetics.cz, akreditované podle CSN EN IS0 15189:2013 pod tel.: +420 466 611 203, info@genetikapardubice.cz, Typ vzorku (Zkratka); Objem, typ media; Cas dodani vzorku od odbéru. Teplota transportu viech vzorkii: 4-25°C, nezmrazit!
tislem 8124, certifikované podie CSN EN IS0 9001:2015, CSN EN IS0/ akreditované podie GSN EN IS0 15189:2013 pod Cislem 8080, Periferni krev v EDTA (K); 2-5 ml v EDTA; do 72h.  Choriové kiky (CVS); fyziologicky roztok nebo  Cervikalni stér (C); Copan® Swab — speciini
IEC 27001:2006. www.genetikapardubice.cz Plodova voda (AC); 15-20 ml; do 12 h. kultivaéni médium; do 24 h. odbérové souprava dodana nas laboratofi; do 24 h.
www.ghcgenetics.cz Periferni krev v heparinu (KH); 3-6 ml Fetalni tkan (AB); tkan abortu ve fyziologickém Uretralni stér (U); Copan® Swab — specidlni
v heparinu; do 72 h. roztoku nebo v kultivaénim médiu; do 24 h. odbérovd souprava dodand nasi laboratoff; do 24 h.
QAA Bukalni stér (B); stérovd tyCinka, bez media; Fetalni krev (FK); 3-6 ml v heparinu (cytogeneti-  Mikrobialni stér (M); Periodontis Plus® —
2 32 do 5 kalendafnich dni ka)/EDTA (mol. genetika); do 12 h. specidlni odbérova souprava dodana nasi
M 6124 ™ 8080 laboratoff; do 24 h.
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IMUNOGENETIKA
Nazev vySetieni Specifikace vySetieni Material Dny
. HLA alely DQA1, DQB1 A
[] Celiakie (raplotypy DQ2,., DQ2, . 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
[] Ankylozujici spondylitida _ N
(Bechtérevova choroba) HLA (alelicka skupina B*27) A/AP K,B 10
FARMAKOGENETIKA
Nazev vySetieni Specifikace vySetieni Material Dny
"] Metabolismus warfarinu CYP2(C9 (c.430C>T, ¢.1075A>C); VKORC1 KB 3

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

Vyska: Hmotnost: Vek:: Kavkazskeé etnikum | | Uzivani amioda | |
[ ] ' Chemoterapie 5-FU (pied Iécbou) DPYD (c.1905+1G>A) K,B 3
[ ]  Metabolismus thiopurinovych Iéciv TPMT (c.238G>C, ¢.460G>A, ¢.719A>G) K, B 3

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

Nazev vySetieni Specifikace vySetreni Material Dny
Karyotyp (chromoz. vyseteni, G-pruhy) = . . KH, AC, 20 (KH)
- " STATIM 10 dng &2 barvent AP CvS,ABFK 15 micars
L] (Zzli;ll(\agfo(::yr;, mozomDovg.?ll\).ﬁll'\:t:eo dnii Analyza zlomovych mist chromozomu KH 20
[] | VySetreni gonozomalni mozaiky Chromozomy X/Y AP KH ;L\ABC‘FiVS’ 2-3
L] ' FISH - aneuploidie chromozomu 13 Chromozom 13 AP ACA%VS’ 2-3
[ ]  FISH - aneuploidie chromozomu 18 Chromozom 18 AP AC:L\(E";VS‘ 2-3
[ ] FISH - aneuploidie chromozomu 21 Chromozom 21 AP ACA%VS’ 2-3
[ ] | FISH - aneuploidie chromozomii X,Y | Chromozomy X, Y AP AC‘A%VS‘ 2-3
[] Komplexni FISH - aneuploidie Chromozomy 13, 18,21, X,Y AP ACA%VS‘ 2-3
Mikrodele¢ni syndromy FISH AP KH, AG, CVS, 2-3
O AB, FK
H PCR diagnostika — aneuploidie K, AC, CVS, .
nutné dodat i krev probandky! Chromozomy 13,15, 16, 18, 21, 22, X, ¥ AB, FK -3
[] Jiné vySetieni

(po domluvé s laboratofi):

HEREDITARNi SYNDROMY (indikuje Kiinicky genetik)

Nazev vySetieni

OO O OO0 oo o o o) O

]

[
L]

Hereditarni karcinom prsu a ovarii
(HBOC)

HBOC/ Familiarni karcinom prostaty
Li-Fraumeni syndrom

Lynchiiv syndrom (HNPCC)

Familiarni adenomatdzni polyp6za (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
Jiny gen (zakrouzkujte):

A/ Akreditované geny
jsou zvyraznéné tuéné

BAP1, BARD1,

Izolace DNA

Prediktivni test specifické mutace Gen:

Verifikace specifické mutace Gen:

Specifikace vysetreni

[J BRCA1, BRCA2 - celé geny,
CHEK2 - ¢.1100delC, delece exoni 9-10  A/AP
] PALB2 - cely gen A

CHEK2 - cely gen

TP53 - cely gen

MLH1, MSH2, MSH6, EPCAM, PMIS2—celé geny
APC, MUTYH - celé geny

STK11 - cely gen

PTEN — cely gen

> >» >» >» >» > >

CDH1 - cely gen
CDKNZ2A, CDK4 - celé geny
VHL - cely gen

FH - cely gen

RET - cely gen

ATM - cely gen A
4493 gendl
BLM, BMPRI1A, BRIP1, ERCC2, ERCC3, FANCC

FANCM, FH, FLCN, GREM1, MET, MLH3, NBN, NF1, NF2, POLD],
POLE, PRKAR1A, PTCH1, RAD50, RAD51C, RAD51D, SDHB, SLX4,
SMAD4, SMARCB1, SUFU, WRN, WT1, UNC13D, MEN1, NTHL1, RB1

Izolace DNA z primdrniho vzorku, zméfeni
koncentrace a Cistoty DNA

Mutace:

Metoda: [JMLPA [ Sanger sekv. [JRT-PCR
Mutace:

Metoda: [JMLPA  [JSanger sekv.  [JRT-PCR

DALSi HEREDITARNi CHOROBY (indikuje Kiinicky genetik)

Nazev vySetreni

OO0 OO0 g o oo

Cysticka fibroza
Syndrom fragilniho X (FRAXA)
Spinalni muskularni atrofie
Mikrodelece Y-chromozomu
Mikrodeleéni syndromy
Wilsonova choroba
Crohnova choroba

Vrozena nesyndromova ztrata sluchu
Idiopaticky maly vrist

Jiné vySetieni

(po domluvé s laboratofi):

Specifikace vySetieni

LJSTATIM 7 dnii = CFTR (37-50 mutaci + IVS8-polyTG) ~ A/AP

FMR1
SMN1, SMN2 (MLPA) AP
AZFa, AZFb, AZFc, véetné SRY

C1STATIM 7 dnii - MLPA

ATP7B (cely gen)

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

GJB2 (cely gen)
SHOX (MLPA)

Material

< X X X XX X" =X =N

=

K B
K, B

K, B

Material
K
K
K
K, B

< X X X =

Mésice
do8

do 8
do 8
do 8
do8
do 8
do 8
do8
do 8
do 8

do 8

do8

do8
do8

do8

do2

do2

Dny
15
15
15
10
15
60

15

60
60
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