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Seznam vysetreni

Pracovis$té Brno Vini¢ni Laboratot molekularni diagnostiky

Skladovani vzorka do transportu: Vsechny vzorky na vysetfeni pomoci metody PCR jsou stabilni
pii skladovani v lednici (2-8°C) po dobu 1-3 dnti. RNA viry (HCV, HIV, Enteroviry, Influenza) jsou
stabilni pfi skladovani v lednici (2-8°C) po dobu 1 dne. V piipadé potieby delsiho skladovani je nutno
vzorky zmrazit (-20°C). V ptipadé pouziti konzervacniho média, napf. pii vySetfeni urogenitalnich
patogent (Chlamydia trachomatis, Neisseria gonorrhoeae, Mycoplasma, Ureaplasma, HPV, aj.) jsou
vzorky stabilni az pil roku pfi pokojové teploté. Vzorky periferni krve na vySetieni lidského genomu
jsou stabilni pii pokojové teploté min. 3 dny, pii skladovani v lednici min. 1 mésic.

Geneticka vySetreni lidského genomu

Detekce mutaci v genu CFTR (cysticka fibroza)

34 mutaci + 1 polymorfismus
Stanoveni mutaci i polymorfismu alelove specifickou PCR s hybridizaci:

Mutace 1078delT Mutace 2789+5G>A Mutace 621+1G>T Mutace G85E Mutace R347H
Mutace 1717-1G>A | Mutace 3120+1G>A | Mutace 711+1G>T M“%f&'gg”“ Mutace R347P
Mutace 1898+1G>A | Mutace 3272-26A>G Mutace A445E Polymorfismus IS8 Mutace R553X

Mutace 2143delT Mutace 3659delC M“tace(zclig)Rde'z'S Mutace N1303K Mutace R560T

Mutace Mutace F508del
Mutace 2183AA>G 3849+10KbC>T (-CTT) Mutace R1162X Mutace W1282X
Mutace 2184delA Mutace 3905insT Mutace G542X Mutace R117H Mutace Y1092X
Mutace 2184insA Mutace 394delTT Mutace G551D Mutace R334W Mutace Y122X

VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA)
Stabilita vzorku: 2-8°C mésic
-20°C po delsi dobu

Doba odezvy: 3 dny — 1 mésic
Drubh veli€iny: pfitomnost/neptitomnost mutace, typ polymorfismu
Hodnoceni mutaci:

wild type = negativni = nemutovany homozygot

homozygot = mutovany homozygot

heterozygot = mutovany heterozygot
Hodnoceni polymorfismu:
Polymorfismus v intronu 8 spo¢ivé v riizné délce polytymidinového useku. Cim je dany polytymidinovy usek
krat8i, tim vice aberantnich transkriptd genu CFTR vznika kvili chybnému vystfizeni exonu 9 (viz obrazek).
Mozné hodnoceni: 5T/5T, 5T/7T, 5T/9T, 7T/7T, 7T/9T, 9T/9T

Obrazek popisuje mnozstvi normalniho transkriptu v zavislosti na délce polytimidinového useku v intronu 8.
Cim je dany polytimidinovy usek kratsi, tim vice abnormalniho transkriptu vznika (riziko cystické fibrozy
narusta).
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Detekce mutaci a polymorfismii trombofilnich faktori
Faktor Il — stanoveni mutace G20210A metodou real-time PCR
Faktor V (Leiden) — stanoveni mutace Arg506GIn (G1691A) metodou real-time PCR
MTHFR (C677T) — stanoveni mutace C677T (Ala222Val) metodou real-time PCR
MTHFR (A1298C) — stanoveni mutace A1298C (Glu429Ala) metodou real-time PCR
Faktor XIII — stanoveni mutace Val34Leu metodou real-time PCR
Faktor PAI-1 — stanoveni polymorfismu 4G/5G metodou real-time PCR

VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA)
Stabilita vzorku: 2-8°C mésic
-20°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-10 dni
Drubh veli€¢iny: pfitomnost/nepfitomnost mutace
Hodnoceni: wild type = negativni = nemutovany homozygot

homozygot — mutovany homozygot

heterozygot — heterozygot
Komentar:
Mutace ve faktoru II (G20210A) ma za nasledek zvySené mnozstvi prothrombinu v krevni plasmé, coz
zpisobuje nachylnost k tvorbé krevnich srazenin. Uvadi se, Ze riziko hlubokozilni tromboézy je v pfipadé mutace
zvySeno 2x-3x, riziko opakovanych trombdz dokonce 6x. V soucinnosti s dal$imi rizikovymi faktory a vnéjSimi
vlivy (Leidenskd mutace, mutace v MTHFR genu, dlouhodoba nepohyblivost, hormonalni antikoncepce) je tato
mutace pfi¢inou zvyseného vyskytu infarktu myokardu, mozkové mrtvice, poopera¢nich trombdz a komplikaci v
prubehu téhotenstvi a porodu.

Mutace ve faktoru V (A506G, G1691A, tzv. Leidenska mutace) vede ke tvorbé proteinu rezistentniho ke $tépeni
aktivovanym proteinem C (APC-R). Nasledkem je nepfiméfena aktivace prothrombinu a nachylnost ke tvorbé
krevnich srazenin. Uvadi se, ze riziko hlubokozilni tromboézy je v pfipadé¢ mutace v heterozygotnim stavu
zvySeno 3x-10x, v homozygotnim stavu dokonce 20x-80x. V soucinnosti s dal§imi rizikovymi faktory a vnéj$imi
vlivy (mutace ve faktoru II, mutace v MTHFR genu, dlouhodobé nepohyblivost, hormonalni antikoncepce) je
tato mutace pficinou zvySené¢ho vyskytu infarktu myokardu, mozkové mrtvice, pooperacnich trombo6z a
komplikaci v pribéhu te¢hotenstvi a porodu. Kombinace oralnich kontraceptiv s Leidenskou mutaci zvysuje
riziko Zilnich trombodz 30x-100x.

Pritomnost mutace v genu MTHFR vede ke snizeni aktivity enzymu, ktery je timto genem kdédovan. Disledkem
je zvySena hladina homocysteinu v krvi a naopak nedostatek metioninu. Nadbytek homocysteinu negativné
ovlivituje plazmatické bilkoviny i cévni sténu, coz pfispiva k rozvoji aterosklerézy a trombodzy. Trombotické
komplikace zapfi¢inéné mutaci v genu MTHFR se se projevi pfedev§im v souéinnosti s dalSimi rizikovymi
faktory (kombinace mutace C677T a A1298C v genu MTHFR, mutace ve faktoru II, Leidenskd mutace,
dlouhodoba imobilizace, hormonalni antikoncepce). Vliv mutaci pfitom roste s poétem postizenych alel v
genotypu jedince. Pritomnost vétsiho poctu mutaci genu MTHFR je spojovana s Alzheimerovou chorobou, se
snizenou Zivotaschopnosti plodu, s rozvojem neplodnosti u muzu i vyskytem diabetes mellitus I1. typu. Aktivita
enzymu u heterozygoti C677T dosahuje 60% oproti jedinci bez mutace, u homozygott je to pouze 30-40%. U
homozygott pro mutaci A1298C je pak aktivita enzymu na urovni 60-70%.

Polymorfismu V34L ve faktoru XIII ma protektivni charakter a je spojovana se snizenym rizikem zilni trombozy
¢i infarktu myokardu. Tento polymorfismus totiz umoziuje lehéi fibrinolyzu. Nicméné ptitomnost této mutace
zvySuje u zen riziko opakovanych potratli v prvnim trimestru, coz bylo zjiSt€no i v souvislosti s mutaci PAI-1

(4G/5G).

Polymorfismu 4G/5G v genu PAI-1 se vyznamné projevuje na zméné miry transkripéni aktivity tohoto genu.
Jeho hlavni funkci je pfitom inhibice plasminogenovych aktivatorti tkanového a urokinazového typu, které
podporuji fibrinolyzu. Alela 4G je asociovana s narGstem exprese genu PAI-1, a tedy sniZzenou mirou
fibrinolyzy. Homozygoti pro alelu 4G maji oproti homozygotim pro alelu 5G zvySenou hladinu PAI-1 az o 25%.
Alela 4G je tudiz v pfipadé ptitomnosti dal$ich trombofilnich mutaci (mutace ve faktoru Il, Leidenska mutace,
mutace v genu MTHFR) rizikovym faktorem pro vznik trombdz. Jedinci nesouci tuto alelu v homozygotni forme
maji az 2x vyssi riziko infarktu myokardu a az 6x vyssi riziko vzniku septického Soku pii meningokokové
infekci. Nositelé alely 4G genu PAI-1 maji také zvySené riziko pooperaénich tromboz. U Zen je zvySené riziko
komplikaci v t€hotenstvi a pii porodu.
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Detekce mikrodeleci na chromozomu Y
Lokus AZFa, lokus AZFb, lokus AZFc — detekce ptitomnosti/chybéni (delece) daného lokusu na
zaklad¢ amplifikace/chybéni specifickych sekvenci (STS markeri), které jsou jeho soucasti. Tyto
lokusy obsahuji geny nutné pro spravnou spermatogenezi, tudiz jejich delece vede ke geneticky
podminéné oligozoospermii nebo azoospermii.
VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA)
Stabilita vzorku: 2-8°C mésic
-20°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-10 dni
Drubh veli€¢iny: pfitomnost/neptitomnost delece
Hodnoceni:

bez delece (= negativni)

nalezena delece = v daném lokusu byla nalezena delece

Detekce mutaci v HFE genu (C282Y, H63D, S65C)
Mutace H63D - stanoveni mutace His63Asp (C187G) metodou real-time PCR
Mutace S65C - stanoveni mutace Ser65Cys (A193T) metodou real-time PCR
Mutace C282Y - stanoveni mutace Cys63Tyr (G845A) metodou real-time PCR
VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA)
Stabilita vzorku: 2-8°C mésic
-20°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-10 dni
Drubh veli€¢iny: pfitomnost/nepfitomnost mutace
Hodnoceni: wild type = negativni = nemutovany homozygot
homozygot = mutovany homozygot
heterozygot = mutovany heterozygot
Komentar:
Hereditarni hemochromatéza je dédiéna metabolickd porucha s autozomalné recesivni dédicnosti. Normalni
protein genu HFE se v komplexu s beta-2-mikroglobulinem vaze na receptory pro transferin v dvanactniku a
blokuje je. U komplexu tvofeného mutovanou formou proteinu nedochazi k blokovani receptoru, coz ma za
nasledek trvale zvySené vstiebavani zeleza z potravy a jeho akumulaci v parenchymatickych tkanich a organech
(jatra, slinivka bfis$ni, srdce, gonady, pokozka). Tyto organy pak muize nevratné poskodit. Mezi nejcastéjsi
ptiznaky hereditarni hemochromatozy patii zvySena pigmentace kize, diabetes mellitus nebo hepatomegalie.

Detekce polymorfismu C/T-13910

zpusobujiciho lakt6zovou intoleranci v dospélosti
Polymorfismus C/T-13910: stanoveni polymorfismu C/T13910 metodou real-time PCR
VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA)
Stabilita vzorku: 2-8°C mésic
-20°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-10 dni
Druh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost polymorfismu
Hodnoceni: T/T-tolerantni typ

C/T-tolerantni typ

C/C-intolerantni typ (hypolaktazie)
Komentar:
Laktozova intolerance je zptisobena neschopnosti organismu produkovat enzym laktaza, ktery laktozu (mlécny
cukr) ve stievech rozklada. Vsechny druhy zivoc¢isného mléka obsahuji laktozu, ktera se rozklada v travicim
ustroji za pomoci praveé enzymu laktdza na jednodussi cukry (galaktozu a glukdzu), které se dale vstiebavaji do
krevniho ob&hu. Pokud je laktazy nedostatek, mléény cukr se ve stievech nestravi a jeho piebytkem se pak zivi
prirozené stievni bakterie, které pii jeho zpracovani produkuji plyny (CO2 ¢i H2) a dalsi latky, které drazdi tlusté
stfevo a tim zpusobuji nadymani, stfevni koliky, prijmy a zvraceni. Méng Castymi projevy jsou atopické
ekzémy, nechutenstvi, paleni Zahy, pocit plnosti a bolesti bficha.

Ptiloha ¢. 3 LP, verze 14 Strana 3 (celkem 13)



Pfiloha €. 3 LP IFCOR

KLINICKE LABORATORE

Seznam vysetreni _—

Pracovis$té Brno Vini¢ni Laboratot molekularni diagnostiky

Stanoveni alely HLA-B27
Alela HLA-B27: stanoveni alely HLA-B27 metodou real-time PCR

VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA)
Stabilita vzorku: 2-8°C mésic
-20°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-10 dni
Drubh veli€¢iny: pfitomnost/nepfitomnost alely
Hodnoceni: pozitivni = ptitomnost alely (predispozice k ankylozujici spondylitidé — Bechtérevova nemoc)
negativni = nepfitomnost alely

HLA typizace DQ2, DQ8 — vyseti‘eni genetické predispozice k celiakii
Heterodimer DQ2 a DQ8: stanoveni alel metodou SSP-PCR
VySetifovany material: nesrazliva krev (EDTA)
Stabilita vzorku: 2-8°C mésic
-20°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-10 dni
Drubh veli€¢iny: pfitomnost/neptitomnost alel
Hodnoceni:
PFitomnost alel asociovanych s predispozici k celiakii
1) ptitomnost alel: DQA1*0501/DQB1*0201 (serologicky ekvivalent DQ2.5 pozitivni)
Komentai: U pacienta byly nalezeny alely DQA1 a DQBI1 lokusti asociované s celiakii.
Upozornéni: Tento vysledek nelze interpretovat jako potvrzeni celiakie. Diagndzu je potieba
potvrdit stanovenim protilatek ¢i dal$imi diagnostickymi postupy.

2) ptitomnost alel: DQA1*0201/DQB1*0202, DQA1*0505/DQB1*0301 (serologicky ekvivalent
DQ2.5 pozitivni)
Komentaf: U pacienta byly nalezeny alely DQA1 a DQB1 lokusi asociované s celiakii.
Upozornéni: Tento vysledek nelze interpretovat jako potvrzeni celiakie. Diagnozu je potieba
potvrdit stanovenim protilatek ¢i dal§imi diagnostickymi postupy.

3) piitomnost alel: DQA1*0301/DQB1*0302 (serologicky ekvivalent DQS8 pozitivni)
Komentai: U pacienta byly nalezeny alely DQA1 a DQB1 lokust asociované s celiakii.
Upozornéni: Tento vysledek nelze interpretovat jako potvrzeni celiakie. Diagnozu je potieba
potvrdit stanovenim protilatek ¢i dal§imi diagnostickymi postupy.

Piitomnost alel asociovanych s mirnou predispozici k celiakii

1) ptitomnost alel DQA1*0201/DQB1*0202 (serologicky ekvivalent DQ2.2 pozitivni)
Komentaf: Pritomnost haplotypu DQA1*0201/DQB1*0202. Nalezeny genotyp je asociovan s
mirnym rizikem celiakie.
Upozornéni: Tento vysledek nelze interpretovat jako potvrzeni celiakie. Diagndzu je potieba
potvrdit stanovenim protilatek ¢i dal§imi diagnostickymi postupy.

Nepiitomnost alel asociovanych s predispozici nebo mirnou predispozici k celiakii
Neptitomnost specifickych alel asociovanych s predispozici nebo mirnou predispozici k celiakii (DQ2
negativni, DQ8 negativni).
Komentaf: U pacienta nebyly nalezeny alely DQA1 a DQBI1 lokust asociované s celiakii.
Vysledek s vysokou pravdépodobnosti tuto diagnoézu vylucuje.
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HLA typizace — vySeti‘eni genetické predispozice k narkolepsii
Geneticka predispozice k narkolepsii: stanoveni ptitomnosti alely DQB1*0602 metodou SSP-PCR, ktera je
asociovana s genetickou predispozici k narkolepsii.

VySetifovany material: nesrazliva krev (EDTA)
Stabilita vzorku: 2-8°C mésic
-20°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-10 dni
Drubh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost alely DQB1*0602
Hodnoceni:
1) pozitivni

Komentaf: U pacienta byla nalezena alela DQB1*0602 asociovana s narkolepsii.

Upozornéni: Tento vysledek nelze interpretovat jako potvrzeni narkolepsie. Diagnézu je potieba

potvrdit dal$imi diagnostickymi postupy.

2) negativni
Komentaf: U pacienta nebyla nalezena alela DQB1*0602 asociovana s predispozici k narkolepsii.
Vysledek s vysokou pravdépodobnosti tuto diagndzu vylucuje.

Predispozice k osteoporoze
Geneticka predispozice k osteoporéze: stanoveni pfitomnosti rizikovych alel v genech COLIAL
(kolagen typu 1) a VDR (receptor vitaminu D) metodou PCR s reverzni hybridizaci.
VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA)
Stabilita vzorku: 2-8°C mésic
-20°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-10 dni
Druh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost rizikové alely (pro COLIAL je rizikovou alelou s, pro VDR alela B)
Hodnoceni: COLIAL: homozygot S/S, heterozygot S/s, homozygot s/s
VDR: homozygot b/b, heterozygot B/b, homozygot B/B
Komentar:
Osteopordza je generalizované onemocnéni kosti, charakteristické redukci density kosti a porusenou strukturou
tkan¢ skeletu. To zptsobi u starSich pacientll a postmenopauzalnich Zen zvyseni rizika zlomenin. Osteopor6za
ma slozitou etiologii a je ovlivnéna fadou environmentalnich faktor, jako je zplsob vyzivy (deficit vapniku,
alkohol, kofein); celkovy Zivotni styl (malo pohybu, malo ¢asty pobyt na pfimém slunci, koufeni) a hormonalni
vlivy. Testy provedené na dvojcatech ukazaly, ze genetické faktory jsou odpovédné za 80% variability v hustoté
kosti u populace. Hodnoceni rizikovych alel VDR-Bsml a COLIAL-Spl pomaha pfi stanoveni ¢asného stadia a
deédicné dispozice pro osteopordzu. Tato genotypizace umoziuje piedpovedét zvysené riziko osteoporotickych
fraktur ve star§im véku a poskytuje vhodné dal$i informace pro osteodensitometrii.
Polymorfismus Spl u alfal genu kolagenu typu 1 (COLIA1): alela s je spojena s redukci kostni hmoty. U
postmenopauzalnich Zen byla zjisténa o 2% niz$i densita kosti v kr¢ku a bederni patefi pii genotypu Ss. Pfi
genotypu ss byla densita niz$i o 4% v kr¢ku a 0 6% v bederni patefi oproti genotypu SS. Genotypy Ss a ss jsou
tedy predispozi¢ni pro osteoporotické fraktury predevsim u zen.
Polymorfismus Bsml u genu pro receptor vitaminu D (VDR): alela b je spojena s vyS$si densitou kosti, zatimco
alela B je spojena se ztratou kostni hmoty, a to i u zenskych pacientek trpicich ¢asnou formou revmatoidni
artritidy. Genotyp BB je spojen i s vyznamnym zvySenim rizika zlomenin u star§ich lidi. Pacienti s genotypem
BB ztraceji pfiblizné 4,9% density kosti v bederni patefi béhem obdobi 36 mésict, zatimco pacienti s genotypem
bb ztraceji pouze 0,1%.

Gilbertiv syndrom (intermitentni benigni hyperbilirubémie)
Stanoveni Gilbertova syndromu: stanoveni piitomnosti mutované alely UGTA1*28 v promotoru
genu UGTAI (kéduje enzym UDP-glukuronyltransferazu) metodou real-time PCR s HRM.
VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA)
Stabilita vzorku: 2-8°C mésic

-20°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-10 dni
Drubh veli€¢iny: pfitomnost/nepfitomnost rizikové alely UGTA1*28 (majici 7 opakovani TA)
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Hodnoceni: homozygot 6TA/6TA (zdravy jedinec), heterozygot 6TA/7TA, homozygot 7TA/7TA (Gilbertav
syndrom)

Komentar:

Gilbertiiv syndrom je benigni onemocnéni nevyzadujici terapii, jeho diagnostika je vSak vhodna pro vylouceni
uvadi v rozmezi 3-15%). Detekce této mutace je také vhodna pfed zahajenim 1é¢by medikamenty, které jsou
UDP-glukuronyltransferazou  metabolizovany = (napf. chemoterapeutika irinotekan), kde omezena
biotransformace muize vést k rozvoji toxickych uCinkl. Genotypizace poté umoziuje vcasnou redukci
terapeutickych davek ¢i volbu alternativni terapie.

Gilbertovym syndromem jsou postizeni homozygotni nositelé genotypu s inzerci TA v promotoru genu pro
UDP-glukuronyltransferazu, ktery je zodpoveédny za konjugacni fazi biotransformace bilirubinu. Nemutovana
varianta genu obsahuje 6 repetic TA, mutovana varianta pak nejcastéji 7 repetic.

Pouzity test poté detekuje praveé tuto mutovanou variantu (7 repetic TA), kterd je u kavkazské a afroamerické
populace nejcastéjsi. Piestoze jsou postizeni jedinci nejéastéji nositelé dvou mutovanych alel (7 repetic TA),
existuji i tzv. slozeni heterozygoti, ktetfi nesou dvé odlisné mutantni alely. Jejich frekvence mezi postizenymi
Gilbertovym syndromem je piiblizné¢ 2%. Je vSak nutno pamatovat i na tuto moznost, kterou tento test
nezohlediuje.

VySetieni rozvoje karcinomu délozniho ¢ipku (vySetieni metylace
tumorsupresorovych geni MAL, CADM1 a miR124-2)

VySetieni rozvoje cervikalniho karcinomu: stanoveni stupné metylace promotort tii tumor-
supresorovych gent dilezitych pro rozvoj karcinomu délozniho ¢ipku (MAL, CADM1 a miR124-2)
pomoci bisulfitické konverze metylovanych cytosini a relativni kvantifikace metylace promotort.
VySetfovany material: vytér cervixu do média (stejné jako pro vysetieni HPV)
Stabilita vzorku: 2-30°C 6 mésicl
Doba odezvy: 1-60 dni (2 mésice)
Druh veli¢iny: pozitivni/negativni riziko
Hodnoceni:
1) pozitivni
Komentaf: U pacientky BYLY zaznamenany zmény metyla¢nich stavii v regulacnich oblastech tumor-
supresorovych gentt (CADMI1, MAL, miR124-2). Pacientka ma vyrazné¢ zvySené riziko rozvoje
cervikalniho karcinomu. Doporucujeme expertni kolposkopii a biopsii.
Senzitivita testu je pro cervikalni karcinom 100% (specificita 71%) a pro CIN3+ 88,1% (specificita
61,8%).

2) negativni
Komentéi:
U pacientky nebyly zaznamendny zmény metyla¢nich stavii v regulaénich oblastech tumor-
supresorovych genti (CADM1, MAL, miR124-2). Vzhledem k validaci metody je doporu¢eno v tomto
pripadé opétovné testovani po 12 mésicich, jelikoz v nékterych piipadech metylaéni zmény u CIN3
pacientek jesté neprobéhly, piestoze je to diivod k 1é¢bé.
Senzitivita testu je pro cervikalni karcinom 100% (specificita 71%) a pro CIN3+ 88,1% (specificita
61,8%).
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Detekce DNA/RNA patogennich organismu

Panel respira¢nich patogenu
Panel respira¢ni patogeny (33 patogenii): detekce DNA/RNA Influenza A; Influenza A
H1IN1 pandem.; Influenza B; Influenza C; Parainfluenza 1, 2, 3, 4; koronaviry NL63, 229E,
0C43, HKU1; lidsky Metapneumovirus A, B; Rhinovirus; respiracni syncytialni viry A, B;
Adenovirus; Enterovirus; Parechovirus; Bocavirus; Pneumocystis jirovecii; Mycoplasma
pneumoniae; Chlamydia pneumoniae; Streptococcus pneumoniae; Haemophilus influenzae
typ B (detekuje také Haemophilus parahaemolyticus, ktery je spojen s faryngitidou);
Staphylococcus aureus; Moraxella catarrhalis; Bordetella pertussis (krom¢ Bordetella
parapertussis); Klebsiella pneumoniae; Legionella sp.; Salmonella sp.; Haemophilus
influenzae pomoci real-time PCR (vhodné piedev§im pro imunosuprimované pacienty po
transplantacich, onkologickych potizich, intubované pacienty, atd.)
VySetifovany material: preferovano-vytér do média (nosohltan, horni cesty dychaci), BAL, sputum (jiné
materialy po domluve)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny

-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Drubh veli€iny: ptitomnost/neptitomnost DNA/RNA patogenu ve vzorku

Hodnoceni: pozitivni = potvrzeni ptitomnosti DNA/RNA patogenu ve vzorku
negativni = nepotvrzeni pfitomnosti DNA/RNA patogenu ve vzorku

Detekce DNA/ RNA viru
Cytomegalovirus (CMV): detekce DNA viru metodou PCR

VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomis$ni mok, mo¢, plodova voda
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-3 dny
Drubh veli€iny: pfitomnost/neptitomnost DNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni = potvrzeni pfitomnosti DNA viru
negativni = nepotvrzeni ptitomnosti DNA viru

Enteroviry: detekce RNA viru metodou real-time PCR
VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA), mozkomisni mok
Stabilita vzorku: 1-4°C 1 den
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Druh veli€¢iny: pritomnost/neptitomnost RNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti RNA viru

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti RNA viru

Herpes simplex virus 1,2 (HSV 1,2): detekce DNA viru metodou real-time PCR
VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomi$ni mok, stér, vytér (cervix, pochva,
postizené misto)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Drubh veli€iny: pfitomnost/nepfitomnost DNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA viru

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA viru
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Human herpesvirus 6 (HHV6): detekce DNA viru metodou PCR
VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomis$ni mok
Stabilita vzorku: 1-4°C 3dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Druh veli€¢iny: pfitomnost/nepfitomnost DNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA viru

negativni=nepotvrzeni pritomnosti DNA viru

Virus klistové encefalitidy: detekce RNA viru metodou real-time PCR
VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA), mozkomis$ni mok, plasma, sérum, klisté
Stabilita vzorku: 1-4°C 1 den
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Drubh veli¢iny: ptitomnost/neptitomnost RNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti RNA viru

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti RNA viru

Lidsky papillomavirus vysoce-rizikové genotypy (HPV): detekce DNA viru metodou PCR
VySetiovany material: vytér, vytér do média (cervix, pochva, postizené misto)
Stabilita vzorku: vytér do média 2-30°C 6 mésict
Doba odezvy: 1-14 dni
Druh veli¢iny: pritomnost/nepfitomnost DNA HPV16, HPV 18, highrisk HPV (genotypy 31, 33, 35, 39, 45, 51,
52, 56, 58, 59, 66 a 68) ve vzorku
Hodnoceni: HPV16 pozitivni = potvrzeni pfitomnosti DNA HPV16
HPV16 negativni = nepotvrzeni pfitomnosti DNA HPV16
HPV18 pozitivni = potvrzeni pfitomnosti DNA HPV18
HPV18 negativni = nepotvrzeni pfitomnosti DNA HPV18
HPV highrisk pozitivni= potvrzeni ptitomnosti DNA nékterého genotypu highrisk HPV
HPV highrisk negativni= nepotvrzeni pfitomnosti DNA né&kterého genotypu highrisk HPV

Lidsky papillomavirus nizko-rizikové genotypy (HPV): detekce DNA viru metodou PCR
VySetfovany material: vytér, vytér do média (cervix, pochva, postizené misto)
Stabilita vzorku: vytér do média 2-30°C 6 mésict
Vytér 1-4°C 1den

Doba odezvy: 1-14 dni
Drubh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost lowrisk HPV DNA (genotypy 6, 11, 40, 42, 43 a 44)
Hodnoceni: lowrisk HPV pozitivni = potvrzeni pfitomnosti DNA lowrisk HPV

lowrisk HPV negativni = nepotvrzeni pfitomnosti DNA lowrisk HPV

Parvovirus B19: detekce DNA viru metodou PCR
VysetiFovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), plodova voda
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-3 dny
Druh veli¢iny: pritomnost/nepfitomnost DNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni ptitomnosti DNA viru
negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA viru

Rotavirus/Norovirus/Astrovirus
VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA), stolice odebrana do stabilizacniho media
Stabilita vzorku: 1-4°C 1 den
-20°-(-80)°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-3 dny
Drubh veli€iny: pfitomnost/neptitomnost RNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti RNA Rotaviru/Noroviru/Astroviru
negativni=nepotvrzeni piitomnosti RNA Rotaviru/Noroviru/Astroviru
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Varicella zoster virus (VZV): detekce DNA viru metodou real-time PCR
VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomi$ni mok, stér (postizené misto)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Drubh veli€¢iny: pfitomnost/neptitomnost DNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA viru

negativni=nepotvrzeni ptitomnosti DNA viru

Virus Epstein-Barrové (EBV): detekce DNA viru metodou PCR
VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomisni mok
Stabilita vzorku: 1-4°C 3dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Druh veli¢iny: pfitomnost/nepfitomnost DNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA viru

negativni=nepotvrzeni pritomnosti DNA viru

Virus hepatitidy B (HBV): kvantitativni detekce DNA viru metodou real-time PCR
VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA), sérum
Stabilita vzorku: 2-8°C 1 den; -80°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-14 dni
Drubh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost a kvantita DNA viru ve vzorku
Hodnoceni: HBV DNA detekovéna vyssi nez 1,1x108 IU/ml (vysledek nad horni hranici line4rniho rozsahu
testu)
HBV DNA detekovéna 29 - 1,1x108 IU/ml (vysledek v linedrnim rozsahu testu)
HBV DNA detekovana 6-29 IU/ml (vysledek pod dolni hranici linearniho rozsahu testu)
HBYV DNA detekovana niz$i nez 6 IU/ml (vysledek pod detekéni hranici testu)
HBYV DNA nedetekovana

Virus hepatitidy C (HCV): kvantitativni detekce RNA viru metodou real-time PCR
VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA), sérum
Stabilita vzorku: 2-8°C 1 den; -80°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-14 dni
Druh veli¢iny: pritomnost/nepfitomnost a kvantita RNA viru ve vzorku
Hodnoceni: HCV RNA detekovana vys§i nez 3,91x108 TU/ml (vysledek nad horni hranici linedrniho rozsahu
testu)
HCV RNA detekovana 25 - 1,1x108 IU/ml (vysledek v linedrnim rozsahu testu)
HCV RNA detekovana nizs§i nez 25 IU/ml (vysledek pod detekéni hranici testu)
HCV RNA nedetekovana

Virus hepatitidy E (HEV): detekce RNA viru metodou real-time PCR
VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA), sérum
Stabilita vzorku: 2-8°C 1 den; -80°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-14 dni
Druh veli¢iny: pritomnost/neptitomnost HEV RNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti RNA viru HEV
negativni=nepotvrzeni pfitomnosti RNA viru HEV

Virus Influenza: detekce RNA viru metodou real-time PCR

VySetiovany material: vytér do media (nosohltan, horni cesty dychaci), BAL

Stabilita vzorku: 1-4°C 1 den; -20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny

Druh veli¢iny: ptitomnost/nepiitomnost RNA viru Influenza A, B a pandemické chiipky HIN1ve vzorku

Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni piitomnosti RNA viru chiipky kmene A, B nebo pandemické chiipky HIN1
negativni=nepotvrzeni ptitomnosti RNA viru chiipky kmene A, B nebo pandemické chiipky HIN1
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Zika virus: detekce RNA viru metodou real-time PCR
VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA), plasma, sérum
Stabilita vzorku: 1-4°C 1 den
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Druh veli€iny: pfitomnost/nepfitomnost RNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti RNA viru

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti RNA viru

Detekce bakterialni DNA

Anaplasma phagocytophilum: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR
VySetifovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomi$ni mok, kliste
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Drubh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Borrelia burgdorferi (B.b. sensu stricto, B. afzelii, B. garinii): detekce DNA

mikroorganismu metodou real-time PCR
VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomi$ni mok, synovialni tekutina, mo¢, tkan,
punktat, kliste
Stabilita vzorku: 1-4°C 3dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Drubh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Bordetella pertussis

VySetfovany material: nasopharyngealni aspirat nebo stér

Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny

Doba odezvy: 1-3 dny

Druh veli¢iny: pritomnost/nepfitomnost DNA viru ve vzorku

Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu ve vzorku
negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu ve vzorku

Helicobacter pylori: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR
VySetfovany material: stolice odebrana do stabilizaéniho media
Stabilita vzorku: 1-25°C 3 dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 2-10 dni
Drubh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

negativni=nepotvrzeni ptitomnosti DNA mikroorganismu

Chlamydia pneumoniae: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR
VySetfovany material: BAL, sputum, vytér, nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Drubh veli€¢iny: pfitomnost/nepfitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu
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Chlamydia trachomatis: detekce DNA mikroorganismu metodou real-time PCR
VySetifovany material: ejakulat, mo¢, vytér, vytér do media (cervix, pochva, uretra, postizené misto)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny; vytér do media 2-30°C 12 mésict
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-5 dni
Druh veli¢iny: pfitomnost/nepfitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

negativni=nepotvrzeni piitomnosti DNA mikroorganismu

Legionella pneumophila: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR
Vysetfovany material: BAL, sputum, synovialni tekutina
Stabilita vzorku: 1-4°C 3dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Drubh veli€¢iny: pfitomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Mycobacterium tuberculosis KOMPLEX: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR
VySetfovany material: BAL, sputum, mo¢, ejakulat, stér, aj. (nevhodnym materialem je pouze krev!)
Stabilita vzorku: 1-4°C 1 tyden
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-10 dni
Druh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Mycoplasma pneumoniae: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR
VySetfovany material: BAL, sputum, vytér
Stabilita vzorku: 1-4°C 3, dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-3 dny
Drubh veli€¢iny: pfitomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku

Mycoplasma sp.: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR a druhova typizace na

M. genitalium a M. hominis
VySetiovany material: ejakulat, mo¢, vytér, vytér do media (cervix, pochva, uretra, postizené misto)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny; vytér do media 2-30°C 12 mésict
-20°-(-80)°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-5 dny
Druh veli¢iny: pritomnost/nepfitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni (M. genitalium)=potvrzeni ptitomnosti DNA M. genitalium
pozitivni (M. hominis)=potvrzeni piitomnosti DNA M. hominis
pozitivni (M. genitalium i M. hominis)=potvrzeni ptitomnosti DNA M. genitalium i M. hominis
negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Neisseria gonorrhoeae: detekce DNA mikroorganismu metodou real-time PCR
VySetiovany material: mo¢, vytér, vytér do media (cervix, pochva, uretra, postizené misto)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny; vytér do media 2-30°C 12 mésict
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-5 dni
Druh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu
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Toxoplasma gondii.: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR
VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomi$ni mok, plodova voda
Stabilita vzorku: 1-4°C 3dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-3 dny
Druh veli¢iny: pfitomnost/nepfitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

negativni=nepotvrzeni piitomnosti DNA mikroorganismu

Trichomonas vaginalis.: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR
VySetfovany material: ejakulat, mo¢, vytér, vytér do media (cervix, pochva, uretra, postizené misto)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny; vytér do media 2-30°C 12 mésicti
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-5 dny
Drubh veli€iny: ptitomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Ureaplasma sp.: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR a druhova typizace na

U. urealyticum a U. parvum
VySetiovany material: ejakulat, mo¢, vytér, vytér do media (cervix, pochva, uretra, postizené misto)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny; vytér do media 2-30°C 12 mésict
-20°-(-80)°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-5 dny
Druh veli¢iny: ptitomnost/nepfitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni (U. urealyticum)=potvrzeni piitomnosti DNA U. urealyticum
pozitivni (U. parvum)=potvrzeni pfitomnosti DNA U. parvum
pozitivni (U. urealyticum i U. parvum)=potvrzeni ptitomnosti DNA U. urealyticum i U. parvum
negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Universalni detekce bakterii: detekce DNA mikroorganismti metodou PCR-RFLP
VySetifovany material: primarné sterilni materialy jako je: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomisni
mok, tkan, vytér
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 3-10 dni
Druh veli€¢iny: pritomnost/nepfitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu + specifikace

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Universalni detekce mykotickych infekci: detekce DNA mikromycet metodou PCR-RFLP
VySetifovany material: primarné sterilni materialy jako je: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomisni
mok, tkan, vytér
Stabilita vzorku: 1-4°C 3dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 3-10 dni
Drubh veli€¢iny: pfitomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu + specifikace

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Detekce parodontalnich patogenii a predispozice genotypu Interleukinu-1 a HLA-DR4:
Porphyromonas gingivalis, Prevotella intermedia, Tannerella forsythia, Treponema denticola. Zhodnoceni
polymorfismt Interleukinu-1 a HLA-DR4 vzhledem k efektivité imunitni odpovédi, ktera ma vliv na rozsah
destrukce paradontu.
VySetfovany material: vytér z parodontalnich chobotl na vySetfeni patogent

Stér z bukalni sliznice na vysetfeni polymorfismu Interleukinu-1 ¢i HLA-DR4
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KLINICKE LABORATORE

Seznam vysetreni _—

Pracovis$té Brno Vini¢ni Laboratot molekularni diagnostiky

Stabilita vzorku: 2-8°C 3 mésice
-20°-(-80)°C po delsi dobu

Doba odezvy: 1-10 dni

Drubh veli€¢iny: pfitomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku, detekce rizikového polymorfismu

Interleukinu-1 a HLA-DR4

Hodnoceni:
pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA konkrétniho parodontalniho patogenu (Aggregatibacter
actinomycetecomitans, Porphyromonas gingivalis, Prevotella intermedia, Tannerella forsythia,
Treponema denticola) nebo rizikového polymorfismu Interleukinu-1 ¢i HLA-DR4
negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA konkrétniho parodontalniho patogenu (Aggregatibacter
actinomycetecomitans, Porphyromonas gingivalis, Prevotella intermedia, Tannerella forsythia,
Treponema denticola) nebo rizikového polymorfismu Interleukinu-1 ¢i HLA-DR4

Detekce STD patogenii: detekce DNA 5 nejzavaznéjsich patogenti: HSV1 a 2, HPV,

Chlamydia trachomatis, Neisseria gonorrhoeae, Treponema pallidum
VySetfovany material: vytér (cervix, pochva, uretra, postizené misto)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-10 dni
Drubh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni:
pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA konkrétniho patogenu (HSV1,2, HPV, Chlamydia trachomatis,
Neisseria gonorrhoeae, Treponema pallidum)
negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA konkrétniho patogenu (HSV1,2, HPV, Chlamydia trachomatis,
Neisseria gonorrhoeae, Treponema pallidum)
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