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Skladovani vzorka do transportu: Vsechny vzorky na vySetfeni pomoci metody PCR jsou stabilni
pti skladovani v lednici (2-8°C) po dobu 1-3 dnt. RNA viry (HCV, HIV, HEV, Enteroviry, Influenza,
TBEV, ZIKA) jsou stabilni pti skladovani v lednici (2-8°C) po dobu 1 dne. V piipadé potieby delsiho
skladovani je nutno vzorky zmrazit (-20°C). V piipad€é pouziti konzervacniho média, napf. pfi
vySetfeni urogenitalnich patogenti (Chlamydia trachomatis, Neisseria gonorrhoeae, Mycoplasma,
Ureaplasma, HPV, aj.) jsou vzorky stabilni az pul roku pii pokojové teploté. Vzorky periferni krve na
vySetieni lidského genomu jsou stabilni pii skladovani v lednici (2-8°C) po dobu 3-6 dnt.

Geneticka vySetreni lidského genomu

Detekce mutaci v genu CFTR (cysticka fibroza)

Stanoveni 36 (67) mutaci + 1 polymorfismu alelové specifickou PCR s naslednou fragmenta¢ni
analyzou:

V 1. kroku je analyzovan polymorfismus v intronu 9 (viz. nize) a nasledujicich 36 mutaci:
€.54-5940_273+10250del (dele ex2-3), ¢.254G>A (p.Gly85Glu), ¢.349C>T (p.Argl17Cys), c.350G>A
(p.Argll17His), c.489+1G>T, ¢.579+1G>T, ¢.948delT, c.1000C>T (p.Arg334Trp), c.1007T>A (p.lle336Lys),
€.1013C>T (p.Thr338lle), c.1040G>A (p.Arg347His), c.1040G>C (p.Arg347Pro), c.1519 1521delATC
(p.Jle507del), ¢.1521_1523delCTT (AF508), c.1545 1546delTA, ¢.1585-1G>A, ¢.1624G>T (p.Gly542Stop),
€.1652G>A (p.Gly551Asp), ¢.1657C>T (p.Arg553Stop), ¢.1679G>C (p.Arg560Thr), ¢.1766+1G>A,
€.2012delT, ¢.2051_2052delinsG, ¢.2052_2053insA, ¢.2657+5G>A, ¢.2988+1G>A, ¢.3140-26A>G, ¢.3194T>C
(p.Leul065Pro), ¢.3196C>T (p.Argl066Cys), ¢.3230T>C (p.Leul077Pro), c.3276C>A (p.Tyrl092Stop),
€.3484C>T (p.Argl162Stop), ¢.3528delC, ¢.3717+12191C>T, ¢.3846G>A (p.Trpl282Stop), ¢.3909C>G
(p.Asn1303Lys).

Ve 2. kroku je analyzovano nasledujicich 31 mutaci: c.1A>G (p.MetlVal), ¢.14C>T (p.Pro5Leu),
c.4_53+69delins299 (dele ex1), c.54-1161_164+1603del2875 (dele ex2), c.54-5811_164+2186delins182 (dele
ex2), ¢.115C>T (p.GIn39Stop), ¢.532G>A (p.Gly178Arg), ¢.579+5G>A (i5), ¢.1055G>A (p.Arg352GIn),
€.1127_1128insA, ¢.1585-9412A>G (ill), c.1736A>G (p.Asp579Gly), ¢.1753G>T (p.Glu585Stop),
€.1766+3A>G (i13), ¢.2052delA, ¢.328G>C (p.Asp110His), ¢.330C>A (p.Asp110Glu), ¢.720_741del22,
€.1645A>C (p.Ser549Arg), ¢.1654C>T (p.GIn552Stop), ¢.2620-674_3367+198del, ¢.2988+1173_3468+2111del
(dele i18-21), ¢.3197G>A (p.Argl066His), ¢.3454G>C (p.Asp1152His), ¢.3472C>T (p.Arg1158Stop),
€.3731G>A (p.Gly1244Glu), ¢.3884_3885insT, ¢.3964-3890_*3143delins5, ¢.3964-78_4242+577del,
€.4046G>A (p.Gly1349Asp), c.4251delA.

Sekvena¢ni analyza genu CFTR:
Jsou detekovany jednonukleotidové zamény a malé inserce a delece v kodujici a ptiléhajici nekddujici oblasti
genu (27 exonu).

VySetiovany material: 1) nesrazliva krev (EDTA)
2) amniocyty/choriové klky (nativni nebo kultivované v transportnim médiu)
3) vyizolovana genomova DNA z periferni krve (v TE nebo TB pufru)
Stabilita vzorku: 1) 2-8°C tyden
2) 2-8°C 2 dny
3) 2-8°C mésic, -20°C neomezené
Doba odezvy: 1-4 tydny
Druh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost mutace, typ polymorfismu
Hodnoceni mutaci:
wild type = negativni = nebyla detekovana mutace v genu CFTR
heterozygot = byla detekovana mutace v genu CFTR V heterozygotni formé
mut. homozygot = byla detekovana mutace v genu CFTR v homozygotni formé
slozeny heterozygot = byly detekovany dvé mutace v genu CFTR v heterozygotni formé

Hodnoceni polymorfismu:

Polymorfismus Vv intronu 9 spoéiva v riizné délce polytymidinového tseku. Cim je dany polytymidinovy usek
krat$i, tim vice aberantnich transkripti genu CFTR vznika kvili chybnému vystfizeni exonu 10 (viz obrazek).
Mozné hodnoceni: 5T/5T, 5T/7T, 5T/9T, 7T/7T, 7T/9T, 9T/9T
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Obrazek popisuje mnozstvi normalniho transkriptu v zavislosti na délce polytimidinového useku v intronu 9.
Cim je dany polytimidinovy usek kratsi, tim vice abnormalniho transkriptu vznika (riziko cystické fibrozy
nardsta).
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Detekce mutaci a polymorfismi trombofilnich faktori
Faktor Il — stanoveni mutace G20210A metodou real-time PCR
Faktor V (Leiden) — stanoveni mutace G1691A (Arg506GIn) 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 X111 — stanoveni mutace Val34Leu metodou real-time PCR
Faktor PAI-1 — stanoveni polymorfismu 4G/5G metodou real-time PCR
Panel trombofilnich mutaci - stanoveni mutaci/polymorfismi FV Leiden G1691A, FV R2 A4070G,
FIl G20210A, MTHFR C677T, MTHFR A1298C, PAI-1 4G/5G alelové specifickou PCR a naslednou

fragmentacni analyzou
VySetiovany material: 1) nesrazliva krev (EDTA)
2) vyizolovana genomova DNA z periferni krve (v TE nebo TB pufru)
Stabilita vzorku: 1) 2-8°C tyden
2) 2-8°C mésic, -20°C neomezené

Doba odezvy: 1-10 dni
Druh veli¢iny: pfitomnost/nepfitomnost mutace
Hodnoceni: wild type = negativni - nebyla detekovana mutace

heterozygot = byla detekovana mutace v heterozygotni formé (na 1 alele genu)

mut. homozygot = byla detekovana mutace v homozygotni formé (na obou alelach genu)

slozeny heterozygot = byly detekovany dvé mutace v heterozygotni forme
Komentar:
Mutace ve faktoru II (G20210A) ma za nasledek zvySené mnozstvi prothrombinu v krevni plasmé, coz
zpusobuje nachylnost k tvorbé krevnich srazenin. Uvadi se, Ze riziko hlubokozilni trombézy je v piipadé mutace
zvyseno 2x-3X, riziko opakovanych tromboz dokonce 6x. V soucinnosti s dalSimi rizikovymi faktory a vnéjsimi
vlivy (Leidenska mutace, mutace v MTHFR genu, dlouhodoba nepohyblivost, hormonalni antikoncepce) je tato
mutace pficinou zvysené¢ho vyskytu infarktu myokardu, mozkové mrtvice, pooperacnich tromb6z a komplikaci v
pribehu téhotenstvi a porodu.

Mutace ve faktoru V (AS06G, G1691A, tzv. Leidenska mutace) vede ke tvorbé proteinu rezistentniho ke Stépeni
aktivovanym proteinem C (APC-R). Néasledkem je nepfiméfend aktivace prothrombinu a nachylnost ke tvorbé
krevnich srazenin. Uvadi se, ze riziko hlubokozilni trombozy je v pfipadé¢ mutace v heterozygotnim stavu
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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, hormondlni antikoncepce) je
tato mutace pfi¢inou zvySené¢ho vyskytu infarktu myokardu, mozkové mrtvice, pooperacnich tromboéz a
komplikaci v pribéhu téhotenstvi a porodu. Kombinace oralnich kontraceptiv s Leidenskou mutaci zvysuje
riziko Zilnich trombdz 30x-100x.

Mutace ¢.4070A>G (p.His1299Arg), tzv. R2 mutace v genu F5 pro koagulaéni faktor V je relativng éasty mirny
rizikovy faktor trombdzy. Mutace zvysuje riziko kardiovaskularnich onemocnéni pro nositele Leidenské mutace.

Pfitomnost mutace v genu MTHFR vede ke snizeni aktivity enzymu, ktery je timto genem kédovan. Dusledkem
je zvySend hladina homocysteinu v krvi a naopak nedostatek metioninu. Nadbytek homocysteinu negativné
ovlivituje plazmatické bilkoviny i cévni sténu, coz pfispiva k rozvoji aterosklerézy a trombozy. Trombotické
komplikace zapfi¢inéné mutaci v genu MTHFR se se projevi pifedev§$im v soucinnosti 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 poctem postizenych alel v
genotypu jedince. Pfitomnost vétsiho poctu mutaci genu MTHFR je spojovana s Alzheimerovou chorobou, se
snizenou Zivotaschopnosti plodu, s rozvojem neplodnosti u muzi i vyskytem diabetes mellitus 11. typu. Aktivita
enzymu u heterozygoti C677T dosahuje 60% oproti jedinci bez mutace, u homozygoti je to pouze 30-40%. U
homozygott pro mutaci A1298C je pak aktivita enzymu na trovni 60-70%.

Polymorfismus V34L ve faktoru XIII ma protektivni charakter a je spojovan se snizenym rizikem Zilni trombézy
¢i infarktu myokardu. Tento polymorfismus totiz umoziuje leh¢i fibrinolyzu. Nicméné pfitomnost této mutace
zvysSuje u zZen riziko opakovanych potrati v prvnim trimestru, coz bylo zjisténo i v souvislosti s mutaci PAI-1
(4G/5G).

Polymorfismus 4G/5G v genu PAI-1 se vyznamné projevuje na zméné miry transkrip¢ni aktivity tohoto genu.
Jeho hlavni funkei je pfitom inhibice plasminogenovych aktivatorti tkanového a urokinazového typu, které
podporuji fibrinolyzu. Alela 4G je asociovana s nartstem exprese genu PAI-1, a tedy sniZenou mirou
fibrinolyzy. Homozygoti pro alelu 4G maji oproti homozygotim pro alelu 5G zvysenou hladinu PAI-1 az 0 25%.
Alela 4G je tudiz v piipadé ptitomnosti dal$ich trombofilnich mutaci (mutace ve faktoru Il, Leidenska mutace,
mutace v genu MTHFR) rizikovym faktorem pro vznik trombéz. Jedinci nesouci tuto alelu v homozygotni formé
maji az 2x vyssi riziko infarktu myokardu a az 6x vyssi riziko vzniku septického Soku pfi meningokokové
infekci. Nositelé alely 4G genu PAI-1 maji také zvySené riziko pooperacnich tromboz. U Zen je zvySené riziko
komplikaci v t€hotenstvi a pti porodu.

Detekce mutaci asociovanych s hereditarni hemochromatézou
Mutace H63D v genu HFE - stanoveni mutace His63Asp (C187G) metodou real-time PCR
Mutace S65C v genu HFE - stanoveni mutace Ser65Cys (A193T) metodou real-time PCR
Mutace C282Y v genu HFE - stanoveni mutace Cys63Tyr (G845A) metodou real-time PCR
Detekce 18 mutaci v genech HFE, TFR2, SLC40A1 — jsou analyzovany nasledujici mutace v genu
HFE: ¢.157G>A (p.Val53Met), c.175G>A (p.Val59Met), c.187C>G (p.His63Asp), ¢.189T>C
(p.His63His), ¢.193A>T (p.Ser65Cys), ¢.381A>C (p.GIn127His), ¢.480delC (p.Arg161Glyfs*50),
€.502G>C (p.Glu168GIn), ¢.502G>T (p.Glul68Stop), c.506G>A (p.Trpl69Stop), c.845G>A
(p-Cys282Tyr), ¢.848A>C (p.GIn283Pro). Déle jsou testovany Ctyfi genetické markery v genu TFR2:
€.178G>T (p.Glu60Stop), ¢.515T>A (p.Metl72Lys), ¢.750C>G (p.Tyr250Stop), ¢.1861 1872del12
(p.Ala621_GIn624del) a dva markery v genu SLC40A1: ¢.430A>C (p.Asnl44His), c.485_487delTTG
(p.Ala621_GIn624del). Cilenou molekularné genetickou analyzou uvedenych diagnostickych markerd
v genech HFE, TFR2 a SLC40A1 (FPN1) lze zachytit (resp. vyloucit) pfiblizné 90 % ptipadi onemocnéni
hemochromatdzou.
VySetfovany material: 1) nesrazliva krev (EDTA)

2) vyizolovand genomova DNA z periferni krve (v TE nebo TB pufru)
Stabilita vzorku: 1) 2-8°C tyden
2) 2-8°C mésic, -20°C neomezené

Doba odezvy: 1-15 dni dle rozsahu vySetieni
Druh veli¢iny: pfitomnost/nepfitomnost mutace
Hodnoceni: wild type = negativni - nebyla detekovana mutace
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heterozygot = byla detekovana mutace v heterozygotni formé (na 1 alele genu)

mut. homozygot = byla detekovana mutace v homozygotni formé (na obou alelach genu)

slozeny heterozygot = byly detekovany dvé mutace v heterozygotni formeé
Komentar:
Hereditarni hemochromatéza je dédi¢nd metabolickd porucha s autozomalné recesivni dédi¢nosti. 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 bfisni, srdce, gonady, pokozka). Tyto organy pak muze nevratné poskodit. Mezi nejcastéjsi
ptiznaky hereditarni hemochromatozy patii zvysena pigmentace ktize, diabetes mellitus nebo hepatomegalie.

Detekce polymorfismi v genu LCT

zpusobujicich primarni laktéozovou intoleranci
Polymorfismus T-13910C - stanoveni polymorfismu T-13910C metodou real-time PCR
Polymorfismus A-22018G - stanoveni polymorfismu A-22018G metodou real-time PCR
VySetiovany material: 1) nesrazliva krev (EDTA)
2) vyizolovand genomova DNA z periferni krve (v TE nebo TB pufru)
Stabilita vzorku: 1) 2-8°C tyden
2) 2-8°C mésic, -20°C neomezené

Doba odezvy: 1-10 dni
Drubh veli¢iny: pfitomnost/neptitomnost polymorfismu (mutace)
Hodnoceni: genotyp T/T, A/A - tolerantni typ, nebyla detekovana mutace

genotyp T/C, A/G - tolerantni typ, byla detekovana mutace v heterozygotni formé (na 1 alele genu)

genotyp C/C, G/G - intolerantni typ (hypolaktazie), byla detekovana mutace v homozygotni formé

(na obou alelach genu)

genotyp T/C+AJG v pozici trans - intolerantni typ (hypolaktazie), byly detekovany dvé mutace

V heterozygotni formé na obou alelach genu

Komentar:

Primarni laktézova intolerance je zptsobena uplnou nebo ¢aste¢nou neschopnosti organismu produkovat enzym
laktaza, ktery laktozu (mléény cukr) ve stievech $té€pi na jednodussi cukry (galaktozu a glukdzu), které se dale
vstiebavaji do krevniho ob&hu. Pokud je laktazy nedostatek, mléény cukr se ve stfevech nestravi a jeho
piebytkem se pak zivi pfirozené 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. Méné Castymi
projevy jsou atopické ekzémy, nechutenstvi, paleni zahy, pocit plnosti a bolesti bficha. Jednonukleotidové
polymorfismy v regula¢ni oblasti genu LCT snizuji expresi genu a tim zpisobuji nizkou produkci laktazy.
Pfitomnost polymorfismu v heterozygotni formé (pouze na jedné alele genu) zajistuje dostateCnou produkci
enzymu laktazy pro funkéni hydrolyzu laktézy, nicméné¢ diagndézu primarni intolerance laktdozy nevylucuje,
nebot’ jinou patologickou variantu genu LCT nelze vyloucit.

Detekce mutaci v genu ALDOB

zpusobujicich hereditarni fruktézovou intoleranci
Mutace G448C - stanoveni mutace ¢.448G>C (p.Alal49Pro) metodou real-time PCR
Mutace C524A - stanoveni mutace ¢.524C>A (p.Alal74Asp) metodou real-time PCR
Mutace C1005G - stanoveni mutace ¢.1005C>G (p.Asn334Lys) metodou real-time PCR
Mutace del4E4 - stanoveni mutace ¢.360_363del4 metodou real-time PCR
VySetiovany material: 1) nesrazliva krev (EDTA)
2) vyizolovana genomova DNA z periferni krve (v TE nebo TB pufru)
Stabilita vzorku: 1) 2-8°C tyden
2) 2-8°C mésic, -20°C neomezené
Doba odezvy: 1-10 dni
Druh veli€iny: pfitomnost/nepfitomnost mutace
Hodnoceni: wild type = negativni, nebyla detekovana mutace
heterozygot = byla detekovana mutace v heterozygotni formé (na 1 alele genu)
mut. homozygot = byla detekovana mutace v homozygotni formé (na obou alelach genu)
slozeny heterozygot = byly detekovany dvé mutace v heterozygotni formé
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Komentar:

Hereditarni intolerance fruktozy je zavazné autozomalné recesivné dédicné onemocnéni. Jedna se o neschopnost
organizmu metabolizovat fruktézu a podobné cukry (sachardézu, sorbitol) v dasledku chybéni enzymu
frukt6za-1-fosfataldolaza B (aldolaza B) kdédovaného genem ALDOB. Fruktdza-1-fosfat se hromadi v jatrech a
pisobi kompetitivni inhibici fosforylazy, brani $té€peni glykogenu na glukédzu a také glukoneogenezi. Piiznaky se
projevuji u kojencti po pfijeti potravy s fruktézou, patii k nim silné bolesti bficha, zvraceni, prijmy,
hypoglykémie zplsobena blokaci glykogenolyzy a glukoneogeneze. Dlouhotrvajici ptijem fruktézy vede k
hepatomegalii, zloutence, hyperaminoacidurii, proximalni tubularni renalni poruse, az jaternimu selhani. Cilenou
detekei téchto mutaci 1ze zachytit (resp. vyloucit) 85-90 % vsech pripadid onemocnéni.

Stanoveni alely HLA-B27

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

Vysetifovany material: nesrazliva krev (EDTA)

Stabilita vzorku: 2-8°C tyden

Doba odezvy: 1-10 dni

Druh veli€iny: pritomnost/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
VySetfovany material: 1) nesrazliva krev (EDTA)
2) vyizolovana genomova DNA z periferni krve (v TE nebo TB pufru)
Stabilita vzorku: 1) 2-8°C tyden
2) 2-8°C mésic, -20°C neomezené
Doba odezvy: 1-10 dni
Druh veli¢iny: ptitomnost/neptitomnost rizikovych 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 DQB1 lokust asociované s celiakii.
Upozornéni: Tento vysledek nelze interpretovat jako potvrzeni celiakie. Diagndzu je potfeba
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) pfitomnost alel: DQA1*0301/DQB1*0302 (serologicky ekvivalent DQS8 pozitivni)
Komentai: 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.

Pritomnost alel asociovanych s mirnou predispozici k celiakii

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

Nepfitomnost alel asociovanych s predispozici nebo mirnou predispozici K celiakii
Nepiitomnost specifickych alel asociovanych s predispozici nebo mirnou predispozici k celiakii (DQ2
negativni, DQS8 negativni).
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Komentéi: U pacienta nebyly nalezeny alely DQA1 a DQBI lokust asociované s celiakii.
Vysledek s vysokou pravdépodobnosti tuto diagndzu vylucuje.

Detekce polymorfismu v promotoru genu UGT1A1 zpusobujiciho

Gilbertiv syndrom (intermitentni benigni hyperbilirubémii)
Polymorfismus 6 TA/7TA - stanoveni piitomnosti inzerce TA v promotoru UGT1AL (6TA>7TA)
metodou real-time PCR s HRM.

VySetfovany material: 1) nesrazliva krev (EDTA)
2) vyizolovana genomova DNA z periferni krve (v TE nebo TB pufru)
Stabilita vzorku: 1) 2-8°C tyden
2) 2-8°C mésic, -20°C neomezené
Doba odezvy: 1-10 dni
Drubh veli¢iny: piitomnost/nepfitomnost mutantni alely UGTAL1*28 (majici 7 opakovani TA)
Hodnoceni: genotyp 6TA/6TA - zdravy jedinec, mutace nebyla detekovana

genotyp 6TA/7TTA — pienase¢ mutace, mutace byla detekovana v heterozygotni formé (na jedné

alele genu)

genotyp 7TA/7TTA — Gilbertav syndrom, mutace byla detekovana v homozygotni formé (na obou

alelach genu)

Komentar:

Gilbertliv syndrom je benigni onemocnéni nevyzadujici terapii, jeho diagnostika je vSak vhodna pro vylouéeni
uvadi v rozmezi 10-15%). Detekce této mutace je také vhodna pied zahajenim 1é¢by medikamenty, které jsou
UDP-glukuronyltransferazou  metabolizovany  (napf. chemoterapeutika irinotekan), kde omezena
biotransformace mize vést k rozvoji toxickych ucCinkli. Genotypizace poté umoziiuje vcasnou redukci
terapeutickych davek ¢i volbu alternativni terapie.

Gilbertovym syndromem jsou postizeni homozygotni nositelé genotypu s inzerci TA v promotoru genu
UGTI1AIl. Tento gen koéduje enzym UDP-glukuronyltransferazu, ktery je zodpovédny za piestavbu
nerozpustného/nekonjugovaného bilirubinu na rozpustny, konjugovany s Kyselinou glukuronovou. Piebytek
nekonjugovaného bilirubinu se hromadi v tkanich. Nemutovana varianta genu obsahuje 6 repetic TA, mutovana
varianta pak nejéast&ji 7 repetic. Cilenou analyzou poétu TA repetic v promotoru UGT1Al 6TA/TTA lze
zachytit (resp. vyloucit) ptiblizné 90 % ptipadi onemocnéni.

Detekce mutaci v genu ATP7B (Wilsonova choroba)
Jednonukleotidové zamény a malé inserce a delece v genu ATP7B jsou detekovany pomoci
sekvenacni analyzy kodujici a pfiléhajici nekodujici oblasti genu — je sekvenovano 21 exontl a ¢ast
promotoru genu ATP7B.

VySetiovany material: 1) nesrazliva krev (EDTA)
2) vyizolovana genomova DNA z periferni krve (v TE nebo TB pufru)
Stabilita vzorku: 1) 2-8°C tyden
2) 2-8°C mésic, -20°C neomezené

Doba odezvy: 3-15 dni
Druh veli¢iny: pfitomnost/nepfitomnost mutace
Hodnoceni: wild type = negativni, nebyla detekovana mutace

heterozygot = byla detekovana mutace v heterozygotni formé (na 1 alele genu)

mut. homozygot = byla detekovana mutace v homozygotni formé (na obou alelach genu)

slozeny heterozygot = byly detekovany dvé mutace v heterozygotni forme
Komentar:
Wilsonova choroba je autozomalné recesivné dédi¢né onemocnéni zptisobené deficitem méd’ transportujici
ATPazy 7B v dusledku defektu v genu ATP7B, ktery tuto ATPazu koduje. Deficitni meéd’ transportujici ATPaza
znemoziuje vyluCovani médi exkreci z hepatocytli do zluce a inkorporaci médi do apoceruloplasminu pro
syntézu ceruloplasminu. To vede ke kumulaci médi v organech, zejména v jatrech a mozku, které nevratné
poskozuje. Wilsonova choroba je klinicky velmi variabilni — rozliSuje se forma jaterni a neuropsychiatricka,
Casté jsou také symptomy oftalmologické, rendlni a hematologické. Jaterni forma tvofi asi 30 % vSech piipadu a
je typicka pro détsky vék a adolescentni obdobi. Projevuje se jako jaterni cirhoza, (fibro)steatdza, akutni nebo
chronicka neinfekeni hepatitida nebo jako fulminantni jaterni selhani. Neurologicko-psychiatricka forma je
dominujici formou manifestace u dospélych, nejcastéjsimi piiznaky jsou tfes, dysartrie, dystonie, poruchy feci,
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poruchy osobnosti, ataxie, anxiézné-depresivni syndrom, parkinsonsky syndrom. Az 15 % ptipadi onemocnéni
byva zachyceno jako forma asymptomaticka.

Detekce polymorfismii v genu NOD2/CARD15 - vySetieni

genetické predispozice ke Crohnové chorobé
Mutace Arg702Trp - stanoveni polymorfismu Arg702Trp sekvenacni analyzou DNA
Mutace Gly908Arg - stanoveni polymorfismu Gly908Arg sekvenaéni analyzou DNA
Mutace 3020insC - stanoveni polymorfismu 3020insC sekvenaéni analyzou DNA
VySetfovany material: 1) nesrazliva krev (EDTA)
2) vyizolovand genomova DNA z periferni krve (v TE nebo TB pufru)
Stabilita vzorku: 1) 2-8°C tyden
2) 2-8°C mésic, -20°C neomezené

Doba odezvy: 3-15 dni
Druh veli¢iny: ptitomnost/neptitomnost polymorfismu
Hodnoceni: wild type = negativni, nebyl detekovan polymorfismus

heterozygot = byl detekovan polymorfismus v heterozygotni formé (na 1 alele genu)

mut. homozygot = byl detekovan polymorfismus v homozygotni formé (na obou alelach genu)

slozeny heterozygot = byly detekovany dva polymorfismy v heterozygotni formé
Komentar:
Crohnova choroba je chronické zanétlivé onemocnéni stfev autoimunitni povahy, které se manifestuje vlivem
externich faktord (potraviny, mikroorganismy, stres) v zavislosti na genetickém pozadi. Tii nejcastéjsi
polymorfismy v genu NOD2 (pozdéji piejmenovany na CARDI15) - Arg702Trp, Gly908Arg a 3020insC se
vyskytuji ve 30-50 % vsech ptipadti onemocnéni. U nositelii jedné mutace (heterozygotll) se udava 3x vetsi
riziko rozvoje Crohnovy choroby a pfiblizné 40x vysS§i riziko u nositeld dvou mutaci. Tyto mutace se vSak
vyskytuji také u vice nez 10 % zdravé populace, znamenaji tedy pouze genetickou dispozici k onemocnéni,
konec¢nou roli v manifestaci onemocnéni hraji externi faktory.

Detekce mutaci v genu SERPINAI1 (dédi¢ny deficit alfa-1-antitrypsinu)
Alela S — stanoveni pfitomnosti mutace €.863A>T (p.Glu264Val) metodou real-time PCR nebo
sekvenacni analyzou
Alela Z — stanoveni pfitomnosti mutace ¢.1096G>A (p.Glu342Lys) metodou real-time PCR nebo
sekvenacni analyzou
Vzacné alely/varianty genu SERPINAL jsou detekovany pomoci sekvenacni analyzy kodujici a
priléhajici nekodujici oblasti genu a MLPA analyzy.

VySetiovany material: 1) nesrazliva krev (EDTA)
2) vyizolovana genomova DNA z periferni krve (v TE nebo TB pufru)
Stabilita vzorku: 1) 2-8°C tyden
2) 2-8°C mésic, -20°C neomezené

Doba odezvy: 2-20 dni v zavislosti na rozsahu pozadované analyzy
Druh veli€iny: pfitomnost/nepfitomnost mutace
Hodnoceni: genotyp MM/wild type — nebyla detekovana mutace

genotyp MZ/MS/heterozygot — byla detekovana mutace v heterozygotni formé (na 1 alele genu)

genotyp ZZ/SS/mut. homozygot — byla detekovana mutace v homozygotni formé (na obou alelach

genu)

genotyp SZ/slozeny heterozygot — byly detekovany dvé mutace v heterozygotni formé
Komentar:
Dédi¢ny deficit alfa-1-antitrypsinu je geneticky podminéné metabolické onemocnéni, ma autozomalné recesivni
dédi¢nost s kodominantni expresi (kazda alela genu odpovidd za polovinu tvorby proteinu v organismu).
Alfa-1-antitrypsin (AAT) je protein kédovany genem SERPINAL, tvofeny v jatrech a uvoliiovany do krevniho
feCisté. Je to inhibitor fady serinovych protedz, napf. trypsinu, chymotrypsinu, reninu, plazminu, trombinu,
neutrofilnimi buitkami a je uvolilovany pfi infekcich, poranéni a zanétu jako pfirozend ochrana organismu.
Pokud vSak neni jeji uvoliovani pevné fizeno AAT, miize elastdza poSkozovat normalni tkan, zvlasté plice a
jatra. Mutace v genu SERPINA1L vedou k nedostatku AAT nebo ke vzniku defektniho AAT, ktery je blokovan
V hepatocytech a jeho hromadéni poskozuje jaterni tkan. To vede k chronickému jaternimu zanétu, jaterni
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cirh6ze a mtze vyustit az v jaterni selhani nebo rakovinu jater. Deregulovana neutrofilni elastaza také poSkozuje
plicni sklipky, dochézi k jejich rozpadu a k rozvoji obstrukéni plicni nemoci (plicni emfyzém, dusnost, astma).
Alely Sa Zse vyskytuji u pacientd s dédi¢nym deficitem AAT ptiblizn€ v 98 % vSech ptipadd a vedou ke
snizeni hladiny AAT v séru. Rtizné kombinace alel M (standardni bez mutace), S (mutace S) a Z (mutace Z)
znamenaji riznou hladinu AAT v plazmé¢ a také fenotypovou variabilitu. Klinicky nejzavaznéjsi je genotyp ZZ
produkujici pouze 10-15 % bézné plazmatické koncentrace AAT. Jedna se o pacienty s plicnim a/nebo jaternim
poskozenim. Genotyp SS produkuje 50-60 % bézné plazmatické koncentrace AAT, coz vede pouze k mirnym
pfiznakiim onemocnéni. Slozeni heterozygoti SZ produkuji méné nez 40 % bézné plazmatické koncentrace AAT
a maji zvysené riziko vzniku plicniho emfyzému nebo jaterniho postizeni. Heterozygoti MS a MZ tvofi mensi
mnozstvi AAT (55-80 % bézné plazmatické koncentrace), jsou to prenaseCi mutace, ktefi nemaji zadné nebo
pouze velmi mirné znamky onemocnéni, mohou se u nich manifestovat nékteré autoimunitni nemoci, napft.
astma, revmatoidni artritida.
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Detekce DNA/RNA patogennich organismu

Panel respira¢nich patogent
Panel respira¢ni patogeny (33 patogenii): detekce DNA/RNA Influenza A; Influenza A
HIN1 pandem.; Influenza B; Influenza C; Parainfluenza 1, 2, 3, 4; koronaviry NL63, 229E,
0C43, HKUT; 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 ptfedev§im pro imunosuprimované pacienty po

transplantacich, onkologickych potizich, intubované pacienty, atd.)
VySetfovany 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 piitomnosti DNA/RNA patogenu ve vzorku

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

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

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

Doba odezvy: 1-3 dny
Druh veli€iny: pfitomnost/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 3 dny
-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 pfitomnosti DNA viru
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Human herpesvirus 6 (HHV6): detekce DNA viru metodou PCR
VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomisni mok
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

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

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA viru

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

Doba odezvy: 1-3 dny
Druh 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: pfitomnost/neptitomnost DNA HPV16, HPV 18, high-risk 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 high risk pozitivni= potvrzeni pfitomnosti DNA nékterého genotypu high risk HPV
HPV high risk negativni= nepotvrzeni pfitomnosti DNA nékterého genotypu high risk HPV

Lidsky papillomavirus nizko-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
vytér 1-4°C 1den

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

low risk HPV negativni = nepotvrzeni pfitomnosti DNA low risk HPV

Parvovirus B19: detekce DNA viru metodou PCR
VySsetiovany 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
Drubh veli¢iny: pfitomnost/nepiitomnost DNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA viru
negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA viru

Varicella zoster virus (VZV): detekce DNA viru metodou real-time PCR
VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomisni mok, stér (postizené misto)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny
-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 ptitomnosti DNA viru
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Virus Epstein-Barrové (EBV): detekce DNA viru metodou PCR
VySetfovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomisni mok
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 pfitomnosti DNA viru

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA viru

Virus hepatitidy B (HBV): kvantitativni detekce DNA 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: ptitomnost/neptitomnost a kvantita DNA viru ve vzorku
Hodnoceni: HBV DNA detekovéana vyssi nez 1,0x10° IU/ml (vysledek nad horni hranici linearniho rozsahu
testu)
HBV DNA detekovéna 10 - 1,0x10° IU/ml (vysledek v linedrnim rozsahu testu)
HBYV DNA detekovana nizsi nez 10 IU/ml (vysledek pod detekéni hranici testu)
HBYV DNA nedetekovana

Virus hepatitidy C (HCV): kvantitativni detekce RNA viru metodou real-time PCR
Vysetifovany 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/nepfitomnost a kvantita RNA viru ve vzorku
Hodnoceni: HCV RNA detekovana vy$§i nez 1,0x108 IU/ml (vysledek nad horni hranici linedrniho rozsahu
testu)
HCV RNA detekovéna 15 - 1,1x108 IU/ml (vysledek v linearnim rozsahu testu)
HCV RNA detekovana niz$i nez 15 IU/ml (vysledek pod detekéni hranici testu)
HCV RNA nedetekovana

Virus hepatitidy E (HEV): detekce RNA 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: 1-3 dny
Druh veli€iny: pfitomnost/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/neptitomnost RNA viru Influenza A, B a pandemické chiipky HIN1ve vzorku

Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti RNA viru chiipky kmene A, B nebo pandemické chiipky HIN1
negativni=nepotvrzeni pfitomnosti RNA viru chfipky kmene A, B nebo pandemické chiipky HIN1

Zika virus: detekce RNA viru metodou real-time PCR
VySetfovany 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/neptitomnost RNA viru ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti RNA viru

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti RNA viru
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Detekce bakterialni DNA

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

Doba odezvy: 1-3 dny
Drubh veli¢iny: piitomnost/nepfitomnost 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
Vysetifovany material: nesrdzliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomi$ni mok, synovialni tekutina, mo¢, tkan,
punktat, klisté
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny
-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

Bordetella pertusis: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR
Vysetirovany material: nasopharyngealni aspirat nebo stér
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny
Doba odezvy: 1-3 dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu
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
Vysetiovany material: stolice odebrana do stabilizaéniho media
Stabilita vzorku: 1-25°C 3 dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu

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

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

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

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

negativni=nepotvrzeni ptitomnosti DNA mikroorganismu

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

Doba odezvy: 1-3 dny
Druh veli€iny: pritomnost/nepiitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Mycobacterium tuberculosis KOMPLEX: detekce DNA mikroorganismu metodou real-
time 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: pritomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu
negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Mycoplasma pneumoniae: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR
Vysetiovany 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/nepfitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku

Mycoplasma sp.: detekce DNA mikroorganismu metodou real-time PCR a druhova typizace

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

Neisseria gonorrhoeae: detekce DNA mikroorganismu metodou real-time PCR
VySetirovany material: moc, vytér, vytér do media (cervix, pochva, uretra, postizené misto)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny; vytér do media 2-30°C 12 mésicu
-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

Toxoplasma gondii.: detekce DNA mikroorganismu metodou PCR
VySetiovany material: nesrazliva krev (EDTA, citrat sodny), mozkomi$ni mok, plodova voda
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny

-20°-(-80)°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-3 dny
Druh veli¢iny: pfitomnost/nepiitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu
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negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Trichomonas vaginalis.: detekce DNA mikroorganismu metodou real-time PCR
VySetfovany material: ejakulat, mo¢, vyter, 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/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Ureaplasma sp.: detekce DNA mikroorganismu metodou real-time PCR a druhova typizace

na U. urealyticum a U. parvum
Vysetirovany material: ejakulat, moc, 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/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni (U. urealyticum)=potvrzeni ptitomnosti 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 mikroorganismi metodou PCR-RFLP
Vysetiovany 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/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu + specifikace

negativni=nepotvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu

Universalni detekce mykotickych infekei: detekce DNA mikromycet metodou PCR-RFLP
Vysetirovany material: primarn¢ 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
Drubh veli€iny: ptfitomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku
Hodnoceni: pozitivni=potvrzeni pfitomnosti DNA mikroorganismu + specifikace

negativni=nepotvrzeni ptitomnosti DNA mikroorganismu

Detekce parodontalnich patogent a predispozice genotypu Interleukinu-1 a HLA-DR4:
Campylobacter rectus, Capnocytophaga gingivalis, Capnocytophaga sputigena, Eikenella corrodens,
Eubacterium nodatum, Fusobacterium nucleatum, Parvimonas micra, Prevotella intermedia, Porphyromonas
gingivalis, Tannerella forsythia, Treponema denticola

Zhodnoceni polymorfismu Interleukinu-1 a HLA-DR4 vzhledem k efektivité imunitni odpovédi, ktera ma vliv
na rozsah destrukce paradontu.
VySetfovany material: vytér z parodontalnich choboti na vySetfeni patogeni
stér z bukalni sliznice na vysetfeni polymorfismu Interleukinu-1 ¢i HLA-DR4
Stabilita vzorku: 2-8°C 3 mésice
-20°-(-80)°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-10 dni
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Druh veli€iny: pritomnost/neptitomnost DNA mikroorganismu ve vzorku, detekce rizikového polymorfismu

Interleukinu-1 a HLA-DR4

Hodnoceni:
pozitivni=potvrzeni ptitomnosti DNA konkrétniho parodontalniho patogenu (Aggregatibacter
actinomycetemcomitans, Campylobacter rectus, Capnocytophaga gingivalis, Capnocytophaga
sputigena, Eikenella corrodens, Eubacterium nodatum, Fusobacterium nucleatum, Parvimonas micra,
Prevotella intermedia, Porphyromonas gingivalis, Tannerella forsythia, Treponema denticola) nebo
rizikového polymorfismu Interleukinu-1 ¢i HLA-DR4
negativni=nepotvrzeni piitomnosti DNA konkrétniho parodontalniho patogenu (Aggregatibacter
actinomycetemcomitans, Campylobacter rectus, Capnocytophaga gingivalis, Capnocytophaga
sputigena, Eikenella corrodens, Eubacterium nodatum, Fusobacterium nucleatum, Parvimonas micra,
Prevotella intermedia, Porphyromonas gingivalis, Tannerella forsythia, Treponema denticola) nebo
rizikového polymorfismu Interleukinu-1 ¢i HLA-DR4

Detekce STD patogenii: detekce DNA 6 nejzavaznéjsich patogenti: HSV1 a 2, HPV,

Chlamydia trachomatis, Neisseria gonorrhoeae, Treponema pallidum metodou PCR
Vysetiovany material: vytér (cervix, pochva, uretra, postizené misto)
Stabilita vzorku: 1-4°C 3 dny
-20°-(-80)°C po delsi dobu
Doba odezvy: 1-10 dni
Drubh veli€¢iny: pfitomnost/nepfitomnost 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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