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VdZeni kolegové

oslovujeme Vas s nabidkou zajimavych a v praxi ne vidy bézné provadénych analyz, které
realizujeme v nasich laboratofich skupiny AGEL a.s.

Mimo provozovani akreditovanych IGzkovych zdravotnickych zafizeni disponuje v €R skupina
AGEL siti akreditovanych zdravotnickych laboratofi dle mezindrodni normy 15189:2007
(od Plzeniska aZ po Ostravsko) a provozuje i laboratorni zatizeni v zahranici. Jsme radi, ze
odbornici z naseho holdingu se podileji mimo rutinni |é¢ebné preventivni a diagnostické
péce i na zadkladnim ¢i aplikovaném medicinském vyzkumu. Je ndm cti, Ze néktefi byli
vybrani, aby pracovali v grantovych komisich narodnich i mezinarodnich grantovych agentur,
védeckych i oborovych radach Spickovych lékarskych i védeckych institucich, redakénich
radach impaktovanych ¢asopist nebo dokonce pracuji v rdmci téchto rad jako editofi
jednotlivych Cisel. Jsme také radi, Ze nasi kolegové se mohou podilet i na pregradudini nebo
postgraduadlni vyuce vysokoskolsky vzdélanych pracovnik(, pracujicich ve zdravotnictvi. V
poslednich letech se nasi kolegové z laboratoti skupiny AGEL aktivné Gcastni i praci v ramci
Védecko vyzkumného institutu AGEL, ktery reprezentuji u ndas i v zahranici.

Chtéli bychom Vas informovat, Ze v nejblizsi dobé chystame vznik nepretrzité konzultaéni
sluzby AGEL (tzv. zelené laboratorni linky), kde by Vam nasi specialisté méli byt napomocni
jak priinterpretaci vySetreni a jejich dalsich indikacich, tak v radach o racionaini antibiotické
terapii.

V dalsim textu si Vas jiz nyni dovolujeme seznamit s nékterymi specialnimi vysetrenimi,
které provadime.

Tento informacni text budeme neustéle rozsifovat a bude k dispozici na nasich webovych
strankach, kde budete moci nalézt i Uplnou laboratorni pfirucku se vsemi vysetrenimi, kterd
jsou v nasich laboratofich provadéna, jejich interpretaci, indikaci i pre- a post-analytické
charakteristiky, které k indikaci i hodnoceni poZzadovanych vySetreni potrebujete znat.
V priloze dokumentu mUlZete nalézt nejcastéji pouzivané zadanky nasich laboratofi,
kontaktni informace na vedeni svozovych sluzeb a propagacni letdky, které upozornuji
na moznosti, kterymi Vam mlzZeme byt, jakozto holding, ktery se zabyva zdravotnickou
problematikou, napomocni.

Prejeme Vam hodné pracovni i osobni pohody a tésime se na dalsi spolupraci s Vami

S pozdravem
za kolektiv pracovniki laboratofi skupiny AGEL

Prof. MUDr. David Stejskal, Ph.D., M.B.A, EurChem
Garant obor( ,laboratorni medicina“ a ¢len lékarské rady AGEL a.s.
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1. Nabidka specialnich vysetieni

laboratorniho komplementu
a obecna specifikace jejich vyhod,
jejich mozné vyuziti

1.1.1 Hypertenze
1. Stanoveni volnych metanefrinii v plasmé

Davod vysetreni: zlaty standard diagnostiky feochromocytomu (pacienti s resistentni
sekundarni hypertenzi).

Vyhody: bez nutnosti hospitalizace, odpadaji nepresné sbéry moce. Staci 30-min
zklidnéni a odbér ze zakanylované paze do zkumavky s EDTA. V pfipadé vysledk(

v $edé zoné bud provedeni clonidinového testu nebo stanoveni indexu MN/adrenalin
a NMN/noradrenalin s korekci na vék. Ekonomicky pfinosné. Jde o efektivné
konzervativné ¢i operacné lécitelné onemocnéni.

2. Stanoveni PRA a aldosteronu v plasmé. Alternativné Ize vysetrit i koncentraci reninu.
Davod vysetreni: zlaty standard diagnostiky sekundarni hypertenze pfi poruse osy
R-A-A (pacienti s resistentni sekundarni hypertenzi). Efektivné konzervativné ¢i operacné
|écCitelné.

Vyhody: neni nutno pacienty hospitalizovat, sta¢i 30-min zklidnéni a odbér ze zaka-
nylované paze do zkumavky s EDTA. V pripadé vysledk( v Sedé zéné bud provedeni
testu s diuretiky nebo NacCl.

3. Stanoveni Chromograninu A v séru
Davod vysetreni: neuroendokrinni tumory, Ca prostaty, Ca plic.
Vyhody: Vysoka senzitivita z neuroendokrinnich tumort predevsim pro karcinoid
i feochromocytom.

4. Antikoagulacni lééba - monitorace novych antikoagulaénich Iéki
PRADAXA (ucinna latka Dabigatran ) XARELTO (ucinnd Iatka Rivaroxaban)
Duvod vysetreni: kontrola Gcinnosti antikoagulaéni |écby, ktera je indikovana jako pre-
vence cévni mozkové prihody a systémové embolie u pacientd s nevalvularnifibrilaci
sini nebo |écbé a sekundarni prevenci hluboké Zilni trombdzy.
Vyhody: jednorazové vysetreni z plasmy, stanoveni koncentrace ucinné latky daného
antikoagulacéniho léku, predchazeni krvacivych komplikaci pfi predavkovani.
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Stanoveni koncentraci prakticky vsech znamych antihypertenziv

Davod vysetreni: hlavnimi indikacemi stanoveni sérovych hladin antihypertenziv jsou
Casta non-compliance pacientl pfi farmakoterapii a nutnost monitoringu antihyper-
tenziv u osob s torpidni hypertenzi, u kterych je indikovana terapie metodou renalni
denervace. Zaroven se metoda muZe vhodné uplatnit pfi intoxikacich Iéky uvedenych
skupin. Konkrétné stanovujeme v nasi laboratofi niZze uvedené latky:

ACEI - Perindopril a jeho metabolit Perindoprilat, Ramipril a jeho metabolit Ramiprilat,
Trandolapril a jeho metabolit Trandolaprilat, Fosinopril, Enalapril

Betablokatory - Metoprolol, Bisoprolol, Betaxolol, Karvedilol

Ca blokatory - Amlodipin, Felodipin, Verapamil, Lerkanidipin, Nitrendipin, Nifedipin
Sartany - Telmisartan, Losartan, Valsartan, Irbesartan

Diuretika - Furosemid, Hydrochlorothiazid, Chlortalidon, Indapamid, Amilorid, Spi-
ronolakton a jeho metabolit Kanrenon

Centralné pusobici latky - Moxonidin, Rilmenidin, Klonidin, Urapidil, Doxazosin
Vyhody: ovéreni koncentrace ucinnych latek antihypertenziv a jejich metabolit(

v krvi s moZnosti presné titrace davkovani, personalizovana terapie, jako technika
jsou zde vyuzivany systémy LC-MS/MS.

1.1.2 Kardiologie, diabetologie, kardiovaskularni problematika,

1.

predcasna ATS
Stanoveni tzv. ,,IM odbéry“ (cTn, myoglobin, alternativné GP-BB), odbéry v 0-2-6 h
po prijmu na oddéleni (vzniku akutniho koronarniho syndromu-AKS).

Ddvod vysetfeni: platné doporuc¢eni NACB/AAC/ESC
Vyhody: sniZeni falesné pozitivity o soucasné falesné negativity solitérnich test(

Stanoveni novych a pfesnych ukazateli rezistence na insulin v séru, odhad kar-
diovaskuldrniho rizika (A-FABP, FGF-19, FGF-21, chemerin, adiponektin, visfatin,
omentin)

Dlvod vysetieni: sofistiko-
vany odhad kardiovasku-
larniho rizika se zvySenim
presnosti ve srovnani s béz-
né pouzivanymi parametry.

Vyhody: jednorazové vyset-
reni, bez nutnosti dodrzeni
preanalytickych podminek.

Sofistikovany odhad se-
krece insulinu — intaktni
proinsulin v séru

Davod vysetreni: odhad se-
krece insulinu u diabetikd
(predci stanoveni insulinu
a C-peptidu a nebyva ovliv-
néno preanalytickymi pod-
minkami).

Vyhody: jednorazové vyset-
feni, bez nutnosti dodrzeni
preanalytickych podminek.

Stanoveni kalcifikacnich
ukazateli — Fetuin-A, os-
teoprotegerin, fosfatoniny
v séru

SAGEL
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10.

11.

12.

13.

Davod vysetreni — odhad rizika vzniku kalcifikace cév kardiovaskularniho systému,
predikce rizika vzniku komplikaci ¢i smrti.

Vyhody: jednorazové vysetreni, bez nutnosti dodrzeni preanalytickych podminek.
Nema alternativu. Fetuin-A (nizké hodnoty = kalcifikace tepen),

osteoprotegerin (vysoké hodnoty = kalcifikace tepen), verifikovano 10-letymi studiemi
prezentovanymi v renomovanych svétovych casopisech

Stanoveni adiponektinu v séru

Davod vysetreni: odhad pritomnosti rizika komplikaci ATS (na HDL a ostatnich nega-
tivnich RF nezavisly rizikovy faktor pritomnosti ATS a rizika jejich komplikaci), obecné
akceptovany a uznavany. Souvisi tésné s reverznim transportem cholesterolu, coz jej
urcuje pro kombinaci se stanovenim HDL (HDL nemusi reflektovat pfimo na reverzni
transport a nemusi byt vZdy negativnim RF)

Vyhody: jednorazové vysetreni séra, vysoka predikéni, na ostatnich parametrech
nezavisla schopnost.

Stanoveni adipokinii v séru v ramci adipovaskuldrni osy a odhadu KV komplikaci —
ghrelin, leptin, resitin, ObRe, A-FABP, LPCL-2, Chemerin, visfatin, omentin, AngLP3,
AnglLP4, FGF19/21, ASP, atp.

Davod vysetreni: odhad pritomnosti rizika komplikaci ATS u specifickych pacientd,
monitorovani redukce hmotnosti a IR, odhad adipovaskularni osy (viz ukazatelé
rezistence na insulin).

Vyhody: jednorazové vysetreni séra

Stanoveni NT-proBNP/BNP v séru/plasmé
Davod vysetreni: odhad funkce srdecnich oddil(, odhad rizika KV komplikaci.
Vyhody: standardizované vysetreni, jednorazovy a presny test

Stanoveni agregace trombocytii po indukci kationickym propylgaldtem (CPG), ev.,
arachidondtem —

Davod vysetreni: odhad Ucinnosti terapie ASA, odhad rizika KV komplikaci.
Vyhody: standardizované vysetreni, jednordzovy, robustni a presny test

Stanoveni agregace trombocytii po indukci ADP
Davod vysetreni: odhad Gcinnosti clopidogrelem, odhad rizika KV komplikaci.
Vyhody: standardizované vysetfeni, jednorazovy, robustni a presny test

Stanoveni destickového receptoru P2Y12

DUvody vysetreni: zjisténi inhibice destickového receptoru P2Y12 u pacientl, Iécenych
jeho antagonistou (Clopidogrelem).

Vyhody: standardizované vysetreni, jednorazovy, robustni a presny test, moznost
kombinace s agregometrii po indukci ADP, ev. stanoveni polymorfismd CYP2C19/9
(viz dale)

Stanoveni mutaci CYP 2C19/C19+

Davod vysetreni: odhad pomalych a rychlych metabolizator( clopidogrelu (odhad
rezistence na clopidogrel prokazatelné vede k ucpani stentu i komplikacim ATS)
Vyhody: farmakogenomika, nejpresnéjsi zplsob odhadu, moZzna kombinace s agre-
gometrii (bod 8+9), robustni a presny test odhad ucinnosti clopidogrelem, odhad
rizika KV komplikaci.

Stanoveni mutaci GP la, GP llla
Davod vysetreni: familidlni resistence na podani antiagregacnich preparatd.
Vyhody: standardizované vysetreni

Stanoveni sCD40L

Davod vysetreni: odhad aktivity desticek

Vyhody: standardizované vysetreni, v kombinaci s agregometrii, stanovenim mutaci
CYP2C19 a GPla/llla vynikajici prediktivni hodnota
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14. Stanoveni polymorfismii CYP450 2C9 a VKORC1
Davod vysetreni: polymorfismy odpovidaji az za 50% variabilitu kolisani hladin PT
kumarin( a na druhé strané odhad rizikovych pacient(l z hlediska intracerebralnich
hemorhagii.

15. Stanoveni ukazatelii oxidativniho stresu (doporucujeme stanovit kombinaci prooxi-
dacnich a antioxidacnich ukazatel()

15a) Koenzym Q10 - jeho funkce je antioxidacni. Vaze volné radikaly, ¢imZ chrani
organismus, predevsim bunééné membrany, pred oxida¢nim stresem. Ma schopnost
regenerovat lipofilni antioxidant tokoferol (vitamin E), inhibuje oxidaci LDL
a preventiné pUsobi proti aterogenezi. Koenzym Q10 vyrazné také brani peroxidaci
cholesterolu, ¢imZ brani usazovani ¢astic LDL ve sténdach cév a rozvoji aterosklerdzy.
Davod vysetreni: jednoduchy a presny odhad miry oxidacniho stresu

15b) AOPP v séru — pozdni produkty oxidace.

Dlvod vysetreni: jednoduchy a presny odhad miry oxida¢niho stresu, predevsim
u osob s rendlnim selhavanim.

Vyhody: jednoduché, levné, presné, stabilni, ukazatel rizika KV komplikaci, kombinace
s MDA vhodna.

16. Trombofilni ukazatele (viz prehled
nize)

17. Lipidy, predcasna ateroskleréza
genetika: mutace ApoA V, ApoE
2/3/4, LPL, ApoC3, ApoB100, LDL
receptory (odbér EDTA). Bézna labo-
rator chol, HDL, LDL, Trg, CRP ultra
SOUBOR lipidy riziko s hodnocenim
rizika do 5, resp., 10 let (fatalni i ne-
fatalni prihody). Algoritmy Escore,
Framingham, Procam, Reynolds,
atp. MozZnost stanoveni lipolytic-
ké aktivity po indukci heparinem,
ev. testovaci snidané — pro od-
had aktivity LPL i absorpce tuk.
Vyhody: kalkulace rizika, odhad
etiologie

18. Lipidy, nedostatecna reakce na
terapii genetika: mutace ApoA V,
ApoE2/3/4, LPL, ApoC3, ApoB100,
LDL receptory (odbér EDTA).
Davod vysetreni: jedinci, ktefi nere-
aguji na terapii a maji napf. vysoké
trg maji typicky mutaci ApoAV, LPL,
ApoC3, jedinci, ktefi nereaguji na
|éCbu statiny efektivné i ApoB100, ApoE. MoZnost stanoventi lipolytické aktivity po
indukci heparinem, ev. testovaci snidané u osob s hypertriacylglycerolémii rezistentni
k 1é¢bé.

19. Stanoveni mutace JAK-2
Dlvod vysetreni: diagnostika osob
s polycytemia vera, esencialni trombocytémii ¢i idiopatickou myelofibrézou. Mimo
jiné spojeno s rizikem predcasnych komplikaci ATS.

20. Stanoveni mutaci v MPL genu u myeloproliferativnich neoplazii (MPN)
Dlivod vysetreni: zahrnuta v soucasnych klasifikacnich kritériich u Ph negativnich
myeloproliferativnich neoplazii (WHO 2008), jde o pomocny diagnosticky ukazatel,
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21.

22.

23.

24,

25.

26.

Stanoveni ADMA v plasmé

Duvod vysetreni: riziko kardiovaskularnich komplikaci, odhad pfitomnosti dysfunkce
endotelu. Jde o blokator syntézy NO a jedinci s komplikacemi mivaji vyznamné zvysené
hodnoty.

Melatonin
Davod vysetreni: tzv. biologické hodiny, jeden z ukazatel( starnuti. Monitorovani
hodnot melatoninu v rdmci zmény ¢asovych zén

Diagnostika hypertrofické kardiomyopatie
Davod vysetreni: Hereditarni formy onemocnéni. Provadi se vySetfeni genli TNNT2,
MYH7, MyBPC3 a dalsich.

Diagnostika dilatacni kardiomyopatie
Dlvod vysetreni: Hereditarni formy onemocnéni. Provadi se vySetreni genu genu
TNNT2, MYH7, MyBPC3, LMNA a dalsich.

Autoimunitné podminény Diabetes mellitus (DM 1. Typu, Dm typu LADA), diagnos-
tika a diferencidlni diagnostika

a) Stanoveni autoprotilatek proti dekarboxyldze kyseliny glutamové

Davod vysetreni: protilatky proti dekarboxylaze kyseliny glutamové (a-GAD) maji
prediktivni vyznam pro autoimunitni Diabetes mellitus typu LADA (Late autoimmune
Diabetes of Adults). Riziko nastupu onemocnéni do 5 let od detekce a-GAD se pohy-
buje kolem 50%. Tyto protildtky se mohou ve vysokych titrech vyskytovat i u pacient
trpicich DM 1. typu, resp. polyglanduldrnim autoimunitnim syndromem. Diferencialni
diagnostiku DM Ize pomérné dobre provést pomoci stanoveni autoprotilatek proti
insulinu (1AA) nebo proti tyrosinfosfataze (1A2). Protilatky proti IA2 jsou typicky pfi-
tomny u DM 1. typu. Jsou-li pouze pritomny protilatky proti GAD bez zvyseni anti-
-IA2, jde spise o typ LADA. Protilatky proti insulinu se nyni vyskytuji spiSe ojedinéle
a objevuji se u osob lééenych humannimi insuliny, které maji resistenci k této terapii.
Vyhody: vysoce citlivy marker pro DM typu LADA, pritomnost autoprotilatek vyznamné
napomaha odhadnout riziko individudiniho vyvoje DM. Soucasti tohoto vySetreni by
mélo pro spravnou diferencialni diagnostiku DM byti stanoveni autoprotilatek proti
insulinu (1AA) a proti tyrosinfosfataze 1A2.

b) Stanoveni autoprotildatek proti tyrosin-fosfatdze IA2

Duvod vySetreni: protilatky proti IA-2 (antigen Langerhansovych ostrivk( 2) se vyskytuji
u 50-80 % osob s nové diagnostikovanym DM 1. typu a u 2-5 % jejich pfibuznych. Jsou
vysoce asociované s rychlou progresi onemocnéni k prokazanému diabetu. Nékteré
studie prokazaly, Ze v pfipadé pozitivity anti-lIA-2 u pfibuznych pacienti s DM 1.typu
pravdépodobnost nastupu tohoto onemocnéni do 5 let 80%.

Vyhody: anti-IA-2 protilatky jsou pro DM 1.typu vice specifické nez protilatky proti
GAD (ty jsou typické pro DM typu LADA) a méné Casto se objevuji u jinych autoimu-
nitnich onemocnéni bez DM 1. typu. Maji i sporny vyznam v predikci a prevenci DM
1. typu.

c) Stanoveni autoprotilatek proti lidskému insulinu (IAA)

Duvod vysetreni: protilatky maji vyznam v diagnostice pacientt s diabetem mellitem.
Vyhody: spolecné s dalSimi protilatkami (anti-GAD, anti-IA2, ICA) maji vyznam pfi
odhadu rizika vzniku DM, at jiz DM 1. typu, LADA, nebo DM 2. typu ¢i GDM. Stanoveni
IAA je dllezité predevsim u déti a pro pacienty lIé¢ené insulinem (Iécba insulinem
nebyva dostatecné efektivni).

d) Stanoveni autoprotilatek proti burikdm Langerhansovych ostriivki pankreatu
Davod vysetreni: vysetreni protilatek proti bunkam Langerhansovych ostrivkd pan-
kreatu ICA (islet cell antibodies) slouZi k diferencialni diagnostice diabetu 1. typu. U
tohoto typu DM je pritomna autoreaktivita proti ostrivkovym burkam pankreatu.
Vyhody: ICA byvaji zachyceny 3-7 let pred klinickou manifestaci onemocnéni, maji
screeningovy a prognosticky vyznam, objevuji se u 70-80% pacientl s DM 1.typu.
Postupné tyto protilatky klesaji. Jejich vysetfeni je nahrazovano stanovenim anti-1A2.

Stanoveni vitamind v krvi:
Vitamin A, vitamin E, vitamin C, vitamin D, vitamin B6, Kyselina listovda, B12 (patfi i
do problematiky nutrice, gastroenterologie a pracovniho |ékafstvi)
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1.1.3 Gastroenterologie, dechova analyza

1.

Dechovy test s triglyceridy nebo skrobem C13

Dlvod vysetreni: odhad zevni sekrece slinivky bfisni.

Vyhody: jednorazové vysSetreni, neinvazivni, elegantni. Neni nutno pracovat se stolici.
Stabilita dechu v sa¢ku 7 dn(. PovaZovano za standard. V €R minimalné k dispozici.

Nemd srovnatelnou alternativu.
Edukacdni programy naleznete na http://laborator.nemsne.cz/.

Dechovy test s ureou C13

Dlvod vysetreni: odhad pritomnosti infekce HP v Zaludku.

Vyhody: jednorazové vysSetreni, neinvazivni, elegantni. Neni nutno pracovat se stolici.
Zlaty standard pro monitorovani efektu terapie. Stabilita dechu v sac¢ku 7 dn(.
Edukacdni programy naleznete na http://laborator.nemsne.cz/.

Dechovy test s acetdatem sodnym C13
Dlvod vysetreni: odhad motility Zaludku.
Vyhody: jednorazové vysSetreni, neinvazivni, elegantni. Neni nutno pracovat se stolici.
Stabilita dechu v sacku 7 dnd.

Edukacdni programy naleznete na http://laborator.nemsne.cz/.

Dechovy test s bikarbondtem C13
Dlvod vysetreni: sofistikovany odhad energetického vydeje

Vyhody: jednordzové vysetreni, neinvazivni, elegantni. Neni nutno pracovat s ne-
presnymi vypocty.

Stabilita dechu v sacku 7 dnd.

Edukacdni programy naleznete na http://laborator.nemsne.cz/.

Dechovy test s methacetinem C13

Dlvod vysetreni: odhad funkci jater (detoxikacnich predevsim).

Vyhody: predevsim u nejasného zvyseni jaternich testll a pfi podavani potencionalné
hepatotoxické Iécby. Pfed a po transplantaci jater. Jednorazové vysSetreni, neinvazivni,
elegantni. Sofistikovany odhad steatdzy, stupnd jaterni cirhdzy. Neni nutno pracovat
s biologickym materidlem mimo dechu. Stabilita dechu v sac¢ku 7 dn(i. Edukacni
programy naleznete na http://laborator.nemsne.cz/.

Dechovy test s bikarbondtem C13

Dlvod vysetreni: odhad energetického vydeje

Vyhody: rychlé, presné a exaktni stanoveni energetického vydeje.

Sofistikovany vypocet. Neni nutno pracovat

s biologickym materidlem mimo dechu. Stabilita dechu v sac¢ku 7 dn(l. Edukacni
programy naleznete na http://laborator.nemsne.cz/.
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10.

11.

12.

13.

La/Ma test (Stanoveni indexu lactulosa/manitol v moci)

Davod vysetreni: odhad pritomnosti diagndzy déravého streva (riziko vzniku sepse,
konfirmace dg celiakie, atp.).

Vyhody: jednordzové vysetfeni moce po vypiti testovaciho ndpoje (laborator doda).
Nem4d alternativu.

Stanoveni gastrinu v séru
Davod vysetreni: odhad pritomnosti diagndzy gastrinomu.
Vyhody: jednorazové vysetreni krve, event. zatéZzovy test po provokacni dieté.

Autoprotildtky pro diagnostiku autoimunitni hepatitidy v séru (M2/nativni komplex
podjednotek E1, E2, E3 pyruvdt dehydrogendzy, M2/podjenotka E2 z komplexu
oxoglutardtdehydrogendzy,M2/podjednotka E2 z komplexu oxoacid dehydrogendzy,
M2/podjednotka E2 komplexu pyruvdt dehydrogendzy, GP210, SP100, LKM1, LC1,
SLA, f-actin,SLA) — jako soubor hepatoblot)

Davod vysetreni: diagnostika autoimunitnich hepatitid.

Vyhody: vysoka efektivita stanoveni, vydavano s hodnocenim

Stanoveni ASCA
Davod vysetreni: diferencidlni diagnostika Colitis ulcerosa a Crohnovy nemoci.
Vyhody: zlaty standard, efektivni diagndza

Soubor ,Jaterni indexy”
Duvod vysetreni: odhad integrity jaternich bunék, proteosyntézy, regenerace jaternich
bunék.

Vyhody: souborové hodnoceni internistou, alternativa tzv. biochemicka biopsie.

Genetika Celiakalni sprue
Duvod vysetreni: detekce vybranych rizikovych HLA alel Il. tfidy (HLA-DQ2, HLA-DQS),
které jsou asociovany s rozvojem tohoto onemocnéni.

Vyhody: upfesnéni, vylouceni onemocnéni v pripadé nejednoznacnych histologickych
nalezd. Genetické vysetreni ma vysokou negativni prediktivni hodnotu, nepritomnost
predispozi¢nich alel DQ2/DQ8 témér s jistotou (95%) vyluéuje diagndzu celiakie.
Oproti sérologickému vysetreni protilatek vykazuje mensi vyskyt faleSné negativnich
vysledkd, zejména u déti mladsich 2 let a u pacientl na bezlepkové dieté.

Genetika Crohnovy choroby — analyza 3 sekvencnich variant v NOD2/CARD15 genu.
Davod vysetfeni: mutace jsou asociovany se zvySenou pravdépodobnosti rozvoje
Crohnovy choroby.
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Vysetreni enzymi duodendilni sliznice

Enzymatické stanoveni laktdzy
Dlvod vysetreni: je indikovan v pfipadé podezreni na malabsorpci s deficitem
disacharidaz.

Enzymatické stanoveni trehalézy
Dlvod vysetreni: je indikovan v pfipadé podezreni na malabsorbci s deficitem
disacharidaz.

Enzymatické stanoveni sachardzy
Dlvod vysetreni: je indikovan v pripadé podezreni na malabsorbci s deficitem
disacharidaz.

Enzymatické stanoveni alkalické fosfatazy
Duvod vysetreni: je indikovan u malabsorpce k vylouceni poruchy maturace enterocytu.

Enzymatické stanoveni laktdzy (fukozid)
Dlvod vysetreni: je indikovan v pripadé podezreni na malabsorbci s deficitem
disacharidaz.

Stanoveni pankreatické elastdzy ve stolici

Dlvod vysetreni: odrazi miru exokrinni funkce pankreatu a vyuziva se v diagnostice
chronické pankreatitidy, karcinomu pankreatu a dalsich insuficienci pankreatu. Lze
elegantné kombinovat s dechovou analyzou.

Barretiiv jicen — Pomoci klinickych, morfologickych a molekularné genetickych metod
selekce skupiny pacientll s potfebou vyssi observace.

Fekalni Calprotektin

Dlvod vysetreni: k odliSeni funkénich poruch gastrointestinalniho traktu tzv. IBS
(Irritable Bowel Syndrome — Syndrom drazdivého tracniku) od organickych poruch
tzv. IBD (ulcerdzni kolitida, Crohnova choroba). Vyhody vysSetreni: neinvazivni metoda,
obsah calprotektinu ve stolici koreluje s mnoZstvim leukocytl vyloucenych do stfevniho
lumen a je citlivym ukazatelem pritomnosti zdnétu ve streve.

Odbér: vzorek stolice velikosti fazole (1-5 g) odebrat do parazitologické zkumavky.
Vzorek je stabilni 3 dny pfi 4-8 °C.

Vysetreni Calprotectinu v ascitu

Dlvod vysetreni: diagnostika spontanni bakteridlni peritonitidy (SBP). MnoZstvi
Calprotectinu v ascitu je Umérné poctu neutrofil(. PFi zvyseni poctu neutrofil(i nad
250 bb/ul ascitické tekutiny je vysoké riziko vzniku SBP a je nutné zahajit dlouhodobou
antibiotickou lé¢bu.

Vyhody vysetfeni: vysokd senzitivita (100%), specifita (84,7%) a dobra
reprodukovatelnost testu. VySetreni Ize provést i statimove.

Fenotypizace bunék ziskanych z biopsie sliznice duodena: CD3+, CD2+, CD7+, CD4+,
CD8+, TCR

Duavod vysetreni: fenotypizace intraepitelialnich lymfocyt( (IEL) pritokovou cytometrii
ma prinos hlavné v diagnostice refrakterni celiakie neodpovidajici na Ié¢bu resp. dietu.
Zjistuje se zastoupeni populace patologickych aberantnich T-lymfocytd k vylouceni
prechodu do T-lymfomu (EATL).

Vyhody vysetreni: analyza materidlu pfimo z mista zanétu, zvysuje efektivitu
diagndzy.

Porfyrie - pentakarboxyporfyrin, Hexakarboxyporfyrin, Heptakarboxyporfyrin, Ko
proporfyrin |, Koproporfyrin Ill, Uroporfyrin
Dlvod: podezieni na porfyrie

oAGEL
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1.1.4 Nefrologie
1.

Stanoveni lipocalinu-2 (NGAL) v moci (séru)

Davod vysetreni: odhad rizika vzniku rendalniho selhani, resp. i rejekce stépu.
Vyhody: jednorazové vysetreni krve nebo moce, vyznamné zvysuje efektivitu diagnozy,
pro monitorovani stavu. Vysoka predikéni schopnost.

Stanoveni cystatinu C v séru v¢.odhadu GF

Davod vysetreni: odhad GF a predikce kardiovaskularniho rizika.

Vyhody: jednorazové vysetreni krve, vyznamné zvysuje efektivitu diagndzy, pro
monitorovani stavu u pacientd s atrofii svali, mobilitou ¢i naopak pacient(i se svalovym
poranénim atp., nezavisly na dieté.

Soubor ,,Funkce ledvin“

Dlvod vysetreni: komplexni odhad funkce ADH, odhad GF dle 3 rovnic (MDRD,
cystatinu,clearence), mineralni bilance, proteinové spektrum v moci (krev+moc).
Vyhody: jednorazové vysetreni krve a moce, lze odhalit i incidentni nefropatie, vyhody
pfi monitorovani stav(.

Stanoveni Indexu selektivity proteinurie (moc)
Davod vysetreni: komplexni odhad selektivity proteinurie.
Vyhody: jednorazovy a presny ukazatel.

Stanoveni erytropoetinu
Davod vysetreni: onkomarker, diferencidlni diagnostika anemii u CRI.
Vyhody: definitivni potvrzeni.

Stanoveni intaktniho PTH
Dlvod vysetreni: primarni, sekundarni ¢i terciarni hyperparatyredza, optimalné v
ramci souboru hyperpara.

Stanoveni ADH

Stanovujeme spolecné se souborem funkce ledvin (krev + sbirana mo¢, jeho funkce),
ale i samostatné (jeho koncentrace).

Davod vysetreni: diagnostika etiologie polyurii (deficit ADH) nebo naopak SIADH, v
kombinaci se souborem ,,Funkce ledvin®, viz vyse.
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8. Uromodulin v séru
Davod vysetreni: presny odhad nefropatie, i incipietni, predchazi zvyseni jednotlivych
proteind v moci.

Vyhody: jednorazové vysetreni z krve (sérum), elegantni, rychlé.

Stanoveni autoprotildtek proti receptoru pro fosfolipdzu A2
Dlvod vysetreni: protilatky proti receptoru pro fosfolipazu A2 sehravaji vyznamnou
roli v patogenezi idiopatické membrandzni nefropatie (IMN), kterd je u dospélych
pacient( (zejména starsich 40 let) nejcastéjsi pri¢inou nefrotického syndromu. Vazbou
autoprotildtek na receptor vznikaji imunokomplexy, které spoustéji aktivaci
komplementu a nadprodukci kolagenu IV a lamininu. Vysledkem je destrukce a
poskozeni podocytli a nasledné uvolfiovani proteinti do primarni moce (proteinurie).
Vyhody: vysokd specifita pro IMN - byly nalezeny v séru 70% pacientd s IMN.
Nenachazeji se u zdravych jedinc(, u pacientt s lupusovou anebo IgA nefropatii.
Vysetreni Ize provést i statimové.



Zdravotnické laboratofe akreditované podle ISO 15189:2007

SAGEL

1.1.5 Pneumologie

1.

Stanoveni Interleukin 2 receptoru, (alternativné s-ACE) v séru
Davod vysetreni: diagnostika sarkoiddzy.
Vyhody: vysoka efektivita diagndzy, spolecné s bodem 2).

Analyza bronchoalveoldrni lavdZe (BAL) pritokovou cytometrii — poéet bunék, CD3+,
CD4+,CD8+ T-lymfocyty, IRI

Dlvod vysetreni: diagnostika sarkoiddzy (vysoké IRl — diagnosticky ukazatel pro
sarkoiddzu) a dalsich intersticialnich plicnich nemoci.

Vyhody: vysoka efektivita diagndzy, spolecné s bodem 1).

Analyza IGRA (Interferon Gamma Release Assay) — QuantiFeron-TB test, T-SPOT —
Duvod vysetreni: diagnostika latentnich a aktivnich forem plicni i mimoplicni infekce
M.tuberculosis. Jedna se o specificky a senzitivni test zaloZeny na specifické stimulaci
T-lymfocytl a nasledné produkci IFN-y.

Vyhody: kratka doba odezvy — 1 tyden, vynikajici prediktivni hodnota.

Rozsdhld serologickd diagnostika a diagnostika infekci pomoci RT PCR, resp. priikaz
patogenu po kultivaci technologii MALDI-TOF (viz dale)

1.1.6 Revmatologie, Kostni metabolismus

1.

Stanoveni Aggrecanu (ukazatel poskozeni chrupavek), CDR (ukazatel obratu chru-
pavek), anticitrulinové protilatky (zlaty standard pro RA), TRAP 5b (selektivni
a specificky ukazatel po¢tu a aktivity osteklastii), ALPk, DPD, osteokalcin, ICTP,
CTx — ukazatele urovné kostni remodelace (Ize i s komentdrem osteologa v ramci
souboru ,,Osteo” - viz ddle), ENA, ANA.

Davod vysetieni: choroby skeletu.

Vyhody: komplexni diagnostika

Soubor ,,Osteo” s hodnocenim osteologem (krev+moc), v¢. hodnoceni kritickych
diferenci.

Davod vysetreni: odhad kostni remodelace.

Vyhody: komplexni diagnostika

Soubor ,,Hyperpara“ s hodnocenim endokrinologem (krev+moc), vé. hodnoceni
kritickych diferenci.

Duvod vysetfeni: odhad metabolismu Ca/P/Mg

Vyhody: komplexni diagnostika
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Stanoveni protildtek proti gangliosidim v séru
Dlvod vysetreni: odhad etiologie polyneuropatie.

Vyhody: jednorazové vysetreni krve, vyznamné zvysSuje efektivitu diagndzy. Zkracuje
dobu hospitalizace.

2. Stanoveni onkoneurondlnich protildtek v séru
Duvod vysetreni: odhad pritomnosti paraneoplastického syndromu. Predchazi pozitivitu
onkomarker( o nékolik mésic. Pomocny ukazatel v dif dg polyneuropatie.
Vyhody: jednorazové vysetreni krve, vyznamné zvysSuje efektivitu diagndzy a zachyt
paraneo syndrom( (malignit). Zkracuje dobu hospitalizace a podstatné urychli dia-
gnostiku.

3. Stanoveni tézkych Fetézcii fosforylovanych neurofilament v séru (pNFH)
Dlvod vysetreni: absolutné specificky ukazatel axonalniho poskozeni.
Vyhody: odhad postiZzeni axont CNS z vySetreni krve (specificky), nejvyssi hladiny
jsou u postizeni michy.

4. Stanoveni clusterinu v likvoru (sérovy index)
Divod vysSetreni: ukazatel pritomnosti poskozeni CNS, ukazatel apoptdzy a stresu CNS.
Vyhody: odhad postiZzeni CNS z vysetreni krve a likvoru (specificky jak pro neurode-
generace tak mrtvice).

5. Stanoveni S-100 v séru
Dlvod vysetreni: ukazatel pritomnosti poskozeni CNS, ale neni zcela specificky.
Vyhody: odhad postiZzeni CNS z vysetieni krve, vysSetieni i v rezimu STATIM.

6. Stanoveni neurodegenerativnich ukazatelii v likvoru — T -protein, 8-amyloid, cystatin
Cv likvoru a jejich sérovy index
Dlvod vysetreni: ukazatel pritomnosti neurodegenerace CNS.
Vyhody: jednorazové vysetreni, zvysuje efektivitu diagnozy.

7. lzoeletrickd fokusace na prikaz intratekdlni syntézy Ig spoleéné se stanovenim
lehkych Fetézcii v likvoru
Dlvod vysetreni: priikaz lokalni syntézy imunoglobulind v CNS.
Vyhody: zlaty standard.

8. Diagnostika spinocereberdlni ataxie (AR SCA) — SCA 1,2,3,6,7
Dlvod: Urceni presného typu (jednotlivé typy se urci klinicky velmi tézce) a k dife-
rencialni diagnostice AD SCA.

9. Protilatky proti acetylcholinovému receptoru (AchR-Ab)
Duvod vysetieni: diagnostika myastenia gravis, absolutni specificnost a 92% senzitivita.
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Stanoveni protilatek proti lamininu a protrombinu v séru
Davod vysetieni: odhad rizika predcasného potratu v 1.trimestru (protilatky proti
protrombin jsou zaroven markery trombofilniho rizika).

Vyhody: jednordzové vysetreni, u pacientek s opakovanymi aborty, ¢asna detekce,
vysoka efektivita.

Stanoveni Interleukin-6 a Interleukin-8 (112r) ve stéru (fornix délohy, specialni od-
bérovka)

Davod vysetreni: odhad rizika predcasného potratu v 2. a predevsim 3.trimestru.
Vyhody: jednordzové vysetreni, u pacientek s opakovanymi aborty, ¢asna detekce,
vysoka efektivita.

Stanoveni protildatek proti spermiim, ovariim a testes v séru
Davod vysetreni: diagnostika neplodnosti.
Vyhody: efektivni diagndza.

Vysetreni rizika vzniku malformaci plodu v I. i ll.trimestru v séru, integrovany test
(vysetreni v 11. a 16. tydnu gravidity).

Davod vysetreni: riziko malformaci plodu

Vyhody: integrovany test

Vysetreni hirsutismu v séru — 17-OH progesteron, DHEAS, SHBG, 64-androstenedion,
volny testosteron, testosteron

Davod vysetreni: diferencidlni diagnostika hirsutismu.

Vyhody: efektivni diagndza

Vysetreni hormonii a onkomarkeri (viz dale)

Stanoveni aneuploidie chromosom(i 13, 18, 21, X a Y v nekultivovanych amniocytech
plodové vody metodou FISH

Duvod vysetreni: stanoveni pripadnych zmén v po¢tu chromosomu v nekultivovanych
amniocytech v pripadé patologického biochemického screeningu nebo véku matky >
35 let — vySetreni nejcastéjsSich trisomii: chromosomu 21 (m.Down), chromosomu 13
(m.Patau), chromosomu 18 (m.Edwards) a urceni pohlavi, pfipadné zmény v poctu
pohlavnich chromosom{.

Vyhody: Vysledek je k dispozici do 24 hod po odbéru plodové vody (proti 3 tydndm
pfi vySetreni klasickou cytogenetickou analyzou). Placeny vykon, cena 2500 K¢, pro
vysSetreni pouze m. Down. cena 1000 K¢
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Amnio-PCR — vysetieni numerickych aberaci chromozomii 13, 18, 21, X, Y metodou
QF-PCR (viz i samostatny letdk nebo informace na www.pathology.cz).

Dlvod vysetreni: viz vyse.

Vyhody: Vysledek je k dispozici do 24 hod od odbéru plodové vody. Placeny vykon,
cena 2000 K¢.

Stanoveni karyotypu ze spontdnnich aborti

Duavod vysetreni: Castou pric¢inou spontannich potratl je abnormalita vchromosomové
vybavé ploda.

Vyhody: Zjisténi pficiny potratu, doporuceni konzultace s klinickym genetikem a
pfipadné nabidka preimplantacni genetické diagnostiky.

Vysetreni numerickych aberaci chromozomii 13, 15, 16, 18, 21, 22, X, Y metodou
QF-PCR u aborti

Duvod vySetreni: v pfipadé neuspésné kultivace tkané plodu, zhodnotit alespon aberace
vybranych chromosomu. Pocetni zmény téchto chromosomi patfi mezi Casté priciny
spontannich abortd.

Vyhody: zvysuje efektivitu a rychlost stanoveni diagndzy

Preimplantacni geneticka diagnostika (PGD)

Dlvod vysetreni: Poruchy poctu chromosom 13, 16, 18, 21, 22, Xa Y v embryich
pocetnich abnormalit. Tyto zmény je moZné v burice embrya metodou FISH iden-
tifikovat.

Vyhody: SniZeni rizika potratu nebo nutnosti ukonceni gravidity po prenatdlni dia-
gnostice

u plodu s nebalancovanou chromosomovou zménou. Placeny vykon, cena

po dohodé.

Detekce mutaci v DHCR7 genu Smith — Lemli — Opitz syndrom

Divod vysetieni: relativné ¢asté autozomalné recesivni onemocnéni (v Ceské republice
je uvadéna incidence na 1/10 000).

Vyhody: potvrzeni diagndzy.

Cervikovagindlni cytologie — screening karcinomu déloZniho hrdla.

Soudasti laboratofi skupiny AGEL je i laboratof doporuéend MZ CR k provadéni scree-
ningovych vysetreni (CGB laborator a.s.) Provadéni Liquid based cytologie (LBC) mimo
ramec screeningovych vysetreni jako novy moderni trend v cytologii.

Stanoveni HPV (High Risk) z gynekologickych stérl a genotypizace jednotlivych
typUhumannich papilomavir(l. Stanoveni pfitomnosti HR HPV DNA. Test umozZiuje
typizaci konkrétnich HR HPV typii, a to HR HPV 16 a HR HPV 18, detekuje dalsi HR
HPV typy bez rozliseni jednotlivych konkrétnich typt (31, 33, 35, 39, 45, 51, 52, 56,
58, 59, 66 a 68).

Neisseria gonorrhoeae
(cervikalni stér, vytér z uretry) stanoveni pritomnosti NG DNA.

Stanoveni sFIt (synonymum sVEGF-R1)
Dlvod: souvisi tésné s prokrvenim placenty, marker potratu.
Vyhody: presné, jednorazové a komplementarni vysetreni k sonografii.

Chlamydia trachomatis
(cervikalni stér, vytér z uretry) stanoveni pritomnosti CT DNA.

oAGEL
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Stanoveni MBL v séru
Davod vysetreni: recidivujici infekce.
Vyhody: jednorazové vysetreni, u pacientll s opakovanymi infekty, vysoka efektivita.

2. Polymorfismy (mutace) genti pro mukoviscidozu-CFTR (EDTA krev)
Davod vysetreni: recidivujici infekce, predevsim plicni, v mladsim véku, recidivujici
pankreatitida.
Vyhody: jednorazové vysetreni, vysoka efektivita.

3. Prikaz patogenu (infekce) metodou PCR — Hepatitis A, B, C, E, CMV, HPV, Chlamydie
tr+pn samostatné, Borrelie, Neisserie, HSV + varicella zoster, ptaci chripka (krev,
moc, vypotek, punktdt- viz Influenza), Enterovirus, chripka A, B, Ureaplasma ure-
alyticum, Ureaplasma mucolyticum, specidlni modul uropanel (CHT+NG+UU+UM).
Influenza A, Influenza B, Influenza HIN1. Clostrodium difficile RT PCR pro findlni
konfirmaci.

Davod vysetreni: definitivni prikaz patogenu.
Vyhody: definitivni diagndza, monitorovani efektu 1éCby

4.  Kultivacni vysetreni s rychlou velice presnou identifikaci patogenu metodou MALDI-
-TOF v¢. stanoveni citlivosti na ATB a MIC.
Dlvod vysetreni: identifikace patogenu po kultivaci s nejvyssi efektivitou, zlaty standard.
Vysoce presné vysetreni minimalizujici riziko chyb.
Vyhody: definitivni diagndza, monitorovani efektu 1écby

5. Serologicka vysetfeni (obecné znama a Casta agens). VSechny bézné antigeny a pro-
tilatky u HAV, HBV, HCV, HEV. Antigeny i rodové protilatky trid IgG, 1gM, ev. IgA i IgE
proti chlamydiim (Chlamydia spp. Chlamydia pneumoniae, Chlamydia trachomatis,
Chlamydia psittaci) véetné konfirmacnich test(, protilatky proti Borrelia burgdorferi,
Borrelia garinii, Borrelia afzelii véetné konfirmacnich test(, protilatky proti Toxoplasma
gondii a stanoveni avidity 1gG, protilatky proti EBV, Paul-Bunnell test, protilatky
proti HIV (v¢. antigenu), protilatky proti Treponema pallidum (syphilis), protilatky
proti HSV 1, 2, protilatky proti CMV a stanoveni avidity 1gG, protilatky proti Toxocara
canis vC. konfirmaci, protilatky proti rubeole, protilatky proti Bordetella pertussis a
B. parapertussis, protilatky proti Mycoplasma pneumoniae, protilatky proti Fran-
cisella tularensis, protilatky proti Helicobacter pylori (véetné priikazu antigenu ze
stolice), protilatky proti parvoviru B19, protilatky proti coxsackie viru, protilatky proti
tetanu, protilatky proti Listeria monocytogenes a L. ivanovii, protilatky proti Yersinia
enterocolitica, protilatky proti viru klistové encefalitidy, protilatky proti influenza A,
protilatky proti influenza B, protilatky proti parainfluenze, protilatky proti Legionella
sp. (véetné prakazu antigenu z moce), protilatky proti Brucella sp., protilatky proti
RSV, protilatky proti adenoviru.
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Citlivost na ATB vc. MIC (viz vyse)
Mykologicka vysetreni
Parazitologickd vysetreni véetné diagnostiky vzdcnych a tropickych parazitoz

Toxin Clostridium difficile A/B + antigen GDH ve stolici, rychly test
Davod vysetreni: nejcastéjsi privodce prijmovych chorob ve zdravotnickych zafize-
nich (viz také 3.).

Antigen Streptococcus pneumoniae v moci
Dlvod vysetreni: diagnostika streptokokové infekce.

Antigen Legionella pneumophila sérotyp 1 v moci
Dlvod vysetreni: diagnostika infekce uvedenym kmenem.

Stanoveni IgG1, IgG2, IGG3, IGG4
Dlvod vysetreni: recidivujici infekce.
Vyhody: jednorazové vysetreni, u pacientll s opakovanymi infekty, vysoka efektivita.

Vysetreni infekce B. burgdorferi metodou ELISPOT

Dlvod vysSetreni: diagnostika obtiznych a klinicky nejasnych pfipadu infekce B.
burgdorferi, monitorovani terapie, konfirmace nejasnych sérologickych nélezu. Test
je zaloZeny na specifické in vitro stimulaci TH1-lyfocytl a nasledné produkci IFN-y.
Vyhody: vysoka senzitivita testu, moznost objasnéni nejasnych serologickych vysledka
¢i nejasné symptomatologie, vhodné k monitorovani l1écby, kratka doba odezvy (do
druhého dne).

S T}

Cytokiny v séru pro odhad rizika sepse, infekce, perinatadlni infekce (stanoveni z
krve, plod. vody, pup.krve) , vSe v rezimu STATIM. IL6, IL8, TNF-a

Dlvod vysetreni: prozanétlivé (vzestup predikuje Spatnou progndzu). 1110
Prokalcitonin

Dlvod vysetreni: prognosticky ukazatel sepse.
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10.

174 specifickych IgE, ale i 1gG a 1gG4 viiéi potravinovym alergenim
(viz http://laborator.nemsne.cz/ , http://laborator.agel.cz )

Duavod vysetreni: predevsim u déti a nejasnych alergickych reakci a pro monitorovani
desenzibilizacni terapie

Lékové alergie — tzv. CAST ELISA

Davod vysSetreni: prosté stanoveni specifickych IgE neni dostatec¢né efektivni, jelikoz
IgE mizi, test je zaloZen na isolaci leukocytU a jejich pfimé stimulaci vybranym alergenem
a zachytu produkce leukotrient. Jde o , dozivotni diagndzu s vyssi efektivitou nez
stanoveni IgE“.

Vyhody: nesrovnatelné efektivnéjsi ve srovnani s IgE.

ECP
Davod vysetreni: diagnostika dysergii.

Basofily aktivacni test (BAT) — patfi do skupiny tzv. funkcnich test(.

Duvod vysetreni: vyznacuje se vyssi specifitou a senzitivitou, nez jakou ma stanovovani
IgE. Test je zaloZeny na in vitro monitorovani odpovédi (aktivace) basofilli po kontaktu
s pFislusnym alergenem (podobné jako CAST ELISA). Pratokovou cytometrii se zjistuje
exprese aktivacnich ukazatell na basofilech.

Vyhody: jednoznacny benefit BAT je hlavné v pfipadé diskrepance mezi klinickymi
projevy, koZnimi testy a hladinou IgE, nebo v pripadé zvyseného rizika vySetreni in vivo.

Stanoveni a monitorovdni parametri bunééné imunity metodou priitokové cyto-
metrie — CD3+T-lymfocyty, CD3+CD4+ pomocné T-lymfocyty, CD3+CD8+ cytotoxické
T-lymfocyty, CD19+B-lymfocyty, CD16+NK buriky, aktivaéni ukazatele T-lymfocytii
(HLADR, CD38), exprese HLA DR na monocytech.

Davod vysetreni: vySetfeni bunécné imunity.

Stanoveni fagocytdrni aktivity neutrofilii a monocyti metodou priitokové cytome-
trie — funkéni test.
Davod vysetreni: excelentni vySetfeni nespecfické imunity.

Stanoveni blastické transformace lymfocyti — fukéni test.
Davod vysetreni: slouZi k diagnostice primarnich a sekundarnich imunodeficienci.

Stanoveni diaminooxiddzy (DAO) v séru
Davod vysetreni: jediny ukazatel histaminové intolerance.

Systémovad skleroza (scleroderma) - polymorfismus G-945C v genu CTGF. Bylo zjisténo
Ze polymorfismus je vyznamné asociovan s timto onemocnénim.

Narkolepsie (DQB1*06:02). Narkolepsie, téZ znama jako DMS (Syndrom Daniela
Merricka) je spankova porucha, jde o jeden z typ( hypersomnie, zvySené spavosti.
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11. Androgenni alopecie. Ovliviiuje az 80% vSech muzl ve véku 80 let, ale je popisovana
také u Zen. Je zavisla na mnozstvi androgend, na androgennim receptoru (AR) a je
ovliviiovana geny, které jsou lokalizovany na chromozomu X.

1. Stopové prvky — Se, Cu, Zn, Pb, Fe, Al, Cd, Mn, Cr, Hg, As, Ni, v séru i moci, resp. plné
krvi
Dlvod vysetreni: jednotlivé indikace.
Vyhody: vse metodou AAS (zlaty standard).

2. Stanoveni magnesia v erytrocytech
Dlvod vysetreni: deficit hofc¢iku v organismu.

3. Stanoveni jédu v moci
Dlvod vysetreni: odhad jodového deficitu pro endokrinologii (tyreopatie).
Vyhody: dif diagnostika tyreopatii.

1.8.1 TDM - terapeutické monitorovani l&Civ
Antiepileptika — karbamazepin, lamotrigin, fenobarbital, fenytoin, primidon, valprodt,
topiramat, levetiracetam, ethosuximid, gabapentin, vigabantin, zonisamid.lacosamid
Antiarytmika — amiodaron
Antiastmatika — teofylin
Antibiotika — amikacin, gentamicin, tobramycin, vankomycin
Analgetika — paracetamol
Kardiotonika — digoxin
Imunosupresiva — cyklosporin A
Cytostatika — metrothotrexat
Benzodiazepiny — klonazepam, diazepam, nordiazepam, bromazepam, nitrazepam,
oxazepam, tetrazepam, klobazan
Infliximab v¢. protilatek
Humira v¢. protilatek
Antidepresiva — tricyklicka antiepresiva (dosulepin, amitriptylin, nortriptylin, imi-
pramin,
klomipramin...)
Antipsychotika — quetiapin
Antihypertenziva (viz ¢ast 1.1.1)
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1.8.2 Toxikologicka vysSetreni

Toxikologicky screening

Davod vysetreni: citlivy orientacni prikaz pritomnosti latek ze skupiny opiatd, am-
fetamind, kanabinoidd, barbiturat(, benzodiazepinQ a tricyklickych antidepresiv,
kokainu a jeho metabolit(.

Toxikologicka konfirmace
Duvod vysSetreni: v pfipadé pozitivity screeningu je provadéna konfirmace kapalinovou
nebo plynovou chromatografii s hmotnostnim spektrometrem s cilem identifikovat
konkrétni zneuZitou latku.

Stanoveni alkoholu
Duavod vysetreni: stanoveni v séru nespecifickou enzymatickou metodou a na vyzadani
stanoveni specifickou metodou plynové chromatografie.

Stanoveni CDT
Davod vysetreni: indikator chronického abuzu alkoholu.

Stanoveni tékavych latek
Davod vysetreni: stanoveni v ramci profesni otravy nebo abuzu tékavych latek jako
jsou napf. metanol, isopropanol, toluen, atd.

Stanoveni tékavych latek
Davod vysetreni: stanoveni v ramci profesni otravy nebo abuzu tékavych latek jako
jsou napr. metanol, isopropanol, toluen, atd.

1.8.3 Farmakogenomika

1.

Stanoveni mutaci v genu TPMT (urceni rychlych a pomalych metabolizator( 6-mer-
kaptopurinu, 6-thioguaninu)

Stanoveni polymorfismii CYP2C9 a genu VKORC1 (warfarinova senzitivita a rezistence)

Stanoveni mutaci CYP2C19/C19+ (uréeni rychlych a pomalych metabolizator( clopi-

dogrelu)

v

- S
= T
oS, .2 fs‘i \

U vsSech postnatalné vysetfovanych geneticky podminénych onemocnéni provadime i
prenatalni diagnostiku.
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- Mikrodelece Y (Pfitomnost mikrodeleci v tzv. AZF oblasti je v urcitych pripadech pfic¢inou
muzské neplodnosti. Pokud dojde k mikrodeleci v podoblasti AZFb a AZFc fenotypovy
projev kolisad od azoospermie k oligozoospermii. Mikrodelece v oblasti AZFa ma zavaznéjsi
projevy a ve vétsiné pripadd je zjisténa azoospermie.)

- vysetreni karyotypu

- imunologicka vysetreni (protilatky proti protrombinu, kardikolipinu, stanoveni LA, atp.)

- biochemicka vysetreni (onkofetalni screening I. a Il. trimestru s integraci, stanoveni rizika
preeklampsie vysetfenim placentarnich faktor(, atp.)

Achondroplazie

(incidence 1:15 000 - 40 000) (mutace v genu FGFR3)
Hypochondroplazie

(incidence 1:15 000 - 40 000) (mutace v genu FGFR3)
Kraniosynostozy

Kraniosynostdza je vrozena deformita détské lebky vznikajici predéasnym uzavérem jed-
noho ¢i vice Svl neurokrania. Vyskytuje se jako izolovany defekt (nesyndromové) nebo
jako soucast urcitého syndromu (syndromové). Incidence vsech kraniosynostoz je vysoka,
odhaduje se mezi 1:1800 - 2500.
Syndromové kraniosynostozy jsou zplisobeny mutacemiv genech FGFR1, FGFR2, FGFR3,
MSX2, TWIST a FBN1:

Muenke syndrom

(incidence 1:30 000) (mutace v genu FGFR3)
Crouzon syndrom

(incidence 1:1 000 000) (mutace v genu FGFR2)
Crouzon syndrom s acanthosis nigricans

(incidence 1:1 000 000) (mutace v genu FGFR3)
Apert syndrom

(incidence 1:70 000) (mutace v genu FGFR2)
Pfeiffer syndromy

(incidence 1:100 000) (mutace v genech FGFR1 a FGFR2)

Beare - Stevenson syndrom
incidence neni upfesnéna (mutace v genu FGFR2)
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Jackson - Weiss syndrom

incidence neni upresnéna (mutace v genu FGFR2)
Izolovand korondrni synostoza

20 - 25% vsech kraniosynostoéz (mutace v genu FGFR2)
Seathre-Chotzen syndrom

incidence 1:25 000 - 50 000 (mutace v genu TWIST)
Craniosynostosis - Boston type

incidence 1:1 000 000 (mutace v genu MSX2)
RASopatie

RASopatie je souhrnné oznaceni onemocnéni, které jsou zptisobeny mutacemi v genech
kédujici signalni drahu MAPK (mitogen-aktivovana protein kindza)-RAS. Do tohoto souboru
patfi syndromy Noonan, Leopard, Costello, kardio-facio-kutanni, Noonan-neurofibroma-
toéza - typ 1.

Frekvence jednotlivych syndromu a kauzalni geny:

Noonan syndrom

(incidence 1:1 000 - 2 500) (mutace v genech PTPN1, SOS1, RAF1, K-ras, BRAF)
Costello syndrom

(incidence 1:300 000 - 1 000 000) (mutace v genech HRAS, K-ras, BRAF)
Leopard syndrom

(popsanych 200 pacient) (mutace v genech PTPN1, RAF1, BRAF)
kardio-facio-kutdnni syndrom

(popsanych 300 pacient() (mutace v genech BRAF, MEK1, MEK2, K-ras,)

Shprintzen-Goldberg syndrom
(incidence je tézko odhadnutelna z dlvodu dif. dg.) (mutace v genu SKI)

Ehlers-Danlos syndrom typ 1V (vaskuldrni) - gen COL3A1

Syndrom Ehlers-Danlos syndrom typu IV, vaskularni typ syndrom( Ehlers-Danlos (EDS), je
dédi¢né onemocnéni pojivové tkané vyznacujici se charakteristickymi obli¢ejovymi rysy
(akrogérie), prlsvitnou pleti s viditelnymi podkoznimi cévami na trupu a v dolni ¢asti zad,
snadnou tvorbou modfin a zavaznymi komplikacemi v oblasti cévniho systému, traviciho
traktu a délohy, které jsou jen zfidka pozorovany u jinych forem EDS. EDS typ IV je dédic-
né autozomalné dominantni onemocnéni, které je zplisobeno mutacemi genu COL3A1.

Kallman syndrom

(incidence 1:10 000 - 80 000) (mutace v genech KAL1, FGFR1, PROKR2, PROK2)
CHARGE
(incidence 1:8 500 - 10 000) (mutace v genu CHD7)

Lujan-Fryns syndrom
(incidence neznama) (mutace v genu MED12)

2vétsend parietadlni foramina
(incidence 1:15 000 - 25 000) (mutace v genech ALX4 a MSX2)

Mimo faktd uvedenych u dospélych:

1. Pfedevsim specifické IgE a I1gG, 1gG4 u potravinovych dysergii
2. CFTR gen (cysticka fibroza) a MBL u recidivujicich infektd
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1.10.2 Vysetfeni mikrodele¢nich syndromu

Mikrodelecni syndromy zahrnuji skupinu syndromd, jejichz spole¢nou cytogenetickou
zménou je delece malé ¢asti chromozomu. Tato submikroskopicka strukturni abnormalita
je klasickym cytogenetickym vySetrenim obtizné detekovatelna. Delece ¢asto zasahuje vétsi
mnozstvi dllezZitych gend, tzv. syndromy prilehlych gend (Contiguous gene syndromes).
Analyza mikrodele¢nich syndromu se provadi metodou FISH (event. CGH), MPLA, MS-PCR
nebo STR..

Kombinaci cytogenetickych a molekuldrné biologickych metod Ize u téchto syndrom{

odhalit i dalsi priciny a tak zvysit jejich zachyt v populaci.

e detekce mikrodele¢nich syndrom( metodou FISH

Mikrodele¢ni syndromy Chromozomova oblast
Slavotinkdv 1p36
Wolf-Hirschhorn 4p16.3
Cri-Du-Chat 5p15
Sotos/Weaver 5q35
Williams-Beurenlv 7q11.23
Langer-Giedion 8q23/8q24
DiGeorge Il. 10p14
Prader-Willi/Angelman 1512
Rubinstein-Taybi 16p13.3
Smith-Magenis 17p11.21
Miller-Dieker 17p13.3
DiGeorge 22911
Phelan-McDermid 22913
Mikrodelece SRY regionu Yp1l.3

STS onemocnéni a Kallmann sy Xp22
X-inaktivace XIST Xq13

Maly vzrist souvisejici se SHOX genem Xp22

Pozn.: v pripadé zdjmu je mozné provést FISH vysetreni i u dalSich onemocnéni
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Monitorovdni metabolizatori (rychlych a pomalych 1éCby 5-fluorouracilem a met-
hotrexatem)

Stanoveni mutaci K-RAS/ BRAF/ PIK3CA/ N-RAS genu (kolorektélni karcinom) ze
vzorku nativniho/fixovaného tumoru, tumoru v parafinovém bloku, cytologie).
Davod vysetreni: cilena biologicka lécba

Stanoveni onkomarkert v séru/punktdtu/likvoru/moéi:

CEA, AFP, hCG, hCG-beta, CA19-9, CA125, Ca 15-3, HE-4, Ca 72-4, metanefriny+ka-
techolaminy, kys. vanilmandlova, kys. homovanilova, kys. 5-hydroxyindoloctova,
Chromogranin A, ferritin, erytropoetin, kalcitonin, TPA, CYFRA 21, NSE, S100, SCC,
B2M, paraprotein, volné k+A lehké retézce, serotonin, DOPAC, mutace JAK-2, thy-
midinkinaza, PTH, mammaglobin v dg Ca prsu, S100A11, S100A9 u Ca endometria,
UBC v moci (Ca mocCového méchyre)

Stanoveni mutaci v EGFR genu u NSCLC (ze vzorku nativniho/fixovaného tumoru,
tumoru v parafinovém bloku, cytologie).
Davod vysetreni: cilena biologicka lécba

Detekce metylace promotoru MGMT genu
Davod vysetreni: nddory mozku (glioblastom multiforme). Metylace promotoru
tohoto genu souvisi s vyssi efektivitou chemoterapeutické |écby temozolomidem.

Imunofenotypizace bunék chronickych i akutnich hematoonkologickych malignit
pritokovou cytometrii — diagnostika a monitorovani terapie ve vzorcich periferni
krve, kostni dfené, punktatd, mozkomisnich mokd, BAL.

Vysetreni solidnich nddori

Dlvod vysetreni: delece nebo amplifikace urcitych gen( v nddorovych tkanich je
dilezitym diagnostickym, prognostickym a prediktivnim markerem. Vysetfuji se: Ca
mammy, prostaty, mo¢ového méchyre, melanocytarni [éze, mozkové nadory, lymfomy.
Vyhody: rychla detekce deleci nebo amplifikaci gen( pfimo v nadorové tkani.
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a) Karcinom mammy: Amplifikace HER-2/neu genu u pacientek s karcinomem prsu
je prognostickym faktorem onemocnéni a také ukazatelem umoznujicim urcit indi-
vidualni Iécebnou strategii. Nadmérna exprese tohoto genu je spojena s vnimavosti
k chemoterapii a rezistenci k antiestrogenové terapii. Amplifikace genu HER-2/neu
je nezavislym prognostickym a prediktivnim ukazatelem pro Ié¢bu Herceptinem.
Material: histologické parafinové blocky. VySetfovaci doba 5 dni od prijmu blocku.

b) Karcinom prostaty: S progresi karcinomu prostaty je spojeno mnoho chromosomo-
vych a genetickych abnormalit. Nej¢astéjsi pozorované chromosomalni aberace jsou
ztrata ¢asti chromosomu 8p22 (gen pro nadorovy supresor LPL-lipoprotein lipase) a
amplifikace oblasti 8g24 (oblast onkogenu c- myc), které maji prognosticky vyznam.
Sleduje se i fuze genli TMPRSS2-ERG. Materidl: Histologické parafinové blocky. Tkan
v transportni nddobce v konzervacnim roztoku Fine Fix.

c) Karcinom mocového méchyre: Casna detekce rekurence karcinomu mocového
méchyre je vyznamnym faktorem ovliviiujicim interval preziti pacient( s timto onemoc-
nénim. FISH metodou je mozné detekovat a sledovat rekurenci karcinomu mocového
méchyre neinvazivni cestou. VySetfujeme aneuploidie chromosomii 3,7,17 a ztrdtu
lokusu 9p21. Pozadavky na primarni vzorky: Moc cca 40ml se odebird do transportni
nadobky s konzervacnim roztokem (50%ethanolu s ptidavkem 1%polyethylenglykolu).
Druh odbérové nadobky a pridavnych latek: Na vyzadani dodame transportni nadobku
s konzervaénim roztokem (CGB a.s). Transport a skladovani: Odebrana moc v konzer-
vacnim roztoku se uchovava pri teploté 18-25°C. Vhodnou transportni nadobou je
termoska. Material je nutné dopravit do laboratore nejlépe v den odbéru, nejpozdéji
do 72hodin po odbéru pri uvedené teploté.

d) Melanocytdrni Iéze: Detekce numerickych zmén metodou FISH spojenych s ma-
lignim melanomem jako pomoc pfi urcovani histologické diagndzy. Material: histo-
logické parafinové blocky.

e) Mozkové nadory: U mozkovych nador( se pro stanoveni progndzy onemocnéni
sleduji hlavné delece tumorsupresorovych gent (napf. PTEN, TP53, RB1, CDKN2A-
-P16) a dale amplifikace onkogent (napfr. EGFR, C-MYC, N-NYC).

K detekci zmén pouzivame interfazni FISH (iFISH). PoZzadavky na primarni vzorky.
Materidl s nadorovou tkani sterilné odebrany do sterilni nadobky s fyziologickym
roztokem. Minimalni poZzadované mnozstvi odebrané tkané je cca 1 cm2.

f) Karcinom plic: stanoveni pfestavby ALK genu (EML-ALK) a prestavby genu ROS1
u NSCLC metodou FISH (z parafinvych blokd).

Dlvod vysetreni: cilena biologicka lécba

Onkocytogenetika

a) Cytogenetické a molekuldarné-cytogenetické vysetreni ziskanych chromozomovych
aberaci u pacientii s hematologickymi malignitami nebo se solidnimi tumory:
Stanoveni karyotypu pacienta z kostni diené, periferni krve nebo tkdané, vysetreni
pomoci technik FISH, M-FISH, M-BAND.

Vysetreni chromozomovych aberaci umoznuje:

e stanoveni nebo upresnéni diagndzy

e stanoveni |éCebné strategie

e monitorovani lécby

e sledovani minimalni rezidualni choroby

¢ odhadnout pravdépodobny vyvoj onemocnéni

b) Vysetreni chromozomovych aberaci onkohematologickych onemocnéni z KD, PK
(karyotyp, FISH) a parafinovych rezii tkdné (FISH)
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Diagnéza Chromozomové aberace Geny
t(9;22)B CR/ABL
CML del(9)(q34)A BL
17
12
del(13)(q14) RB1
del(17)(p13.1) TP53
cll dizl(ll)(q23) ATM
prestavba 4q12 IGH
del(6)(g21), del(6)(g23)S EC63, MYB
zisk 8924 MYC
zisk 12913G LI
del(5)(g31) / del(5)(932-33) / -5 EGR1
del(7)(q22) / del(7)(g931) / -7
S t(3;3), inv(3)(3926) MECOM
8
del(17)(p13.1) TP53
del(20)(q12) PTPRT
t(8;21)E TO/AML1
t(15;17) PML/RARA
inv(16), t(16;16) CBFB
AL prestavby 11923 MLL
del(5)(g31) / del(5)(g32-33) / -5 EGR1
del(7)(q22) / del(7)(g31) / -7
t(3;3), inv(3)(3926) MECOM
del(17)(p13.1) TP53
t(12;21) TEL/AML1
t(9;22)B CR/ABL
ALL prestavby 11923 MLL
del(9)(p21)p 16
prestavba 14q11 TCR a/d
del(20)(q12) PTPRT
prestavby 12p12 ETV6
prestavba 4q12 PDGFRA
MPD prestavba 5933 PDGFRB
prestavba 8p12 FGFR1
17
t(9;22)B CR/ABL
del(13)(q14) / -13R B1
aberace 14932l GH
t(11;14) IGH/CCND1
M t(4;14)F GFR3/IgH
t(14;16) IGH/MAF
zisk 1921 CKS1B
del(17)(p13.1) / -17T P53

hyperdiploidie 5,9,15
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t(8;14)! GH/MYC
t(11;14) IGH/CCND1
t(2;5) ALK

NHL t(14;18) IGH/BCL2
prestavby 3g27 BCL6
prestavby 18921 MALT1
prestavby 18921 BCL2

Pozn.: v pfipadé zajmu je mozné provést FISH vySetieni pomoci dalSich komercné dostupnych sond

ALL - akutni lymfocytarni leukémie MDS - myelodysplasticky syndrom
Pouzité AML - akutni myeloidni leukemie MPD - myeloproliferativni onemocnéni
zkratky: CLL- chronicka lymfocytarni leukemie MM - mnohocetny myelom

CML - chronickad myeloidni leukemie NHL - Non-HodgkinGv lymfom

9. Onkohematologie:
— fazni gen BCR/ABL.
Dlvod vysetreni: molekularni ukazatel pro chronickou myeloidni leukemii (CML).

— Mutacni stav variabilni ¢asti IgVH genu

Dlivod vysetreni: je mozné diferencovat skupinu pacientd, u kterych Ize o¢ekavat
indolentni formu onemocnéni, od skupiny pacient(, kteti budou vykazovat agresivni
prabéh nemoci s vyrazneé kratsi dobou preziti.

Janusova tyrosin kindza 2 - gen JAK-2 (V617F a screening exonu 12).

Dlvod vysetreni: diagnostika osob s polycystemia vera, esencialni trombocytémii

nebo idiopatickou myelofibrozu.

Onkogenetika:
a) Mutaéni screening predispoziénich geni pro vznik karcinomu prsu a vajecniki
—gen BRCA1 a BRCA2

b) Komplexni diagnostia karcinomu tlustého streva

Hereditarni formy:

- Hereditarni nepolypdzni kolorektalni karcinom (Lynchdv syndrom, HNPCC) — gen
MLH1, MSH2, MSH6

- Mikrosatelitova instabilita (MSI) - BAT25, BAT26, D25123, D55346 a D175250

- Familiarni adenomatézni polypdza (FAP) — gen APC a MUTYH

Sporadické formy:

- Detekce mutaci v onkogenech - onkogen K-RAS, N-RAS a BRAF

- Mikrosatelitova instabilita (MSI) - BAT25, BAT26, D25123, D55346 a D175250

- Detekce mutaci v genu c-KIT u gastrointestinalnich stromalnich tumord

Stanoveni metylované DNA SEPTIN 9 genu z krve vysokd efektivia pro Ca kolon —70%
specificita, 89% senzitivita); vysSetieni za poplatek 3000 K¢.
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¢) Hereditdrni difuzni karcinom Zaludku (HDGC) — gen CDH1

Jednad se o0 autozomalné dominantné dédi¢ny nadorovy syndrom s vysokym celoZivot-
nim rizikem karcinomu Zaludku difuzniho typu, zvysené je vyznamné i riziko nadort
prsu, predevsim lobularniho typu.

d) Karcinom prostaty: gen TMPRSS/ERG, MSMB, androgenovy receptor, GST metylace.

e) Hereditdrni pankreatita (gen SPINK1, PRSS1 a PRSS2)

Hereditarni pankreatitida patfi mezi zavazné formy chronické pankreatitidy diky tomu,
Ze u téchto nemocnych jedinct je riziko vzniku pankreatického karcinomu 60-80x
Castéjsi nez u bézné populace.

f) Familiarni melanom: p16
Germinalni mutace v tomto genu zpUsobuji familiarni maligni melanom a casto se
nachdazeji u karcinomu pankreatu.

g) Gastrointestindlni stromdalni tumor (GIST): c-kit (exon 9, 11, 13 a 17), PDGFRa
(exon 12,14,18)
Davod vysetreni: Detekce slouzi jako prediktivni faktor terapeutické odpovédi.

h) Mnohocetna endokrinni neoplazie typ 1 (syndrom MEN1)
Syndrom MEN1 zahrnuje rizné kombinace vice nez 20 typd endokrinnich a neendo-
krinnich nadord.

i) Cowden syndrom — gen PTEN

Onemocnéni je spojeno se zvysenym rizikem nadorovych onemocnéni, a to zejména
Ca prsu, nador( stitné Zlazy, méné casto nador( urogenitalniho systému, plic, mela-
nomd, retinalnich glioma, koznich nadord a mozkovych nador(.

j) Li-Fraumeni syndrom: p53

Syndrom charakteristicky autozomalné dominantné prenasenou predispozici k Sirokému

spektru nador(, napt. sarkomUim mékkych tkani a kosti, nadordm prsu, mozkovym
nadordm, adrenokortikdInim karcinom(m, ale i nadortim fady dalSich typ( a lokalizaci.

Komplexni histologickd a imunohistochemicka vysetreni tkdani v souladu se state of
art

Komplexni cytologickda a imunocytochemicka vysetreni v souladu se state of art

Molekuldarni patologie — viz onkogenetika, onkocytogenetika, onkohematologie
a vysetreni solidnich ndadori v ramci onkologické problematiky

Sekce
Vysetreni enzymii duodendini sliznice (viz vysetfeni v gastroenterologii)

Barretiiv jicen — pomoci klinickych, morfologickych a molekuldrné genetickych metod
selekce skupiny pacientl s potfebou vyssi observace

Konzultacni ¢innost
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Ministerstvem spravedlnosti CR udéleno opravnénim pro obor zdravotnictvi - specializace
geneticka DNA analyza a paternitni expertizy. Vypracovani znaleckych posudk pro soudy
CR, statni zastupitelstvi a soukromé osoby v oblasti identifikace osob, uréovani rodi¢ovstvi
a pfibuznosti. Pro soukromé osoby analyza DNA test( pro uréeni otcovstvi.

2. Obecny prehled vyuzivanych
ukazateld v laboratorich AGEL
v nejcastéjsSich oborech

(neuvadime bézna rutinni vySetfeni)

Thymidinkindza-1, CEA, AFP, Ca72-4, Ca 125, Ca 153, Ca19-9, Clusterin, TPS, ferritin, hCG
beta, B2M, PTH, metanefriny, katecholaminy $100, PSA, IGFBP3, IGF1, FLC (lehké Fetéz-
ce), imunofixace paraprotein vc. IgE a IgD, SCC, EPO, NSE, HIOOC, serotonin, DOPAC,
HE4, kalcitonin, Chromogranin A, TFF1-TFF3, mammaglobin, S100A11, S100A9, UBC.
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TSH, FT3, FT4, Thyreoglobulin, Kortizol, ACTH, Kortizol volny v moci, 17-OH Progesteron,
DHEAS, D4-Androstenedion, Volny testosteron, FSH, LH, Progesteron, Prolactin, Estradiol,
Estriol, hCG, hCG-beta, PAPP-A, Gastrin, Serotonin,Plasmatické Metanefriny, Adrenalin,
Noradrenalin, Kyselina Vanilmandlovad, Erytropoietin, hGT-STH, IGF-1., IGFBP3, Aldoste-
ron, Plasmatickd reninova aktivita, Renin, ADH, Melatonin, Angiotensin 2, NT-proBNP,
Chromogranin A, EPO, Kortizol ve slindch, Inhibin, Kyselina Homovanilovd, Kyselina
5-hydroxyindoloctovad.

Stitnd Zldza: ATPO, ATG, TRAK

Ledviny: GBM, ANCA-C/PR3

Nadledvinky: proti nadledvinkam

Gynekologie, neplodnost: proti testes, ovariim, spermiim

Zaludek: proti parietalnim burikdm zaludku (PCA), proti vnitfnimu faktoru (IFE)

Streva: proti transglutaminaze (TGL) + gliadinu (Cellblot), endomyziu, retikulinu , Soja+
mléko (milk intolerance), exokrinnimu pankreatu, poharkovitym bunkam strevni sliznice

Cileny doporuceny screening celiakdlni sprue

Aktuadlni doporuceni:

1. Stanoveni protilatek proti tkarnové transglutamindze ve tridé IgA

2. Stanoveni protilatek proti deaminovanému gliadinu ve tridé IgG

Doplrikové testy:

1. Stanoveni protilatek proti endomysiu ve tridé IgA

2. Stanoveni protilatek proti gliadinu ve tridé IgA

Pti nizké hladiné IgA (selektivni deficit IgA - asi 3% pacientl s celiakii) se provadi stanoveni
protilatek proti tkariové transglutamindze ve tridé IgG.

Vyhody vysetreni: vhodné pro diferencidlni diagnostiku potravinovych intoleranci

Systémy obecné: ANCA-P, ANCA-C, ENA (ENA typizace (SS-A, SS-B, Sm, Scl-70, Jo-1), ANA,
dsDNA, ssDNA, anti-nukleosom, anti-histon

a) Diabetes mellitus: GAD, ICE, 1A65, IAA

b) Korondrni syndromy, trombofilni stavy, pfedcasné potraty: i proti protrombinu,
proti lamininu, proti gangliosidiim, proti celé skdle fosfolipidii vé.kardiolipinu

¢) Polyneuropatie, onkologie: proti onkoneurdlnim antigeniim (onkoblot), proti
gangliosidim

d) Revmatologie — proti citrulinu, ANA, RF, ASLO, ENA, ANCA, imunoblot Myositis
profile (antigeny Mi-2, Ku, PM-Scl, Jo-1, PL-7, PL-12, Ro-52), proti keratinu

e) Hepatologie — proti M2/nativni komplex podjednotek E1, E2, E3 pyruvat dehydrogenazy,
M2/podjenotka E2 z komplexu oxoglutaratdehydrogenazy,M2/podjednotka

E2 z komplexu oxoacid dehydrogendazy, M2/podjednotka E2 komplexu pyruvatdehydro-
genazy, GP210, SP100, LKM1, LC1, SLA, f-actin,SLA — hepatoblot.

f) Nefrologie, dermatologie: anti ADNasa B. Ma vyznam spolec¢né se stanovenim ASLO
napf. v diagnostice pozdnich komplikaci streptokokové infekce. Pokud anamnesticky byla
pritomna kozni infekce, pak je ASLO obvykle negativni a spolehlivéjsi je prikaz anti-DNasy
(napf. pro diagnostiku glomerulonefritidy).
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a) Trombofilni stav, rizika ATS: F Il, F V, MTHFR (C677T, 1298), GP Ila, GP llla, PAI-I, FVII,
Fibrinogen, FXIII

b) Riziko ATS, hypertenze: ACE i/d polymorfismus

c) Lipidovy metabolismus, nedostatecnd reakce na lécbu statiny: ApoB 100 2 mutace,
ApoE polymorfismus (2/3/4)

d) Lipidovy metabolimus, nedostatecnd reakce na lécbu fibraty: LPL mutace, ApoC3
mutace, ApoA V mutace, LDL receptor

e) Metabolismus Zeleza: Hereditdarni hemochromatéza (mutace v genech HFE, TfR2,
SLC40A1)

f)  VAS, m. Bechtérev — HLA B27, osteoporoza, polymorfismus genu pro kolagen 1
COLA1A1, VDR, ESR1, LRP 5 (Ala1330Val), LRP 5 (Val667Met)

g) Onkogenetika viz vyse

h) Geneticky podminéné choroby:

Marfaniv syndrom — gen FBN1, TGFBR1 a TGFBR2

Beals syndrom — gen FBN2

Shprintzen-Goldberg syndrom — gen FBN1

Ektopie lenti s autozomadlné recesivni — gen ADAMTSL4
Hypertroficka kardiomyopatie — gen TNNT2, MYH7 a MyBPC3
Dilatacni kardiomyopatie — gen LMNA

Wilsnova choroba — gen ATP7B

Prelingudlni hluchota AR (autozomadlné recesivni) — connexin 26 a 30, kauzalni
mutace v genech GJB2 a GJB6

Gilbertiv syndrom — gen UGT1A1 (TATA box)

j.  Crigler Najjar syndrom I, Il - gen UGT1A1 (screening celého genu)
k. Cysticka fiboza — nejcastéjsi mutace v genu CFTR

Sm o o0 oW

Farmakogenetika: monitorovani pomalych a rychlych metabolizatord

e CYP2C9 + VKORC1 (kumariny)

e CYP2C19/9 (clopidpogrel)

e TPMT (monitorovani metabolismu protinddorovych IéCiv a imunosupresiv pfi 1écbé
pacientll s neoplaziemi, autoimunitni chorobou a u transplantaci).

Chronicka obstrukcni choroba plic: mutace genu pro Antitrypsin
Typizace krevnich skupin ABO, Priikaz RhD a typizace RhD variant metodou PCR
Dalsi moZnosti:

i)  vysetreni pro samopldtce
j)  sekvenace vzorkii na zakdzku
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- primy prikaz patogenu (PCR)

- stanoveni koncentrace antigenu a protildtek proti patogenum (rychlé testy, ELISA, bloty)
- kultivace s rychlym prikazem patogenu metodou MALDI-TOF

- mykologie, parazitologie

- citlivost na ATB, MIC, poradenstvi v ramci tcelné ATB terapie

- prukaz intratekadlni syntézy protildtek proti vybranym patogenim

Vysetreni trombofilni stavy
LA, protilatky proti protrombinu, protilatky proti fosfolipiddm, f II, f VII, f VIII, f IX, f XI, f XII,
ProC Global, protein C, protein S, plasminogen, PAI-I, fibrinogen, homocysteinu, smésné
testy aPTT a protrombin.cas, odhad pfitomnosti spec inhibitor(, mutace f V Leiden, fXIll,
f 1l, MTHFR, PAI-l, koncentrace PAI-l a tPA. Mutace f Il, V, MTHFR, GP la, GP Ill, ACE i/d,
PAI-l, sCD40L, ADMA

Likvor komplet:

Likvor: clusterin, cystatin C, T protein, pNFH, B amyloid, albumin, bilkovina, glukdza, pA,
ceruloplasmin, A-1-mikroglobulin, orosomukoid, Na, K, Cl, haptoglobin, transferin, CRP,
IgG, IgA, I1gM. Sérum: identické kromé ta B
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Ateroskleroza, odhad rizika:

Chol, HDL, LDL, Trg, ApoAl, ApoB, Lp(a), CRP-u, Ev. mutace ApoAV, ApoB100, LDL recep-
tory, LPL, ApoC3, ADMA adiponektin ev. AFABP a FGF21 - kalkulace rizika dle Procam,
Framingham, Reynolds a Escore, doporuceni.

Jaterni indexy — odhad pritomnosti poskozeni jaterni tkané z vysetreni krve.
ALT, AST, ALP, ALP-j, GMT,pA, IgA, IgM, IgG, crkl, bilir, konjbilir, hepatoblot

Diabetologie, kardiovaskularni komplikace, mikrovaskuldrni komplikace

HbA1lc, AOPP+jeden antioxidacni a jeden prooxidac¢ni ukazatel, fruktosamin, IAA, GAD,
ICE, insulin, C-peptid, proinsulin intact, A-FABP, FGF21, cystatin C, kreatinin, adiponectin,
protilatky proti gangliosidiim, albumin a AIMG v moci, GMT v moci, a-GAD

Kardiologie, diagnostika AKS, odhad rizika
Diagnostika AKS — myoglobin, troponin I. VyuZiti pro IM odbér (0-2-6 hod po vzniku koro-
narnich obtizi) — odhad pritomnosti AKS, pfitomnosti nekrézy, ischemie

Odhad KV rizika — osteroprotegerin, A-FABP, adiponectin, cystatin C, agregabilita trom-
bocytii + PFA + ev. CYP 2C19 dle terapie. Diagnostika trombotickych stavii — D-dimer,
protildatky proti protrombinu, fosfolipidim, lamininu, lupus antikoagulans, ProCGlobal,
agregabilita trombocytii + ev. soubor trombofilie (viz vyse)

Diagnostika von Willebrandovy choroby — vWF — ag, VWF — aktivita, agregace ristocetin,
fvii

Zdnét, sepse
CRP, orosomukoid, prealbumin, haptoglobin, Interleukin 6, Interleukin 8, Interleukin 10,
TNF-alfa, PINI index, prokalcitonin, INA index

Gynekologie — fertilita
Embryogeneze: HLA-G, LIF
Neplodnost: protilatky spermie, ovaria, testes

Potraty: protilatky laminin, protrombin, 116 a 118 ve stéru fornixu dél., qPCR a FISH v am-
niocentéze, qPCR a FISH z tkané potraceného plodu

Ledviny (soubor: odhad GF, konc. usili, metabolismu ADH, koncentrace ADH, typu diurézy,
minerald a jejich deficitl s navrhem hrazeni, progndzy, typu proteinurie Vv¢. jeji selektivity.
Krev + sbirana moc, hmotnost, vyska)

Osteoporoza (soubor: odhad zakladnich ledvinnych funkci, metabolismus Ca, P, Mg, os-
teogeneze, osteoresorpce, Krev + shirand moc¢, hmotnost, vyska)

Hyperpara (soubor: odhad zakladnich ledvinnych funkci, metabolismus Ca, P, Mg, PTH,
vitD, Krev + sbirand mo¢, hmotnost, vyska)

Likvor komplet (soubor: odhad funkce bariéry, intratekalni syntézy, zanétu, onko procesu,
destrukce CNS, prichodnosti, neurodegenerace)

Urolitiaza (soubor: odhad zakladnich ledvinnych funkci, metabolismus Ca, P, Mg, promotory
a inhibitory krystalizace, odhad saturace moce, Krev + sbirand mo¢, hmotnost, vyska,
sbér moce do thymolu)

Nutricni bilance (soubor: odhad zdkladnich ledvinnych funkci, metabolické slozky ABR,
mineralniho metabolismu, zakladnich jaternich funkci, odhad bilance energie tekutin, od-
had stresovych nutri¢nich indexd a nutricni progndzy vc. [écebného doporuceni, stanoveni
vitaminQ A, E, ev. C. Krev + sbirand mo¢, hmotnost, vyska)

Astrup pocitac (soubor: odhad kombinovanych a smiSenych sloZzek metabolické slozky ABR)
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Cyklus I-1V (soubor: odhad FF, LF, ovulace, peaku estrogen(, androgenniho stavu) proti
poruchdch cyklu nebo problémech s pocetim

DDAVP test — odhad pritomnosti DI, Ize kombinovat s pfimym stanovenim ADH.
Desferalovy test

Acifikacni a alkalizacni testy

Provadime nasledujici biologické expozicni testy a vySetreni souvisejici s pracovnim |é-
karstvim:

Expozice organickym rozpoustédlim (napt. toluen, xylen, styren, benzen): stanovujeme
v moci kyselinu S-phenylmerkapturovou, hydroxypyren, kyselinu pyroslizovou, kyselinu
trichloroctovou, trichlorethanol, kyselinu hippurovou, kyselinu methylhippurovou, kyselinu
mandlovou a fenylglyoxylovou.

Koproporfyrin Ill a uroporfyrin: zvysené vylucovani v moci pozorujeme u akutnich jaternich
porfyrii a intoxikaci olovem.

Cytogenetickd analyza perifernich lymfocyti (CAPL): genotoxikologickd metoda, vhodna
pro biologické monitorovani expozice a Gcinku mutagennich a karcinogennich latek na
Clovéka.

Stanoveni vitamind v krvi:
Vitamin A, vitamin E, vitamin C, vitamin D, vitamin B6, Kyselina listova, B12
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2.8.1 VysSetieni otcovstvi u psi

2.8.2 Vysetieni MDR1 genu u psd (multidrug resistence gene)

2.8.3 Stanoveni psiho TSH a psi volné T4

Davod vysetreni: spravna diagnostika hypo ¢i hypertyredz u psu

2.8.4 Stanoveni TLI (Trypsin like immunoreactivity)

Duavod vysetreni: spravna diagnostika insuficience zevni sekrece slinivky (Stépeni protein()

a)

b)

gen ACTN3 - polymorfizmu R577X

Tento gen (a-actin-3) exprimuje pouze ve svalovych vldknech s vysokou glykolyticou
aktiviou (100% ve vldknech typu 2b a 50% typu 2a) a je tak spojovan se silovymi
a rychlostnimi sporty, zatim co mutovana forma se vyskytuje u sportovc( vytrvalost-
nich.

gen PPARa - polymorfizms G/C v intronu 7
Podili se na regulaci metabolizmu mastnych kyselin v srde¢nim a pfi¢né pruhovaném
svalu. Je popisovan také v asociaci s vykonem sportovcu.

gen PPARGCI1A - polymorfzmus Gly482Ser (G482S)
U sportovcl tato mutovana alela zpUsobuje nizsi aerobni kapacitu a pomalejsi rlst
anaerobniho prahu po deviti

oAGEL
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3. Laboratore kontakty

telefon

Laboratore AGEL Novy Jicin 800 700 701 zelenad linka
Laboratofe AGEL Sternberk 800 112 210 zelena linka
Laboratore AGEL - Tfinec 558 309 661 Ustfedna
Laboratore AGEL - Bruntal 554 700 111 Ustfedna
Laboratore AGEL - Kopfivnice 556 843 800

Laboratore AGEL - Bilovec 556 410 150

Laborator AGEL - Vitkovice 595 633 262 Laborator
Laborator AGEL — Vitkovice 595 633 263 ATB konzultace
SMN Prostéjov 800 172 830 zelenad linka
SMN Prerov 581271111 ustredna
SMN Sternberk 800 800 265 zelena linka
CGB Ostrava 595 700 161 (173)

DOZ Nemocnice s poliklinikou Praha Italska 221087 111 ustredna
DOZ Poliklinika Ceska Trebova 465 568 411 Ustfedna
DOZ Poliklinika Olomouc 972 748 111 ustredna
DOZ Poliklinika Plzen 972 523 200 Ustfedna
Hornicka poliklinika Ostrava 597 454 111 ustredna
Nemocnice Cesky Tésin 558 769 211 ustredna
Nemocnice Novy Ji¢in 556 773 453 prijem
Nemocnice Novy Ji€in - Vitkov 556 314 111 Ustfedna
Nemocnice Podlesi 558 604 111 Ustfedna
Nemocnice Val. Mezifici 571758 111 Ustfedna
Podhorska nemocnice - Bruntal 554 700 111 Ustfedna
Podhorska Nemocnice - Rymarov 554 253 111 ustredna
Sumperska nemocnice 583331111 Ustredna
Transfuzni sluzba - Sumperk 583 333 814 Ustfedna
Vitkovicka nemocnice 595 633 111 Ustfedna
FORLIFE n.o. - Komarno 00421 357 701 911 spojovatelka
Nemocnice Krompachy 00421 534186211(200) spojovatelka

Nemocnice Levoca

00421 53 451 2651 -4

spojovatelka

Nemocnice Zvolen

00421 455 201 111

spojovatelka
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