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PREHLED PROVADENYCH LABORATORNICH VYSETRENI

Provedena vysetieni daného darce najdete v Pfehledu laboratornich vysetreni.

Karyotyp
Princip: cytogenetické stanoveni chromozomalni vybavy z periferni krve

Vysledek: normalni muzsky karyotyp 46, XY

Mutace CFTR (cysticka fibrdza)

Princip: vylouceni pfitomnosti nosicstvi cystické fibrézy, autozomalné recesivniho
onemocnéni zplisobeného mutaci genu pro produkci transmembranového
proteinu CFTR. Panel vysetreni zahrnuje 19 nebo 34 mutaci a provadi se metodou

PCR, reverzni hybridizaci.

19 mutaci F508del, G542X, N1303K, W1282X, G551D, 1717-1GtoA, R553X, CFTRdele2,3(21kb),
1507del, 711+1GtoT, 327226AtoG, 3905insT, R560T, 1898+1GtoA, S1251N, 148T,
3199del16, 3120+1GtoA, Q552X

34 mutaci F508del, G542X, N1303K, W1282X, G551D, 1717-1GtoA, R553X, CFTRdele2,3(21kb),
1507del, 711+1GtoT, 3272-26AtoG, 3905insT, R560T, 1898+1GtoA, 3120+1GtoA, A455E,
2143delT, Y1092X, 2184insA, 34-5T, 35-7T, 36-9T, 621=1GtoT, Y122X, R347P, R1162X,
3849+10kbCtoT, 2183AA>G, 394delTT, 2789+5GtoA, G85E, 3659del1C, R117H, R334W,
R347P, 2184delA, 1087delT

Vysledek: negativni, nebyla prokdzana zadnd z 19 nebo 34 vySetfovanych mutaci
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Spinalni Muskularni Atrofie (SMA)

Princip:

Vysledek:

vylouceni pfenasecstvi stanovenim poctu kopii exonu 7 a 8 genu SMIN1 a SMIN2
metodou MLPA. Jedna se o autozomalné recesivni neuromuskularni onemocnéni,
které je druhou nejcastéjsi genetickou pfi¢inou umrtnosti u kojencu. Postizeny
jedinec je homozygot. Heterozygoti nemaji projevy onemocnéni, ale mohou

predat tuto poruchu svému potomkovi.

negativni

Hereditarni sluchova porucha (Connexin 26, gen GJB2)

Princip:

Vysledek:

vylouceni pfitomnosti mutace genu pro Connexin 26 (GJB2; MIM: 121011)
metodou PCR amplifikaci sledované oblasti a nasledné fragmentacni analyzou
(nejcastéjsi mutace) nebo Sangerovou sekvenaci (exon ¢. 2, popr: i ¢. 1). Mutace
jsou zodpovédné za 60-80 % autosomalné recesivnich nesyndromickych ztrat
sluchu. VysSetreni zahrnuje testovani nejcastéjsi mutace 35delG (p.Gly12Valfs)

GJB2 genu v kavkazské populaci.

negativni, nebyla nalezena patogenni mutace

HBV (Hepatitis B)

Princip:

Vysledek:

vylouceni pfitomnosti aktivni infekce i nosiéstvi, onemocnéni vyvolané DNA virem
hepatitidy B (HBV) stanovenim povrchového antigenu (HBsAg) a protilatky proti
nukleokapsidovému antigenu HBV (anti-HBc), kde pozitivni HBsAg indentifikuje
pravé probihajici hepatitidu typu B a pozitivni anti — HBc odhali probéhlou nebo
dlouhodobou infekci. Vysetieni probihd metodou chemiluminiscencni
imunoanalyzy na paramagnetickych mikrocasticich (CMIA) a

elektrochemiluminscencni analyzou ECLIA.

negativni
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HCV (Hepatitis C)

Princip: vylouceni pfitomnosti aktivni infekce i nosi¢stvi, onemocnéni vyvolané RNA virem

hepatitidy C (HVC) je provadéno stanovenim anti-HCV chemilumincenc¢ni

imunoanalyzou na paramagnetickych mikrocasticich (CMIA)

Vysledek: negativni

HIV (Human Immunodeficiency Virus)

Princip: vylouceni pfitomnosti aktivni infekce i nosi¢stvi onemocnéni vyvolané RNA virem
lidské imunitni nedostatecnosti elektrochemiluminiscenéni imunoanalyzou ECLIA,

ktera indikuje pfitomnost protilatek proti viru HIV 1, 2 a antigenu p24.

Vysledek: negativni

Syfilis
Princip: vylouceni pfitomnosti aktivni infekce specifickym testem na detekci protilatek
proti Treponema pallidum (TPHA) chemilumincen¢ni imunoanalyzou na
paramagnetickych mikrocasticich (CMIA) a netreponemovym testem (RRR),

prokazujicim nespecifické protilatky aglutinaci na mikrotitracni desticce.

Vysledek: negativni

Chlamydia trachomatis

Princip: vylouceni pfitomnosti aktivni infekce z moci kvalitativnim stanovenim DNA

Chlamydia trachomatis metodou RT-PCR.

Vysledek: negativni, DNA Chlamydia trachomatis neprokazana



