I ZADANKA NA GENETICKA VYSETRENI I

Unilabs Diagnostics k. s.
Sidlo: Evropska 2589/33b, 160 00 Praha 6
Klientské centrum: tel. 800 737 383, e-mail: klienti@unilabs.com
Prehled odbérovych mist naleznete na www.unilabs.cz
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Samoplatce: Hotové Kartou] ‘
Platce: ] [M [Z Diagnozy: [
Zpusob uhrada na OM
Odbér proved!: ] Datum:[ ] Cas:[ Uhrady: D faktura Iékafi
vykon podléhajici DPH™
Proband: [ Pribuzny probanda: [ Dérce: Spravng @ Chybng 8¢ v/
Kontakt na pacienta: [ tel.: ] [ e-mail:
( Typ vzorku
nesrazlivé krev (EDTA) tkéri K6d vzorku:
izolovand DNA parafinovy bloek (FFPE) e .
plodovd voda krevni skvrna E?mlm a Cas piijti vzorku:
fijal:

bukaini stér/vytér

PREDISPOZICE K ZILNiM TROMBOZAM A ATEROSKLEROZE

Faktor Il Protrombin (G20210A) Diagndza: D68.9

Faktor V Leiden (G1691A) Diagndza: D68.9

Faktor V R2 (H1299R)

Faktor XIIl (V34L) Diagndza: D68.9

PAI-1 (4G/5G) Diagndza: D68.9

MTHFR (C677T, A1298C) neni hrazeno z verejného zdravotniho pojisténi
B-fibrinogen (-455G>A) — zvySené riziko infarktu myokardu a ischemické

® mozkové prhody Diagndza: D68.9

' ApoB (R35000Q) - familidrni hypercholesterolemie a zvySené riziko aterosklerdzy
Diagndza: E78.9

ApoE (E2/E3/E4) - zvySené riziko Alzheimerovy choroby a asného infarktu
myokardu Diagndza: E78.9

Glykoprotein GPla (C807T) — zvySené riziko infarktu myokardu a ischemické
mozkové piihody

Glykoprotein GPIlla (L33P) - trombocytopenie, rizikovy faktor Casného infarkiu
myokardu a mozkové pfihody Diagndza: D68.9

ACE (Ins/Del) - predispozice k hypertenzi Diagndza: Z86.7

LTA (C804A, ¢.179C>A) - silné prozénétlivy faktor spojen s korondrnimi
onemocnénimi

GENETICKY PODMINENA ONEMOCNENI

Cysticka fibrdza (68 nejcastéjSich patogennich variant V. polyT a polyTG

v genu CFTR) Diagndza: £84.8

Delece AZF na chromozému Y (AZFa,b,c) Diagndza: N46 ™

SpindIni muskularni atrofie (delece/duplikace exont 7 a 8 v genech SMN1
a SMN2) Diagndza: 282.7

Fragilni X (stanoveni poctu CGG repetic v promatoru genu FMR1)
Diagnoza: 782.7 **

Prelingualni hluchota - vrozend nesyndromovd ztrdta sluchu (vSechny
varianty v kddujici sekvenci a intronové varianta ¢.-23+1G>A genu GJB2)
Diagnoza: 782.2

Bechtérevova nemoc - ankylozujici spondylitida (pfitomnost alely HLA-B*27)
Diagndza: M45.0

Osteopordza (pfitomnost predispozicnich alel v genech VDR a COLIAT)
Revmatoidni artritida (prukaz sdileného epitopu u vech zndmych
HLA-DRB1 alel a rozliSeni homozygotu a heterozygotu)

O o/ B am@RY

Odbér vzorku k vySetieni lidské DNA byl proveden s informovanym souhlasem pacienta.
Souhlas je zaloZen v I6kar'ské dokumentaci pacienta.

Pacient souhlast: D s uloZenim vzorku pro dal$i analyzu

Narkolepsie (prukaz predispozicniho haplotypu DRB1*1501 - DQA1*0102
-DQB1*0602)

Pozadovany materidl: nesrézlivé krev (EDTA) nebo tercﬂ( Z Guthrieho karty
Celiakie - predispozice k abnormaini imunitni odpovédi na lepek

(DQA1, DQBA, serologické ekvivalenty DO2 a DQ8) Diagndza: K90.0
Laktdzova intolerance (varianty -13910C>T a -22018G>A v genu LCT)
Diagndza: E73.9 2

Histaminova intolerance (vySetfeni 4 variant v genu pro DAQ asociovanych
S jeji snizenou produkcf a aktivitou)

Fruktdzova intolerance (varianty A149P, A174D, N334K a delece del4E4

v genu ALDOB)

Chronicka pankreatitida (vySetfeni nejcastéjSich patogennich variant v genech
PRSS1 a SPINK1)

Chronicka pankreatitida (68 nejéastéjSich patogennich variant vé. polyT
apolyTG v genu CFTR)

Chronicka pankreatitida (detekce deleci/duplikaci v genech PRSS1, SPINK1 a CTRC)
Crohnova choroba (varianty R702W, GI08R, 3020insC v genu NOD2/CARD15)

Astma (varianty R16G a Q27E v genu ADRB2)

Sklerodermie (varianta -945C>G v genu CTGF)

Psoridza - Lupénka (genetickd predispozice HLA-C*06)

Ichtydza (nejCastéjSi varianty v genu FLG)

Androgenni alopecie (vySetfeni 5 predispozicnich variant v genech EDA2R a AR)
HLA typizace (typizace lokusu HLA-A, HLA-B a HLA-DR)

Rezistence vagi viru HIV (varianta chemokinového receptoru CCR5)

a-1 antitrypsin (varianty PI*S = E288V a PI*Z = E366K v genu SERPINA1)
Diagnéza: Z87.02

Gilbertiv syndrom - chronickd nekonjugovand hyperbilirubémie (inzerce
nukleotidu TA v promotoru genu UGT1A1; detekce alely UGT1A1*28)
Hemochromatdza - porucha metabolismu Zeleza (varianty G282Y, H63D, S65C
v genu HFE) Diagndza: E83.1

alfa-talasémie (detekce 21 patogennich variant v genech HBA1 a HBA2)
heta-talasémie (detekce 22 patogennich variant v genu HBB,

vC. srpkovité anémie)

Metabolismus médi (vySetfeni nejcast&jSich patogennich variant v genu ATP7B)

I D s uloZenim a anonymnim vyuZitim DNA k Iékafskému vyzkumu
.
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DEDICNA NADOROVA ONEMOCNENI

ZaSlete, prosim, dva nezavislé odbéry nesraZlivé krve (EDTA),
pro pipadné ovéfeni pozitivniho vysledku.

Karcinom prsu, vajeéniki a prostaty (NGS) - geny BRCA1 a BRCA2
—analyza celych genu, jejich kddujicich oblasti a mist sestfihu
Karcinom prsu, vaje€niku a prostaty (MLPA) - geny BRCA1 a BRCA2
- vySetfeni velkych genovych pfestaveb
Karcinom prsu a vajenikii - rozSifeny NGS panel 21 gen (analyza celych gend,
jejich kédujicich oblasti a mist sestfihu: ATM, BARD1, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1,
CDK12, FAM175A, FANCD2, CHEK2, MRE11, MSH6, NBN, PALB2, PMS2, RAD51B,
RAD54L, TP53, RAD50, RAD51C, RAD51D)
Karcinom prostaty - rozSifeny NGS panel 26 gen(i (analyza celych gen,
jejich kdduiicich oblasti a mist sestfihu; AKT1, APC, AR, ATM, BRAF, BRCA1,
BRCA2, CDH1, CDK12, CTNNB1, HOXB13, CHEK2, IDH1, KRAS, MED12, MLH1,
MSH2, MSH6, MYC, PIK3CA, PIK3R1, PMS2, PTEN, RB1, SPOP, TP53)
Kolorektalni karcinom a karcinom pankreatu - NGS panel 16 genu
(analyza celych gend, jejich kddujicich oblasti a mist sestfihu: APC, BRAF,
BRCA1, BRCA2, CTNNB1, KRAS, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, MYC, PIK3CA,
PMS2, PTEN, STK11, TP53)
Kolorektélni karcinom — Lynchiiv syndrom (MLPA) - geny MLH1 a MSH2
- vySetieni velkych genovych prestaveb
Kolorektalni karcinom - Lynchav syndrom (MLPA) - gen PMS2
—vySetfeni velkych genovych prestaveb
KolorektdIni karcinom - Lynchav syndrom (MLPA) - geny EPCAM, MSH6
a MUTYH - vySeteni velkych genovych priestaveb
Kolorektalni karcinom - polyp6zni (MLPA) - gen APC - vySetfeni velkych
genovych prestaveb
Nédorové syndromy - NGS panel 50 genu (analyza celych gend, jejich
kdduijicich oblasti a mist sestfihu: AKT1, APC, AR, ATM, ATR, BARD1, BLM,
BRAF, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1, CDK12, CTNNB1, EPCAM, FAM175A,
FANCD2, GATA3, GEN1, HOXB13, CHEK2, IDH1, KRAS, MED12, MLH1, MRE11,
MSH2, MSH6, MUTYH, MYC, NBN, NF1, PALB2, PIK3CA, PIK3R1, PMS2, PTEN,
RAD50, RAD51B, RAD51C, RAD51D, RADS4L, RB1, RET, SPOP, STK11, TP53,
VHL, WT1, XRCC2)
Ovéfeni konkrétni varianty — uvedte referencni sekvenci dle hg19, symbol
genu a pesny zpis varianty die HGVS
(napf. NM_007294.4(BRCA1):c.3748G>T):

VZACNA GENETICKA ONEMOCNEN{
Autozanétliva onemocnéni (analyza celych gend, jejich kodujicich oblasti
amist sestfihu: ACP5, ADA2, ADAM17, ADAR, CARD14, COPA, ELANE,
HOILT, IFIH1, ILIRN, IL10, IL10RA, IL10RB, IL36RN, LPIN2, MEFV, MVK,
NLRC4, NLRP1, NLRP3, NLRP12, NOD2, OTULIN, PLCG2, PSMB8, PSTPIP1,
RNASEH2A, RNASEH2B, RNASEH2C, SAMHD1, SH3BP2, SLC29A3, TMEM173,

TNFAIP3, TNFRSF1A, TREX1)
Ichty6zy (analyza celych gent, jejich kdujicich oblasti a mist sestfihu; ABCA12,
ALOX12, ALOX12B, ALOXE3, CERS3, CYP4F22, KRT1, KRT2, KRT10, NIPAL4,

PNPLAT, SPINK5, STS, TGM1)

FARMAKOGENETIKA
Metabolismus Thiopurini - stanoveni genotypu ovliviiujictho metabolismus
thiopurinu (gen TPMT alely *1, *2, *3A, *3B, *3C) Diagndza: £88.8
Metabolismus Warfarinu - stanoveni genotypu ovliviiujiciho dévkovéni warfarinu
(polymaorfismy v cytochromu CYP2C9*1, *2, *3, a genu VKORC1)
Diagnoza: E88.8
Metabolismus antikoagulancii, antidepresiv, antiepileptik, inhibitori
protonové pumpy, antikonvulziv, hypnotik, sedativ, antimalarik,
antiretrovirik, antimykotik aj. (gen CYP2C19 alely *1, *2, *3, *17)
Diagnéza: £88.8
Metabolismus Ié€iv, napf. kodeinu, tramadolu, antidepresiv, analgetik,
antipsychotik aj. (stanoveni rychlosti metabolismu 1é€iv a vhodnosti jejich
uZivéni's ohledem na genotyp genu CYP2D6)
Metabolismus xenobiotik — schopnost detoxikaénich enzymi odbourdvat
karcinogeny, volné radikaly, toxiny a Iéciva (varianty genu GST: GST-T1,
GST-M1, GST-P1)
Riziko myopatii pfi 16€hé statiny (stanoveni pfitomnosti rizikové varianty
v genu SLCO1B1)
Metabolismus myorelaxans, napf. suxamethonia, mivacuria
(gen BCHE alely A, K, F1, F2, S1)
Toxicita Irinotecan (gen UGT1A1)
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ONKOHEMATOLOGIE

Odebrat min. 6 ml nesréZlivé krve (EDTA). Krev uloZit pfi teploté do 8 C bezprostredné

po odbéru. Klinicky materidl odeslat co nejdfive do laboratore.
JAK2 - polycytemia vera (somatickd varianta V617F v genu JAK2)
JAK2 exon 12 - polycytemia vera (nejcastéjSi varianty v exonu 12 genu JAK2)
Stanoveni fiizniho genu BCR-ABL - Ph1 chromozom (pfestavby M-ber, m-ber
a p-her) - prosime o samostatny odbér
Calreticulin - myeloproliferativni neoplasie (nejcastsjsi varianty v exonu 9
genu CALR - del52bp, ins5bp)
MPL - myeloproliferativni neoplasie (nejcastéjsi varianty v exonu 10 genu
MPL - W515L, W515K, W515A, S505N)
Myeloidni panel - DNA (vy3etfeni nejcastéjSich somatickych variant v DNA
u pacientti s AML, MDS, MPN, CML, aj.)
Myeloidni panel - RNA (vySetfeni nejcastéjsich genovych fuizi
a abnormalni exprese u pacient s AML, MDS, MPN, CML, aj.)

Legenda: *1 ZaSkrtnutim tohoto politka bude k vykonu tictovéno DPH. VySetfeni
S [éCebnym cilem nebo chrénici lidské zdravi dle § 58 odst. 1 zdkona

¢. 235/2004, o dani z pfidané hodnoty je od DPH osvobozeno.

*2 U téchto genetickych vySetfeni je moZnost pouZit i jiné diagndzy,
jejichZ rozsah je uveden v dokumentu VZP ,Stratifikace odb. 816°.
V pipadg zvolen jiné neZ uvedené diagndzy musi byt tato diagnoza

v souladu s timto dokumentem.

Odbeér vzorku k vySetFent lidské DNA byl proveden s informovanym souhlasem pacienta.

Souhlas je zaloZen v IékaFské dokumentaci pacienta.
Pacient souhlasi: D s uloZenim vzorku pro dalSi analyzu

() s ulozenim a anonymnim vyuitim DNA k 1ékafskému vizkum
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DALSI POZADAVKY A POZNAMKY:
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