Oddéleni lékarské
genetiky (OLG)

Pred vysSetfenim je nutna konzultace klinického genetika. Objednavky a konzultace
v pracovni dny 7:30-15:00. Je vyzadovan informovany souhlas s vySetifenim.

Nazev vysSetreni

Cislo
vysSetireni

Metoda

Prijem
Omezeni

Material

Cytogeneticka laboratof

Dostupnost
vysledku
STATIM

Dostupnost
vysledku

Po, Ut 7:30-11:00

(spontanni potraty a mrtvé narozené)

roztoku event. v médiu dodaném OLG

Vysetieni karyotypu z periferni krve event. po dohods krev s heparinem do 7 dnd
Vysetieni karyotypu z plodové vody denné plodova voda ve sterilni zkumavce 2 -3 tydny
I\olgliés‘tjf:g:ucrgc:azzzr&i:ufetéIni krve po dohodé krev s heparinem 1 -2 tydny
VysSetieni karyotypu z choriové tkané - CVS po dohodé choriové k”;yh\é%::ﬁ]rgm zkumavce 2 — 4 tydny
Vysetieni karyotypu z jinych solidnich tkani 0o dohodé tkan ve sterilnim fyziologickém

VysSetieni ziskanych chromozomalnich
aberaci z periferni krve, napf. u pracovniki
z rizikového prostredi (RTG, chemikalie
apod.), pacientd Ié€enych cytostatiky nebo
zarenim apod.

Po, Ut 7:30-11:00
event. po dohodé

krev s heparinem

Dlouhodoba kultivace bunék riiznych tkani
z prenatalni i postnatalni faze vyvoje

pro biochemické, molekularné genetické ¢i
imunogenetické vysetieni.

po dohodé

Vysetieni FISH (Fluorescencéni insitu
hybridizace)
- specif. sondy pro chomozomy 13, 18, 21, Xa Y
- sondy pro Prader-Willi syndrom (PWS),
Angelaman(v syndom (AS), syndrom
Miller-Dieker (MDS/ILS), Smith-Magenis syndrom,
Williamsav syndrom a dal$i po domluveé s Iékafem
- sondy pro mnohobarevny FISH (mFISH)

po dohodé

krev s heparinem




Dostupnost
Material vysledku
STATIM

. . e Cislo Pfijem
Nazev vysSetreni < x| Metoda jem
vySetreni Omezeni

Dostupnost
vysledku

Molekularné geneticka laborator

Izolace DNA krev s EDTA

Prenatalni analyza nejéastéjSich aneuploidii

QF-PCR plodova voda, plodova tkar

Analyza uniparentalni dizomie UPD 15

(Angelman-PraderWilli sy) QF-PCR krev ditéte, otce a matky v EDTA

Analyza FMR1 genu pro syndrom fragilniho

X chromozomu oblast FRAX-A a FRAX-E krev s EDTA

Analyza spinalni muskularni atrofie SMA,

delece na SMN genu krevs EDTA

Detekce deleci v dystrofinovém genu
na chromozomu Xp21 (Duchennova krevs EDTA
/ Beckerova muskularni dystrofie DMD/BMD)

Detekce mikrodeleci na chromozomu Y

(muzska sterilita) krevs EDTA

Detekce nejéastéjSich mutaci na CFTR genu

(cysticka fibréza) krevs EDTA

Detekce Leidenské mutace G1691A v genu
pro FV - (Faktor 5) krevs EDTA
Trombofilni mutace

Detekce mutace G20210A v genu
pro Protrombin (Faktor 2) krevs EDTA
Trombofilni mutace

Detekce mutace A1298C a C677T v genu
pro MTHFR krevs EDTA
Trombofilni mutace

Analyza nejcastéjSich mentalnich retardaci
- MLPA-nejCastéjsi mikrodel. syndromy krevs EDTA
- MLPA- X-vazané MR

Dalsi vysetreni dle dohody. VSechna vysSetreni indikuje lékar-genetik po dohodé s osSetrujicim Iékarem.




