Molekularné-genetické vysetieni familiarni hypercholesterolémie — OLG FTN:

Indikace pacienta:

Ke genetickému vysetieni Ize indikovat pacientky se skére dle Dutch Lipid Network Criteria
(DLNC) vétsim neZ 6 (6—8 pravdépodobna diagndza FH, vice neZ 8 jista diagndza FH).

Pacienty s DLNC 3-5 bodu lze vysettit po individudlni dohodé.

Tab.1: Kritéria Dutch Lipid Clinic Network pro diagnostiku FH

Kritérium: pocet bodl
Rodinnda anamnéza

Prvostupiiovy pifbuzny s ICHS (M 55 let, Z 60 let)

Prvostupiiovy piibuzny s LDL-C > 95.percil v dané zemi
Prvostupiiovy pitibuzny se Slachovymi xantomy a/nebo arcus lipoides
Dité do 18 let s LDL-C > 95. percil v dané zemi

NN - -

Osobni anamnéza
Pted¢asnd ICHS (M 55 let, Z 60 let) 5
Ptedcasna aterosklerdza perifernich nebo mozkovych tepen (M 55let, Z 60let)

=N

Fyzikalni vysetieni
Slachové xantomy
Arcus lipoides (do 45 let) 4
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Biochemické vysetieni
LDL-C (mmol/l):
>8,5

6,5-8,4

5,0-6,4

40-49

= W 01 ©

Molekularni biologie - testovani mutacit
Mutace v genu pro LDL - R, ApoB, PCSK -9 8

Interpretace vysledkii:
> 8 bodil = jista diagnéza FH indikace ke genetickému vySetieni
6-8 bodl = pravdépodobna diagnéza FH indikace ke genetickému vySetieni

3-5 bodli = mozna diagnéza FH mozné vySetreni po dohodé
0-2 bodi = diagnéza FH nepravdépodobna

Upraveno dle: Familidrni hypercholesterolémie | MT (tribune.cz)

Vysetfované geny na nasem pracovisti (metodou masivniho paralelniho sekvenovani):

ABCG5, ABCGS, APOA4, APOAS5, APOB, APOE, APOC2, APOC3, CETP, CREB3L3, GPD1, GPIHBP1, HMGCR,
LDLR, LDLRAP1, LIPA, LIPC, LIPE, LIPG, LIPI, LMF1, LPL, PCSK9, SCARB, SORT1, STAP1.


https://www.tribune.cz/archiv/familiarni-hypercholesterolemie/

Odeslani pacienta k vysetieni:

Pacient se sZadankou K a pfilozenymi laboratornimi vysledky lipidogramu objedna
ke genetickému vysSetfeni na tel. Cisle 261 083 760. Indikovani vysSetfeni bez genetické
konzultace pacienta lékafem s odbornosti (208 - klinicky genetik) neni v soucasné dobé
mozné. Soucasti genetické konzultace je odbér rodinné a osobni anamnézy, podepsani
informovaného souhlasu, odbér vzorku periferni krve (2x fialovd zkumavka, 3-5 ml krve).
Pacient nemusi byt k odbéru vzorku nalaéno.

Vysledky vysetfeni budou dostupné v intervalu 1-3 mésicd, statimové vysetreni Ize domluvit
po individudlni dohodé. Vysledky vySetfeni budou konzultovany s pacientem, kopie zpravy
bude zaslana odesilajicimu lékafi.

Kontakt:

MUDr. Martina Langova, Ph.D. (primar OLG): 261 083 760, martina.langova@ftn.cz

MUDr. Natdlie Friedova: 261 083 760, natalie.friedova@ftn.cz

Mgr. Jana Tajtlova (vedouci laboratofe OLG): 261 083 619, jana.tajtlova@ftn.cz
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