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2. Ustav didiénych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK

Tabulka 1: Kontakty

prof. MUDr. Viktor Kozich, CSc.

Prim&
Diagnostickych laboratd

Prednosta viktor.kozich@Ifl.cuni.cz
TF 224 967 679
Mgr. Andrej Kutana
Sekretariat fednosty andrej.kutarna@Ifl.cuni.cz

TF 224 967 167, fax 224 967 168

Ing. Karolina PeSkova
karolina.peskova@vfn.cz
TF 224 967 225

Sekretariat

TF 224 967 710, fax 224 967 081
udmp@vfn.cz

Manazer kvality
Diagnostickych laboratd

Mgr. Jana Jandova
jana.jandova2 @vfn.cz
TF 224 967 694

Vedouci laborantka
Diagnostickych laboratd

Eva Klimova
eva.klimova@yvin.cz
TF 224 967 712

Ekonom

Petra VeteSnikova
petra.vetesnikova@vifn.cz
TF 224 967 071

Centralni pijem materialu
(pro Biochemickou laboratpEnzymologickou laboratp
Laboratd DNA diagnostiky)

TF 224 967 707

Novorozenecky screening

Biochemicka laborato

TF 224 967 227

Ing. Karolina PeSkova
karolina.peskova@vfn.cz
TF 224 967 225

Enzymologick& laborato

Ing. Helena Pougiova
helena.poupetova@vfn.cz
TF 224 967 032

Laboratd DNA diagnostiky

RNDr. Lenka Dve@akova, CSc.
lenka.dvorakova@vfn.cz
TF 224 967 701

Laboratd tkaiovych kultur

Ing. Markéta Novakova
marketa.novakova3@vfn.cz
TF 224 965 642
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MUDr. RNDr. Pavel JeSina, Ph.D.
pavel.jesina@vin.cz
TF 224 967 708

Prim&
ambulantniho Useku

Sarka Blahova
Stanéni sestra ambulance sarka.blahova@vin.cz
TF 224967 670

TF 224 967 670

Ambulance - dohoda o terminu ambulantniho wg$et TE 224 967 669

Lékar - konzultace TF 224 967 710

Léka - konzultace mimodZnou pracovni dobu TF 725 739 992

Ustav dédi¢nych metabolickych poruch VFN a 1. LF UK v Praze |DMP)

UDMP je spoléné pracovidt Vieobecné fakultni nemocnice v Praze a 1 isiéafakulty
Univerzity Karlovy v Praze.

Zdravotnick&ast UDMP se énuje redevsim diagnostice astd dedicnych metabolickych poruch
(dale jen DMP). Zakladerinnosti je laboratorni diagnostik&kolika stovek DMP natiznych
arovnich (metabolit, enzym/protein, tHhuinka, gen) v laboratbbiochemické/metabolické,
enzymologické a molekul&krgenetické. Rén¢ se na pracovisti vySgtokolo 3000 novych

pacienti s pode#enim na skterou DMP a diagnGza je prokazariblizné u 100 pacierit rocné.
Pracovist rovrez provadi vySéeni suché krevni kapky metodou tandemové hmotnostni
spektrometrie u cca 80.000 novorozie(t§. cca 2/3 viech novorozene CR) v ramci
celonarodniho novorozeneckého screeningu, kterpdbiina 2009 rozgen na 10 vybranych
DMP. V roce 2010 bylo v ramci UDMP ustanoveno Kanaini centrum pro novorozenecky
screening se sidlem ve VFN.

Pracovist je zapojeno dodkolika mezinarodnich systénexterni kontroly kvality, které pokryvaji
vSechny zakladni oblasti diagnostiky DMP.

VSechny Diagnostické laboraeUDMP (Biochemické laboratol aboratd DNA diagnostiky,
Enzymologicka laborataa Laboraté tkéiovych kultur) jsou akreditované podle nordigN EN
ISO 15189:2013.

UDMP neni pouze pasivnintgstnikem systéfnkontroly kvality, ale také aktivhzaji& uje
testovani diagnostickych laboréte systému Diagnostic Proficiency Testing ERNDIVBwrog.

UDMP poskytuje ambulantni pigpro pacienty s podénim na DMP i pro pacienty s prokazanou
DMP, a to zejména diferenci&laiagnostickou rozvahu,dbu, genetické poradenstvi a
psychologickou p&.

V roce 2012 Ministerstvo zdravotnict¢R uctlilo UDMP statut centra vysoce specializované
zdravotni pée o pacienty saicnymi metabolickymi poruchami.

Ve fakultni¢asti UDMP vzajem& spolupracuje &kolik pracovnich skupin, které sénuiji
védecko-vyzkumnéinnosti v fiznych oblastech biochemické genetiky, genomiky ¢boé a
molekularni biologie aiffouznych oborech. Pracovnici UDMP publikuji vyslgdkych praci v
mezinarodd uznavanych odbornyalasopisech a pravidelije prezentuji na konferencich domaiv
zahranti. Pracovist se dale aktivépodili na pregradualni vyuce I&kkych oboi, Skolitadu
student postgradudlniho studia a podili se r&na dalSim vz&lavani v oblasti biochemické
genetiky a pibuznych obai.

Zdravotnicka a fakultndast UDMP spolu Gzce spolupracuii.
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3. Dédi¢né metabolické poruchy (DMP) -
jejich charakteristika, d édi¢nost, incidence a symptomy

3.1 Klinické symptomy u DMP
Tabulka 2: Klinické symptomy u DMP

Systém Symptomy

Symptomy v gravidité hypotrofie fétu, hypokinese az akinese fétu, neinitnydrops
fetalis, polyhydramnion, HELLP syndrom, AFLP

Symptomy u malformace, hypotrofie, mikrocefalie, hypotermierycha

novorozence saciho reflexu, problémy s krmenim, opisthotonbapamalni

pohyby, RDS, apnoické pauzy, ikterus, sepse E. coli

Celkové symptomy

dysmorfie, stigmatizace, projevydtiani, hypotrofie, ataky
dehydratace, abnormalni zapache¢imeopotu, epistaxe, krvaciv
projevy, hemolyza, tromboembolické&lpody, horeéka,
opakované infekce, SCID, unavovy syndrom, ogozad
puberta, Refv a Reye-like syndrontasné umrti, neekavane
amrti, nahlé umrti

(D~

Neurologické symptomy

oligofrenie, mentalni retardace, psychomotorickardace,
regres psychomotorického vyvoje, demence, ofioZayvoj
ieci, letargie, drazdivost, poruchgdomi, koma, kece,
z&chvatovité onemoeni, infantilni spasmy, myoklonie, stroke
like ataky, extrapyramidové&iznaky, hypotonie, hypertonie,
corpus callosum - agenese nebo hypoplasie, malalasef
mikrocefalie, atrofie cerebralni, atrofie kortikgln
leukodystrofie, demyelinizace, ataxie, cerebellggmptomy,
cerebellarni atrofie nebo hypoplasie, hyporefleareflexie,
hyperreflexie, periferni neuropatie

D
1

Psychiatrické symptomy

poruchy chovani, hyperaktivita, sebeposkozovaryhsticke
symptomy, autistické rysy

O¢ni symptomy

porucha zraku az slepota, oftalmoplegie, abnornaéimi
pohyby, strabismus, nystagmus, ptézkaj glaukom,
kornealni zakaly a depozita, opaditky az katarakta, ektopie
¢ocky, myopie, retinitis pigmentosagiova skvrna na@mim
ozadi, atrofie optiku

Symptomy postiZzeni
sluchu

postiZzeni sluchu az hluchota, hyperacusis

Gastrointestinalni
symptomy

makroglosie, hyperplasie gingiv, gotické patro,nespivani,
ataky zvraceni, intolerancekieré slozky potravy, bolesti

biicha, chronicky pijem, ileus, hepatomegalie, splenomegalje,
ikterus, cholestaza, steatdza jater, adenomy itegza jater,
karcinom jater, ascites, portalni hypertenze, jatdysfunkce az
selhani, cholelitidza, akutni pankreatitida

Renalni symptomy

renalni kolika, urolitidaza/nefrolitiaza, nefrokaldiza,
tubulopatie, abnormalni barva toabnormalni zapach niip
nefromegalie, renalni cysty, akutni selhéni ledeirpnické
selhani ledvin
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Svalové symptomy myopatie, svalova slabost, intoleranceiewi, svalové tece,
Gnavnost, bolesti sval atrofie sval, selhani respitmich svai,
ragged-red fibres

Kardialni symptomy kardiomyopatie hypertrofickd, kardiomyopatie ditata
endokardialni fibroelast6za, vrozené srdevady, ziskané
postiZzeni chlopni, arytmie, poruchy vedeni vzrupfeyodnim
systémem, sraai selhani

Respiraéni symptomy intersticialni pneumopatie, respird insuficience, ataky
hyperventilace
Kostni symptomy maly vziiist, opozdni ristu, vysoky vziist, dysproporcionalni

kostra, kyféza, hyperlordézaiikice, arthritis, dysostosis
multiplex, bolesti kosti, osteopordza, arachnodakty
kontraktury, tékovité kalcifikace, syndaktylie

Kozni symptomy angiokeratomy, hyperkerat6za, fotosenzitivita, 2ng
ochlupeni, snizené ochlupeni¢d® vlasy, pili torti,
trichorrhexis nodosa

Endokrinni symptomy kongenitalni adrenalni hyperplasie, adrenalni iogarice,
diabetes mellitus, hypotyre6za, hypoglykemie, Kidace
nadledvin

3.2 Podpirné znamky zvysujici podeteni na DMP

Tabulka 3: Podpiirné znamky zvysSujici podegeni na DMP

» Souvislost piznalki s vyzivou — zhorSenirpptivodu bilkovin, frukt6zyi galaktozy

» Manifestace fiznalki pii zvySené energetické zat — zejména f hladowni a zvySené svaloveée prac

» Souvislost piznaki s horénatym infektem, kdy se zvySuje katabolismus bilkovi

» Multisystémovost fiznaki

* Indicie pro hromaéhi neobvyklého metabolitu
o abnormalni zbarveni nib
o abnormalni zapach niioa potu
0 nerozpustnost latky v ndo- krystalurie, urolithiaza

3.3 Biochemické nalezy nas\déujici DMP

Tabulka 4: Vysledky rutinnich laboratornich vySetieni nas¥déujici pro DMP

VySetiteni krve

Glykemie:

* hypoglykemie na kno s ketonurii (jaterni glykogendzy, poruchy glugogeneze,
mitochondrialni nemaoci),

* hypoketoticka hypoglykemiefpdelSim hlado¥ni a katabolickém stavu (poruchy beta-oxidage
mastnych kyselin),

» hypoglykemie po poziti fruktdzy/sacharédzy/sorbit@ihtolerance fruktdzy)

Amoniak:
* hyperamonemie (poruchy cyklu gaviny, nekteré organické acidurie, porucha ATP syntazy
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VySetireni acidobazické rovnovahy (Astrup):

* metabolicka aciddza {phromadni organickych kyselin - organické acidurie, la&té acidoza
u mitochondrialnich poruchfigtratach bikarbonéaturpgeneralizované tubulopatii),

» respir@&ni alkaléza (hyperventilacegighyperamonemii u poruch cyklu rdaviny)

Aminotransferazy/bilirubin:
» hepatopatie je nespecifickd znamka postizeni jatemparenchymu iady DMP typu nemoci
malych molekul

Kyselina moc¢ové:
» sniZzena koncentrace (izolovany nebo kombinovanigitigantinoxidazy),
» zvySena koncentrace (poruchy metabolismu neborétial transportu purii)

Kreatinkinaza a myoglobin:

» zvySené koncentrace (mitochondrialni onenda¢nglykogendza ll.typu),

e ponamahové transitorni zvySenékteré poruchy beta-oxidace mastnych kyselin, s\éalov
glykogendzy a &které poruchy metabolismu pudin

L aktat:
e zvySena koncentracéilodrZzeni podminek preanalytické fazefaghsenci hypoxie fize byt
znamkou mitochondrialnich onemaai a rekterych glykogenoz

Homocysteir:
* hypohomocysteinemie se vyskytuje u deficitu sukiitiazy,
» vyrazna hyperhomocysteinemie u remaigliah a transsulfugaich forem homocystinurie

Hemokoagulac
» prodlouzeny protrombinov§as (poruchy glykosylace-CDG syndromy),
» t¢Zk& hypoproduéni koagulopatie (¢které DMP postihujici jatra)

VysSetteni likvoru

Glykorhachie:
* hypoglykorhachie (porucha transportu glukézy)

Celkova bilkovina:
» vyraznd hyperproteinorhachiesieré lysozomalni nemaoci typu lipid6z)

Laktat:
» zvySena koncentrace (mitochondrialni poruchy erimigesho metabolismu)

VysSetireni moi

Abnormalni zapack mize s¥dcit pro giitomnost malychékavych molekul:
» zpocené nohy (izovalerova acidurie), karamel/javgirup (leucindza), wané zeli
(hypermetioninemie), rybina (trimetylaminurie), nme (fenylketonurie

Abnormalni zbarveni moci nebo plen:

« ¢gervenooranzové (uraty-poruchy metabolismu pyriternohrgdé po delSim stani
(alkaptonurie), hédotervené (myoglobinurie), modré (Hartnupova nemoelerzé (4-OH-
butyratova acidurie)

Krystalurie: pro DMP nize sedcit pritomnost krystal
e cystinu, 2,8-dihydroxyadeninu, xantinu, urabxalati

pH modi:
» zvySené pH v naftomnosti m@ove infekce (renalni tubularni acidoza)

K etolatky:
» zvySené vyldovani ketolatek fp sowasné metabolické aciddze, zejména u novorozence
(organické acidurie),
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absence ketonurie/jen mirna ketonutiet§gzké hypoglykemii (poruchy beta-oxidace mastnyq
kyselin)

Myoglobin:

ponamahova myoglobinurie (poruchy beta-oxidacetmyah kyselin a svalové glykogenozy)

h
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4. Laboratorni diagnostika DMP

Laboratorni vySéeni je nezbytnou sdéasti diagnostického procesu DMP.
Stanoveni diagnodzy jaitbZité nejen pro mozné terapeutické ovéinhstavu pacienta, ale i pro
genetické poradenstvi v rodia pgipadnou prenatalni diagnostiku.

VySeteni DMP z&ina na urovni metabolitu a diagndza je potvrzenaroani enzymu/proteinu
a/nebo DNA. Vyznamnou soasti diagnostiky je vdkterych gipadech vySéeni na arovni
tkarg/bunky (vySeteni histologické, histochemické, imunohistochemiaké
elektronmikroskopické), které zajigieme ve spolupraci s Ustavem patologie VFN a LKE

Material prohistologicka, histochemicka, imunohistochemickdekteonmikroskopicka vysggni
tkani pro diagnostiku DMP zasilejte na Ustav paj@d/FN a 1.LF UK.

Tabulka 5: Vy3etieni standardné provadéna v UDMP

Typ vySetreni Obsah vy3ateni

« vySeteni novorozentze spadovych porodnic
(2/3 novorozent v CR)
» screening 15 DMP v suché krevni kapce

CeloploSny novorozenecky
screening

» vySeteni osob, které maji symptomy vedouci

Selektivni screening k podezeni na DMP

Tabulka 6: Specialni vySekeni provadéna v UDMP

Typ vySetreni Obsah vy3ateni

Prenatélni vySefeni » vySeteni plodu v rodinach, ve kterych jiz byla

prokazana DMP

0 je mozné pouze tehdy, pokud byla u probanda
stanovenaisna diagnoza

o vzdy indikovana lékiskym genetikem
(po poskytnuté genetické paradoding)

Postmortalni vySeteni » provadi se ve vyjimmych gipadech —
podezeni na DMP nebo pokud neni diagnostika
DMP dokorgena
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5. Manual pro odbkér primarniho vzorku

5.1 Pozadavek na vySéeni DMP - zadanka

S kazdym vzorkem biologického materialu musi bytatmratde dodan&adre vyplnénd zadanka
— Pozadavek na vyseni cddicnych metabolickych poruch, aktualni verze Zzadame&t(e
informovanych souhlds jsou k dispozici na webu UDMPttp://udmp.lf1.cuni.cz/pozadavek-na-
vysetreni-dmp.
V Tabulce 7 jsou uvedeny informace nezbytné k iifikati pacienta, které musi byt na Zadance
uvedeny.

Tabulka 7: Identifikace pacienta a biologického magrialu na Zadance
Udaj
1 | rodnéislo; u pojisénych cizind ¢islo pojiSEnce, u samoplaitc
datum narozeni, u novorozéndosud bez rodnéhisla datum
narozeni (neplati pro novorozenecky screening)
piéijmeni a jméno
kod zdravotni pojivny
zakladni diagn6za, event. ostatni diagn6zy (kONEN-10, podle
platné Metodiky pro pigzovani a pedavani doklail VZP CR)
5 | identifikace odesilajiciho Iékaa pracovist
jméno, gijmeni a podpis,dP, odbornost;
kontaktni udaje (tel., adresa);
razitko
poZzadovana vySeni nebo podrobna epikrizaetrg stravy,
farmakoterapie a transfuze
druh primarniho vzorku (ndpsérum, krevni papirek, likvor ....... )
datum aas odiru
identifikace osoby provéfci odkér (jméno, @ijmeni, podpis)
0 | souhlas Zadatele s Upravou a/nebo dipin indikace |ékem-
konzultantem UDMP v ad/odrgném gripad: na zéklad
diferencialré diagnostické expertizy
11 | poZzadavek na statimove vy&ati

AIWIN

(o]

=(©|00(N

Nezbytnou identifikaci biologickeého materialiep @idélenim laboratornih@éisla tvai vzdy
nejmért jméno a pijmeni pacienta a rodrigslo (nebo datum narozeni pacienta), jinak vzorek
nemize byt gijat do laboratée. Pro molekulamgenetické vySéeni je nezbytnyadre vypinény a
podepsany informovany souhlas vydeané/ho (zakonného zastupce) s genetickym labofato
vySetenim fttp://udmp.Ifl.cuni.cz/pozadavek-na-vysetreni-gmp

Laboratd na Zadanku doplni datuntas fijeti vzorku do laborati@ (eviduje automaticky
OpenLIMS po pijeti Zadanky do systemu), druh a mnozstjapych primarnich vzonk a jmeéno,
piijmeni a podpisifjimajiciho laboranta.

Na webovych strankach UDMP je k dispozici Postupsaa biologického materialu pro vyseni
v Diagnostickych laboratéch UDMP | (http://udmp.Ifl.cuni.cz/file/5690/pp-udmp-09-postup
odberu-biologickeho-materialu.gdf




VSeobecna fakultni nemocnice v Praze

Ustav dédiénych metabolickych poruch MP-UDMP-01

Stranal2 z 50
Verzecdislo: 4

Metabolicka prirucka

5.2 Kritéria pro odmitnuti vzorku nebo zadanky
Kritéria, podle kterych rize laboratdvzorky odmitnout, jsou uvedena v Tabulce 8.

Tabulka 8: Které Zzadanky nebo vzorky mize laborata* odmitnout

Odmitnuta Zadanka nebo vzorky

1 | Zadanka s biologickym materialem, na které cmgiio jsou n&telné zakladni Udaj
(rodnécislo, @ijmeni a jméno, typ zdravotni pdajdgvny, ICP a razitko odesilajicino
Iékare, zakladni diagn6za) a neni mozné je doplnit

11°)

2 | zddanka s pozadavky na vygei, které laboratoneprovadi ani nezajigje (viz
Seznam vySéeni)

3 | zadanka ambulantniho pacient&’ P lazkového oddleni

4 | zadanka nebo odimva nadobka zr&tena biologickym materialem

5 | nadoba s biologickym materidlem, kde nenispb identifikace materiadlu z hlediska
nezangnitelnosti dostatiny

6 | biologicky material, kde zje¥rdoSlo k poruSeni dopateni o preanalytické fazi

7 | neozn&eny biologicky materidl

8 | biologicky material bez zadanky, pokud nelze Fadzpisobem jednozria¢ dohledat
Zadatele o vyS&ni
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6. Indikace vysefeni

6.1 Standardni vySekeni

Indikace vySaeni probiha zpravidla na zaktaklinické informace o pacientovi, ktera je sasti
Zadanky o vyséeni a poskytne ji odesilajici léka

Indikaci vySeteni provadi bdi odesilajici |éki& nebo |ék&konzultant v UDMP po zhodnoceni
klinického stavu pacientajipadné telefonické konzultaci s odesilajicim féka

6.2 Statimova vySateni
Statimova metabolicka vydeni (Tabulka 9) provadime u pacigni kterych pedpokladame
akutrg probihajici DMP. MZe jit o prvni nebo opakovanou ataku dekompenzace.

Tabulka 9: Pirehled statimovych vySateni

Metoda Material Minimalni mnozstvi
Aminokyseliny sérum nebo plazma separované 1mi
nejlépe do 60 min. po odhu
krev nesrazlivafip. srazliva 2 mi
likvor 1ml
moc 4 ml
Organické kyseliny moc 4 ml
Tandemova hmotnostni sucha krevni kapka na p&pi
spektrometrie pouze typu Whatmann 903, min. 2 krevni skvrny
(aminokyseliny, acylkarnitiny) | screeningova novorozenecka @1cm
karticka (krevni papirek, KP)
Kyselina orotova md 4 ml
Galaktitol mae 2 ml
suchd krevni kapka na p&pi| min. 2 krevni skvrny
Galaktoza/galaktdza-1-fosfat | pouze typu Whatmann typ 903, @1cm
screeningova novorozenecka
karticka (krevni papirek, KP)
Kreatinin mae@ 2 ml

Pokud ponechavate indikaci vyt na nasem |lékiaposilejte ke statimovému metabolickému
vySetenivzdyminimalrg 5 ml krve, 20 ml m&i a krevni papirek se 4 krevnimi skvrnami @ 1 cm.

Je NUTNEkonzultovat zvaZované statimové vygei s |ékéem-konzultantem.
Telefonické kontakty jsou uvedeny v Tabulce 10.

Tabulka 10: Telefonické kontakty pro statimové vysaeni

TF Kontakt

224 967 710! |ékarska konzultace pro vy&eni metabolii v béZnou pracovni dobu

725 739 992 |ékaka konzultace pro vy§ehi metabolit mimo EZnou pracovni dobu

224 911 453 |ékaka konzultace pro transport a statimové metabdNgiSeteni ditte
vyZadujiciho intenzivni @& - Jednotka intenzivni a resuscitd p&e (JIRP)
Kliniky détského a dorostového léisévi VEN, Praha 2, Ke Karlovu 2

Béhem konzultace budete dotazovani na informace,anéd Tabulce 11.
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Tabulka 11: Pfehled informaci, po¥#ebnych pro statim vySeteni

Nyn¢jSi onemocaini Jde o 1. nebo opakovanou ataku akutni dekompefiza
Jakeé jsou klinické symptomy - neurologicke, gasiiestinalni,
kardialni, svalové, hematologické, jiné?

Jde o progresivni onemasri?

Je postizen 1 organ (systém) nebo jde o systénust&eni ?
Okolnosti, které mohou ovlivnit interpretaci vyskéd
metabolického vysegni:

klinicky stav pacienta hypoxie, kece, svalova aktivita,
hepatopatie, nefropatie, multiorganové selhani

vyZiva— prijem bilkovin event. aminokyselin/kg/den, pareniigira
vyZziva, MCT oleje, hladosni, obezita, postprandialni agth
veganska strava, kojenédibdmitani gkteré slozky stravy
medikace- uval'te veSkerou medikacikhem posledniho tydne,
zvl. valproat, vitaminy aj.

technika odbru a zpracovani vzorkd kontaminace, hemolyza,
specialni pozadavky na otttima stanoveni amoniaku, laktatu &
homocysteinu

Osobni anamnéza perinatalni anamnéza,éaod onemoaini, stavy akutni
dekompenzace

Laboratorni nalezy a moc — atypicky zapach, barva, ketolatky, redukujittya
vysledky zobrazovacich krev — krevni obraz, anion gap, glykemie, Astrup,

vySeteni hemokoaguléni vySeteni, bilirubin, transaminazy, amoniak,
laktat, CK
sonograficka vyséeni, rtg, CT, MR
Rodinna anamnéza stejéigpodobné projevy onemoéni u sourozencgi jinych
pribuznych, kosanguinita, nejasna umrti zvl étsdlém ¥ku
Identifikace pacienta jméno dijmneni, rodné&islo, poji¥ovna
Identifikace o3etjiciho | jméno a pijmeni, nazev a adresa pracoyjdelefon, CZ,
lékare odbornostgislo diagnozy

Poté bude domluven poZadovany material na ¥8gt dopordena metabolickd vy3emni,
transport materialu do laboragoa forma séleni vysledk.

Informace o pacientovi i oejicim lékdi uved'te téZ do Zadanky
(http://udmp.Ifl.cuni.cz/pozadavek-na-vysetreni-gmp

6.3 Dodaté&na vySeteni

Indikace vySaeni mize byt v odvodnitném gipact upravena nebo dopina Iéka&em -
konzultantem UDMP na zakladliferenciali diagnostické expertizy.

Zadatel nize dodatén¢ doindikovat daldi vySeeni v fipads, Ze je v laboratio k dispozici
dostaténé mnozstvi primarniho vzorku. Na dodaté vy3eteni MUS| zadatel dodat novou
Zzadanku.
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7. Material k laboratornimu vySeti‘eni v Diagnostickych laborata‘ich UDMP

7.1 Biochemicka laboratd
Material k vySeteni v Biochemické laboratio(Tabulka 12) zasilejte n@entralni p¥ijem UDMP
(Ke Karlovu 455/2, Praha 2, budova Ela, fizemi). )
Veskery material je nutnéopravit co nejrychleji na Centralniipm UDMP.
Transportem vzorku se rozumi dobd odbéru biologického materialldo jeho doruéeni na
Centralni pijem UDMP.

Tabulka 12: Materiél k vySetiteni — Biochemicka laboratd

=

(pro analyzu aminokyselin nejlépe d
60 min. po odbru), separovat sérum ;
zkumavku oznéit - sérum

O

Material Zkratka Odbér Transport Poznamky
Srazliva krev K 7 ml Zilni krve pii RT | nemrazit, pi transportu
(zkumavka bez upravy) nad 1h separovat sérurn
(viz nize)
Sérum S 7 ml pIné Zilni krve, stbpii 2000g | 0-8°C nejlépe na ledu ip

transportu nad 4h zamra

zit

Nesrazliva kre NK 7 ml Zilni krve do zkumavky s EDTA| #pRT | nemrazit, pi transportu
nad 1h separovat sérum
(viz nize)
Plazma P 7 ml Zilni krve do zkumavky s EDTA 0-8°C nejlépe na ledu,ip
statit pii 2000 g (pro analyzu transportu nad 4h zamragit
aminokyselin nejlépe do 60 min. po
odkeru), separovat plazmu a zkumavku
ozn&it - plazma
Sucha krevni KP [filtra¢ni papir typ Whatman 903 pii RT | pred transportem nechat
kapka se 4 krevnimi skvrnami - g1 cm uschnout i RT
(novorozenecka (plnd krev). Kruhy vyzna&ené n| (nesmi schnout nad
screeningova testovaci kartice musi byt pl§ zdrojem tepla);
karticka) prosaknuty (viditeld z predni a zadi vlozit do s&ku az po
strany kartiky). Karticka nesmi by dokonalém ususSeni
nasaknuta plnou krvi opakovan
Likvor L minimalng 1 ml 0-4°C transport na ledufip
(mozkomisni (ve sterilni zkumavce bez Upravy) transportu nad 4h zamragit
mok)
Moc¢ M 20 ml, nejlépe ranni ntodo 2 0-8°C nejlépe na ledu,ip
mocovych zkumavek, nepouzivat transportu nad 4h zamragit
nadobky od I&v!!!
Mo¢ rannicela| MC | mae ranni cela porcecetns sedimenty 0-8°C nejlépe na ledu,ip
transportu nad 4h zamragit
Deproteinat kryy CH |odkér nesrazlivé krve (EDTA) do na ledu spokny odkEr pro
v kyselirg dvojnasobného objemu studené 8% stanoveni laktatu, pyruvg
chloristé chloristé a 3-hydroxybutyratu
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Material Zkratka Odbér Transport Poznamky
Erytrocyty Ery |3-5mlnesrazlive krve do zkumavky| pii RT VZDY_ po peedchozi
s EDTA telefonické dohog|
zaslat nejpozgi do 12h,
Leukocyty Leu |7 mlnesrazlivé krve pri RT | vzdy poslati kontrolni
do zkumavky : EDTA vzorek od nefibuznéosoby

RT = pokojova teplota

Primarni vzorky jsou v Biochemické labor&itachovavany fi teplot -18°C minimalg 1 mésic.

7.2 Laborator DNA diagnostiky

Material k vySeateni v Laboratti DNA diagnostiky (Tabulka 13) zasilejte ri@entralni p¥ijem

UDMP (Ke Karlovu 455/2,

Praha 2, budova Ela, fizemi)

Material zasilejte vzdpo gredchozi telefonické dohed
K Zadance je nutn&ipozit radre vyplnény a podepsany informovany souhlas videiné/ho
(zdkonného zastupce) s genetickym laboratornimtkeyrsien. Qttp://udmp.Ifl.cuni.cz/pozadavek-

na-vysetreni-dmp

Veskery material je nutngopravit co nejrychleji na Centralnfigm UDMP.

Tabulka 13: Material k vySetfeni — Laboratar DNA diagnostiky

Material

Odb ér

Transport

Nesrazliva kre

2,7 ml nesrazlivé periferni krve
odebrané za sterilnich podminek do
zkumavek s EDTA

Choriové klky nativni

péiv ¢ ocistené od maternalni tkén
minimalné 2 mg tkas do sterilni
plastové zkumavky napiné
sterilnim transportnim médiem

Amniocyty nativni

Do sterilni zkumavky, minimalni
objem plodové vody 10 ml.

pii RT,
nechladit

screeningova kattka)

Kultivované | Fibroblasty, |Prekryté kultiv&nim mediem
bunky amniocyty,

chorioveé klkyl
Biopticky a | Vzorky tkanillhned po odbru tké& zamrazit v v tekutém dusiku,
autopticky | (nag. jater, tekutém dusiku, NEFIXOVAT piipadré na suchém led
material myokardu, FORMALDEHYDEM!!

svalu, Kize)
Sucha krevni kapka filtracni papir typ Whatman 903 pied transportem nechd
(novorozenecka se 4 krevnimi skvrnami - g1 cm uschnout i RT

(plna krev).

Kruhy vyzna&ené na testovaci
karticce musi byt plé prosaknuty
(viditeln¢ z predni a zadni strany
karticky).

Karticka nesmi byt nasaknuta plng

krvi opakovas.

At

(nesmi schnout nad
zdrojem tepla);
vlozit do s&ku az po
dokonalém ususeni
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RT = pokojova teplota

Primérni vzorky krve, fibroblagta tkani jsou v LaboratbDNA diagnostiky uchovavany 50 let
v mrazaku p teplo& min.-18°C, pokud pacient potvrdi informovany s@sh$ uskladinim

vzorku.

Pokud je primarnim vzorkentimo izolovana DNA, jsou tyto vzorky ukladany a sidaany

v lednici (2-12°C).

7.3 Enzymologicka laboratd

Materidl k vySeteni v Enzymologické laborato (Tabulka 14) zasilejte n&entralni pfijem
UDMP (Ke Karlovu 455/2, Praha 2, budova Ela, fizemi)
Material zasilejte vzdpo gedchozi telefonické dohedtel. 22496 7032, 22496 7033, 22496

7034).

Pt enzymatickém vySeeni posilejte vZdy s@asre s krvi pacienta i krev kontrolni, ne od
piibuzného, odebiranou a transportovanou za stejpydminek jako krev pacienta.

Veskery material_je nutnéopravit co nejrychleji naCentralni p¥ijem UDMP, pro izolaci
leukocyti do 24 hodin po odiu krve.

Tabulka 14: Material k vySetreni — Enzymologicka laboratd

Material Zkratka Odbér Transport Poznamky
Sucha krevni KP fiiltra¢ni papir typ Whatman 903 pii RT ted transportem nech
kapka se 4 krevnimi skvrnami - g1 cm Pt hn P {6 RT
(novorozenecka (pIné krev). (nuesscmi (s)ghr?ou t nad
screeningova Kruhy vyzna&ené na testovaci kattie zdrojem tepla):
karticka) musi byt pl# proséknuty (viditel& z viozit do s&ku as ’po

piedni a zadni strany katkiy). dokonalém usugent
Karticka nesmi byt nasaknuta plnou L
krvi opakovas. (minimalre 4h)
Leukocyty Leu [7 mlnesrazlivé krve do EDTA pRT
VZDY_po predchozi
Plazma P 3 ml nesraZlivé krve do EDTA fprRT | telefonicke dohodl na
izolaci leukocyt
poslat vzdy i kontrolni
Sérum S B mlplné zilni krve P RT vzorek od nefibuzne
osoby
Fibroblasty F koZni biopsie do transportnino média  fi RT

RT = pokojova teplota
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7.4 Laborator tkanovych kultur

Material k zaloZeni tkéové kultury zasilejtgiimo do laboratafe U Nemocnice 4vchod z ulice
Pod \Etrovem), Praha 2).#Podkéru po umrti pacienta je Zadouci @d2 vzorki z mfiznych mist do

odcElenych zkumavek (nadobek) s transportnim roztokEmutny odér za sterilnich podminek.

Presné pokyny k odisu a transportu vzorku jsou uvedeny ve formitlaUDMP-T-08 ,Pokyny pro

odker a transport vzorkutikZe k zalozZeni kultury fibroblast, ktery je k dispozici na

http://udmp.lf1.cuni.cz/pozadavek-na-vysetreni-dmp

Material zasilejte vzdpo gredchozi telefonické dohedtel. 22496 5642, 22496 5643).
Veskery material je nutnéopravit co nejrychleji do Laboramtkaovych kultur UDMP.
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8. Vydavani vysledki
Vysledkove listy jsou vydavany vzdy pisetnjsou tiSény v kompletni podoba zasilany postou.

Telefonicky jsou vysledky paciahsdlovany jen ve vyjiménych gipadech — pouze ogejicimu
lékai na zaklad ovéieni znalosti o stavu vy$etaného pacienta a jeho jednogma&identifikace.
Vydej vysledki pacientovi je mozny pouze na zakiaghdosti oSétijiciho Iékde nebo pacientovi
samoplatci. Pacient musiqallozit pfikaz totoZznosti (okansky ptikaz nebo pas).

Maximalni doba odezvy laborawpro vydani kompletnich vysledkovych iist laboratde je

1 mesic (mimo Laboratotkanovych kultur, kde je doba odezvy 8 tygnVysledky jsou vydavany
VZDY v kompletni podob.

V situaci, kdy neni mozno z ¢itého divodu dodrzet dobu odezvy, je kontaktovan odesilb§ia
a je dohodnut dalSi postup.

Vysledky vySeteninovorozeneckého screeningjsou znamy max. do 3 pracovnich dni od dodani
novorozenecké screeningoveé ke&kyi do laboratée. Do této doby jsou vSechny patologické
vysledky po opakovani telefonicky nahlaSerfg&eny, fyziologické vysledky screeningu nejsou
pisemi vydavany.

8.1 HI&Seni kritickych hodnot — Biochemicka laborab¥

Hlaseni kritickych hodnot u patologickych vyslédRk abulka 16) provadi IékaJDMP, ktery
rozhoduje vzdy s individualniméstupem ke konkrétnimu pacientovi.

Patologické vysledky jsou vzdy hlaSeny odesilajiclékdi.

Vysledky v kritickych intervalech se hlasi pouzeaw zachycenychifpadi.

Tabulka 16: Kritické hodnoty v biochemické laboratari

Vysetireni Kritické hodnoty Jednotky
Aminokyseliny v séru, plazé mati, likvoru profil suspektni pro DMP
Galaktitol v mdi > 200 mmol/mol
kreatininu
Galakt6za /Galakt6za-1-fosfat v krvi >0,5/>0,5 mmol/I
Homocystein celkovy v plazénséru <7;>50 umol/|
Kreatinin v séru, plazef > 300 umol/l
(> 150 u dti do 15 let)
Kyselina m@ova v séru, plazt > 600 umol/I
Kyselina orotova v mé > 10 mmol/mol
kreatininu
Laktat v krvi > 5 mmol/Il
Laktét v likvoru >4 mmol/|
Organické kyseliny v m# profil suspektni pro DMP
Tandemova hmotnostni spektrometrie profil suspektni pro DMP
aminokyseliny a acylkarnitiny

* pti selhani ledvin v anamnéze se nehlasi
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8.2 Stiznosti

Pri vyfizovani stiznosti se postupuje v souladu sé&sici SM-VFN-25 Seteni stiznosti (podani).
Kazda stiznost je odpsare feSena a jsourjjata napravna opni, kterd maji zabranitipadnému
opakovani podobné stiznosti.

Zpuasob podani stiznosti dipominek:
e pisemrt (dopis, e-mail),
e ustre (telefonicky nebo osoldh

V ptipad opravnéné stiznosti je snahou UDMP dosahnout toho, aby:
- byla co nejrychleji posouzena,
- byla co nejdive vyeSena fijetim napravného opini nebo vysétlenim klientovi
piipadnou omluvou,
- se grjetim preventivnich op&tni fredeSlo podéani stiznosti ze stejnélivatiu

Terminy pro vyizeni stiznosti

Pokud stiznost neméSena ihned, je termin natigeni stiznosti 30 kalentféch dri. V tomto
terminu oznami odp@dny pracovnik Zadateli vysledek &eti. V gipac, Ze nelze v tomto
terminu stiznost desit, informuje siZovatele o dosavadnim postupu (hamalecky posudek).
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9. Prehled laboratornich vyseteni

9.1 Novorozenecky screening DMP

WWW.Novorozeneckyscreening.cz

Tabulka 17: Kontakty — novorozenecky screening

Help line pro Radka JeZzova
novorozenecky screeningdmp@vfn.cz
screening TF 224 967 109

Novorozenecky screening DMP se provadi u kazdékoraence \CR vySetenim suché krevni
kapky z novorozenecké screeningové klytimetodou tandemové hmotnostni spektrometrie.
Novorozenecky screening zahrnuje 15 DMP ded/na 2016) uvedenych v Tabulce 18, &dbve

u novorozence se provadi 48-72 hodin po narozédMB vysetuje ra:né cca 80.000 novorozedic

(tj. cca 2/3 vSech novorozehe CR). V roce 2010 bylo v ramci UDMP ustanoveno Kooadni
centrum pro novorozenecky screening se sidlem \n. VF

Pravidla pro odér krve, povinnosti laboratba zajiSéni p&e o diagnostikovanét urcuje
Metodicky navod k zajighi celoploSného novorozeneckého laboratorniho strge a nasledné
p&e, ktery byl uvéejnén ve estniku MZCR 2016,Castka 6.

Tabulka 18: Seznam DMP vySdtovanych v ramci novorozeneckého screeningu

Seznam DMP vySdtovanych v ramci novorozeneckého screeningu

1 | argininémie (ARG)

2 | citrulinémie I. typu (CIT)

3 | deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kysetirsedre dlouhymietzcem (MCAD)

4 | deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyseluekni dlouhymiettzcem (VLCAD)

5 | deficit biotinidazy (BTD)

6 | deficit 3 — hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy masinigselin s dlouhyniiettzcem
(LCHAD)

7 | deficit karnitinpalmitoyltransferazy | (CPT 1)

8 | deficit karnitinpalmitoyltransferazy Il (CPT 1)

9 | deficit karnitinacylkarnitintranslokazy (CACT)

10 | fenylketonurie (PKU) a hyperfenylalaninemie (HPA

11 | glutarova acidurie typ | (GA 1)

12 | homocystinurie z deficitu cystathionin beta-synté2BS), pyridoxin non-responzivni
forma

13 | homocystinurie z deficitu methylentetrahydrofolétuktazy (MTHFR)

14 | izovalerova acidurie (IVA)

15 | leucin6za (nemoc javorového sirupu, MSUD)
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9.2 Biochemicka laboratd

Tabulka 19: Kontakty — Biochemicka laborata?

Détsky areal Karlov, Ke Karlovu 455/2, Praha 2, 133 0
Budova E3c
Telefon Kontaktni osoba
Vedouci laboratie 22496 7225 | Ing. Karolina PeSkova
Vrchni laborantka 22496 7712] Eva Klimova
Lékaské konzultace 22496 7710 | Lékakonzultant
(v pracovni dob)
Lékaské konzultace 725739992 | Lékakonajici sluzbu
(mimo pracovni dobu)
Sekretariat 22496 7710| Petra VeteSnikova,
lveta Vojikova

Biochemicka laboraioprovadi laboratorni vyS@ni na arovni metabotita enzyni.

V ramciselektivniho screeningj. u pacieni s giznaky, které vedou k podieni na DMP) je
mozno diagnostikovat cca 120 DMP. V labotaje zavedeno vice nez 50 metod na kvalitativni,
kvantitativni a profilové vySéeni metabolii, stanovujeme aktivitu 11 enzynpro diagnostiku
deficitu biotinidazy, klasické galaktosemie, jaieinglykogen6z a poruch metabolismu pirin
(Tabulka 20, 21)

Provadime téZ screening maternalni hyperfenylaéamie u ¢hotnych

Kazdora@né rozsiujeme spektrum provédych laboratornich metod.

Pracovi& je jednim z 5 center, které organizuje systém rekt&ontroly kvality (ERNDIM
Diagnostic Proficiency Testing, tj. testovani diagtické zdatnostipro biochemicko-genetické
laboratde Evropy a Asie.

Pracovist se s vysokou ugpnosti @astni kolika systéni externi kontroly kvality(1x ¢cesky -
SEKK a 3x zahrai systémy - ERNDIM, INSTAND, CDC), které pokryvagechny zakladni
oblasti diagnostiky DMP.

Biochemické laboraige akreditovan&eskym institutem pro akreditaci podle nor@@N EN ISO
15189:2013

VySeteni na arovni metabolitzahrnuje vySéeni intermediat metabolismu lipié, aminokyselin,
sacharid, oligosacharid, glykosaminoglyka, purini, pyrimidini a dalSich latek.

Souasti vySateni je i biochemicka interpretace ndlezoz vyZaduje informace o pacientoxtku,
rodinné a osobni anamnéze, aktualni symptomatdtbgické, laboratorni aj., stréwaj. vyZiw,
medikaci a pedpokladané diagnoze.
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Tabulka 20: Seznam vySdeni — Biochemicka laboratd

Aminokyseliny (AMK) kvantitativn € v séru/plazn®

Typ metody: kvantitativni, profilova
Statim: ano
Material: * plazma nebo sérum

» oddlit nejlépe do 60 min. po odhu
* vzorky ugené pro diagnostiku DPM nutno odebrat v &daly
nejsou podavany i. v. aminokyseliny

Minimalni spotieba vzorku

250l

Poznamky:

* glutamin a glutamat jsou zaravbodnoceny dohromady

* krome béznych AMK Ize stanovit i AMK obvykle v séru /plazm
negitomné - alloizoleucin, kys. argininojantarovoled pnhydridy,
cystathionin, fosfoetanolamin, homocystin, karnpsetylhistidiny,
sarkosin aj.

* interference - Iéky

» sekundarni a nespecifické odchylky - postprandiadiér,
parenteralni vyziva, hepatopatie, kontaminace, Iiygrappozdni
odctleni séra/plazmy aj.

Indikace:

klinické symptomy- intolerance stravy, neobvyklé dietni zvyky,
zvraceni, neprospivani, hypotonie, letargiegd, koma, mentalni
retardace, mikrocefalie, ataxie, choreoatetozastsya paraparéza neb
diplegie, poruchy diwze, problémy sd&enim, poruchy chovani,
neuropsychiatrické symptomy, atrofie optiku, rdétspigmentosa,
dysmorfie, atypicky zapach, hepatomegalie, pankigatubulopatie,
tachypnoe, systémové kostni&mg, atypické vlasy, kozni léze, akutni
dekompenzace;

laboratorni symptomy metabolicka acidoza, hyperamonemie, keton
vySSi anion gap, neutropenie, megaloblasticka ameatheficit vitaminu
B12 nebo folat, hepatopatie, hypokreatininemie;

aminoacidopatie

urie,

Aminokyseliny (AMK) kvantitativh € v mogi

Typ metody: kvantitativni, profilova
Statim: ano
Materidl: moc

Minimalni spotieba vzorku

250-1000ul (zavisi na koncentraci kreatininu v tp

Poznamky:

» kromeé béZnych AMK lIze stanovit i AMK obvykle v m& nepgitomné
a dalSi ninhydrin-pozitivni latkyocaminoadipovou kyselinu,
argininojantarovou kyselinu a jeji anhydridy, asplgiukosamin,
citrulin, d-aminolevulovou kyselinu, fosfoetanolamin, homotyst
hydroxyprolin, iminodipeptidy, ornitin, prolin, sharopin, aj.);

» interference — metabolityekterych 1€k (2-merkaptoethansulfonat,
ampicilin, vigabatrin aj.)

Indikace:

viz aminokyseliny kvantitativv séru/plazra

Aminokyseliny (AMK) kvantitativn € v likvoru

Typ metody:

| kvantitativni, profilova




) VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
Ustav dédiénych metabolickych poruch

MP-UDMP-01
Strana24 z 50

Metabolicka prirucka

Verzecdislo: 4

Statim: ano

Material: likvor

Minimalni spotieba vzorku |250ul

Poznamky: -

Indikace: susp. neketoticka hyperglycinemie: psychomotorieitardace,

hypotonie, kece;

susp. defekt v biosyntéze serinu: kongenitalni au&falie,
psychomotoricka retardaceeke, poruchy mitochondrialniho
energetického metabolismu

Biotinidaza kvalitativn é

Typ metody: kvalitativni
Statim: ne
Material: suché krevni kapka nebo sérovy papirek

Minimalni spotieba vzorku

Poznamky:

* nelze provést z plazmy
» interference - sulfonamidy

Indikace:

provadi se u kazdého poprvé vydganého pacienta
susp. deficit biotinidazy — viz Biotinidaza v séwantitativre

Biotinidaza kvantitativn é

Typ metody: kvantitativni
Statim: ne

Material: serum
Minimalni spotieba vzorku |50 pl

Poznamky:

* nelze z plazmy
* sulfonamidy

Indikace: susp. deficit biotinidazy - vizné kombinaci symptomy laboratorni
(intermitentni ataky ketoacid6zy) a/nebo klinickéurologické
(psychomotoricka retardace:eke, hypotonie, ataxie), kozni
(seborrhoicka dermatitida, ras, alopeci€piqatrofie optiku,
keratokonjunktivitida), respitai (tachypnoe, apnoe, stridor),
gastrointestinalni (neprospivani, zvracenijgmn), imunologické
(recidivujici infekty);
ovéreni deficitu biotinidazy zjighého screeningovym vysehim

Disulfidy

Typ metody: semikvantitativni

Statim: ne

Material: moc

Minimalni spotfeba vzorku |1 ml |

Poznamky:

cystin je relativi nerozpustny a po vyndeni krystalizuje na dnnadoby;
pied odlitim vzorku méi je nutné cely objem niov nadole dikladné

promichat, aby v odlitém vzorku i ve zbylé &ho nadolg byla stejna

koncentrace cystinu !l

Indikace:

urolitidza, zvl. familiarni, susp. cystinurie;
provadi se u kazdého poprvé vysganého pacienta
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Galaktitol a jiné polyoly

Typ metody: kvantitativni

Statim: ano (pouze galaktitol)
Material: maod

Minimalni spot¥eba vzorku |0,5 ml

Poznamky:

Pti stanoveni galaktitolu se kvantifikuji i dalSi poly (erytritol, arabitol,
ribitol) a frukt6za. Statimaypouze galaktitol.

Indikace:

* susp. galaktosemie - u novorozence po expoziadiakt stav
piipominajici sepsi s hepatopatii a hypoglykemiizvogem
akutniho jaterniho selhani, v p&g&m wku katarakta,
hepatopatie, neprospivani, mentalni retardace;

e susp. poruchy pentézo-fosfatového cyklu (defidibra-5-fosfat
izomerazy, deficit transaldolazy);

» susp. poruchy metabolismu fruktozy (deficit frulaék,6-
bisfosfatazy, vrozena intolerance fruktézy, defiaiktokinazy
v jatrech)

Galaktéza/galakt6za-1-fosfat

Typ metody: semikvantitativni

Statim: ano

Materidl: krevni papirek

Minimalni spotieba vzorku |-

Poznamky: faleSré negativni nalezyipvySeteni do 3 misial od krevni transfuze

Indikace: » susp. galaktosemie - u novorozence po expoziadiakt stav
piipominajici sepsi s hepatopatii a hypoglykemiizvogem akutniho
jaterniho selhani, v poz@im wku katarakta, hepatopatie,
neprospivani, mentalni retardace

» pii zvySeném vyltovani galaktitolu méi

Glykogen

Typ metody: kvantitativni

Statim: ne

Material: nesrézliva krev, vySggni se provadi z izolovanych erytrotyt

Minimalni spot¥eba vzorku |3-5 ml

Poznamky: -

Indikace: susp. jaterni glykogenoza typu I

Homocystein celkovy

Typ metody: kvantitativni

Statim: ne

Material: EDTA plazma; sérum je mévhodné, Ize ho pouZzit pro orietita

vylouceni stedni a &Zké hyperhomocysteinemie;

Minimalni spotieba vzorku

150l

Poznamky:

* nesrazlivou krev odebranou do EDTA dopravit dadihy do
laboratde k separaci plazmy (zkumavé&aste&né pondena do vody
s ledem);

» prii predpokladaném transportu krve po &dbdelSim nez 1 hodina |
nutné krev zcentrifugovat, plazmu odsét ihned puardegaci a

1%
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zamrazit, k vyséeni poslat zamrazenou plazmu;
* nelze vySabvat hemolytické a sithlipemické vzorky: hemoglobin
nad 3 g/l, TG nad 10 g/I, bilirubin nad 0,2 g/l;

Indikace:

A) marfanoidni habitus,detrg subluxacei luxacecocky (k dif.dg.
Marfanova syndromu a homocystinurie);

B) tromboembolické pphody nejasné etiologie (k dif.dgistinici t¢zké
hyperhomocystinemie jakd@iginy Zilnich tromboz);

C) neurologické poruchy s postizenim bilé hmotdifidg. remetylénich
forem homocystinurie);

D) makrocytarni a megaloblastova anemie nejasoéogie (k dif.dg.
remetyl@&nich forem homocystinurie);

E) metylmalonova acidurie;

F) psychomotoricka retardace a encefalopatie néjasalogie;

G) veganska strava;

H) indikace k vySébvani mirg zvySenych koncentraci celkového
homocysteinu u kardiovaskularnich onemuatrje kontroverzni a je
podrobrEji uvedena v publikaci:

Refsum H et al.: Facts and recommendations abtalttomocysteine
determinations: an expert opinion; Clin Chem 2084;30(1):3-32;

I) chronické selhani ledvin a metabolicky syndrom

3-Hydroxybutyrat

Typ metody: kvantitativni
Statim: ne
Material: krev, likvor

Minimalni spotieba vzorku

deproteinat krve 30Ql, likvor 200 pl

Poznamky:

* odbir EDTA krve bez ischemizace k&gtiny do dvojnasobného
objemu studené 8% kys. chloristékthdns protrepat, transport
zkumavky v malém mnoZzstvi vody s ledem, centrifiedpodsat
deproteinat;

» spol&ny odkEr pro stanoveni laktatu, pyruvatu a 3-hydroxybutyra

Indikace:

ketonurie, ketdza, ketoacid6za

Karnitin volny, celkovy, acylovany ,
pomér acylovany/volny karnitin v séru

Typ metody: kvantitativni
Statim: ne

Material: serum
Minimalni spotieba vzorku | 100l

Poznamky:

FC volny karnitin

TC celkovy karnitin

AC acylovany karnitin

acylovany karnitin = rozdil celkového a volnéhorktinu
poner AC/FC = pondr acylovany karnitin/volny karnitin
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Indikace:

susp. sekundarni karnitinovy defieiti organickych acidurii, u pacieént
na nizkobilkovinné diét u pacieni na l&b¢ valproatem, u paciehina
dlouhodobé parenteralni vyZiwpii poruchach fijmu potravy, pi ketéze
a ketoacidoze;

myopatie, hypotonie;

monitorovani u paciefitha suplementaci karnitinem,

Karnitin volny, celkovy, acylovany,
pomér acylovany/volny karnitin v mog¢i

Typ metody: kvantitativni
Statim: ne

Material: moc
Minimalni spotieba vzorku |50 pl

Poznamky:

FC volny karnitin

TC celkovy karnitin

AC acylovany karnitin

acylovany karnitin = rozdil celkového a volnéhorktinu
poner AC/FC = pongr acylovany karnitin/volny karnitin

Indikace: pii odchylkach ve vyséeni karnitinu v séru
Kreatinin v séru, plazmé

Typ metody: kvantitativni

Statim: ano

Material: sérum, EDTA plazma

Minimalni spotieba vzorku |200ul

Poznamky:

vliv materialu

bilirubin do 440umol/l nema vliv na faleSné snizeni vysledku;
hemoglobin do 7 g/l nema vliv na faleSné zvySesiedks;
triacylglyceroly do 17 mmol/l a kyselina askorbal@9 mmol/l
neinterferuji

Indikace:

dophiuje vySeteni kyseliny mgové pro vypdet indexi (index dle
Stapletona, exktmi frakce);

susp. porucha syntézy kreatinu (mentalni/psychorioétn
retardace/regres, porucha vyvegei, hypotonie, extrapyramidové
piiznaky, epilepsie, autistick&ipnaky)

Kreatinin v mo¢i

Typ metody: kvantitativni
Statim: ano
Material: moc
Minimalni spotieba vzorku | 100l

Poznamky:

» vliv materidlu- stanoveni v m# mohou ovlivnit Jaffé pozitivni
chromogeny - napacetoacetat, 2-oxoglutarat, pyruvat, hippurat ¢
askorbat ve vysokych koncentracich;

» koncentrace kreatininu v mige ovlivnéna pitnym rezimem,
mnoZstvim svalové hmoty, funkci ledvin;

» koncentrace kreatininu < 1 mmol/tnizuje pesnost kvantifikace
latek vyluwwovanych mei, vysledky gkterych semikvantitativnich
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metod mohou byt falegmegativni;
» koncentrace kreatininu > 10-15 mmoalftysledky gkterych
semikvantitativnich metod mohou byt faléozitivni

Indikace:

provadi se v kazdém vzorku feopro standardizaci vytovani
vySetovanych analyt do mai

Kyselina motova

Typ metody: kvantitativni
Statim: ne
Materidl: sérum, EDTA plazma, nto

Minimalni spotieba vzorku

sérum/plazma 200l, mo¢ 200yl

Poznamky:

standardizované vy&eni kyseliny moové a purinového metabolismu
provadi po 3 denni bezpurinové diet

pied odlitim vzorku mé&i je nutné cely objem nibv nddok dikladn
promichat, aby v odlitém vzorku i ve zbylé &éhe nadolk byla shodna
koncentrace kyseliny n¢ové !!

vliv materiélu: vysledky stanoveni nejsou oviwy pfitomnosti
hemoglobinu do 5 g/l, bilirubinu do 538nol/l, triacylglycerolu do 23
mmol/l, kys. askorbové do 0,3 g/ |

Indikace:

susp. hyperurikemie

1. familiarni dna, zejména u Zen v mladé¥kwy akutni dnava arthritis,
urolitiaza, zvl. familiarni, familiarni interstididi nefritida

2. susp.deficit hypoxantinfosforibozyltransferaHPRT)

kompletni deficit (Lesch-Nyhdiv syndron) - psychomotoricka retardac
kie¢e, automutilace, extrapyramidové symptomy, dndijti&ma, dnava
nefropatie

parcialni deficit (Kelley-Seegmillév syndron) - bez neurologickych
symptont

3. susp. zvySena aktivita fosforibosylpyrofosfatsyaizy (PRPPS)
ataxie, psychomotoricka retardace, dysmorfie, ldtechdna, urolitiaza,
dnava nefropatie

4. susp. familiarni juvenilni hyperurikemicka ngfadie (FJHN) dna,
progresivni nefropatie s chronickym renalnim sellmautozomalé
dominantni ddicnost

5. glykogendzyaterni i svalové aj. sekundarni hyperurikemie

6. monitorovani paciefits hyperurikemii

susp. hypourikemie

1. susp. xantinurie (deficit xantinoxidgzy xantinova urolitiaza

2. susp. kombinovany deficit xantinoxidazy a salfitlazy- xantinova
urolitiaza, symptomatologie deficitu sulfitoxidagysychomotoricka
retardace, ¥ece, ataxie, dislokacetai cocky)

3. susp. deficit purinnukleosidfosforylazySCID, imunodeficit

S postiZzenim bugné imunity

4. susp. deficit fosforibosylpyrofosfatsyntetazREPs)- mentalni
retardace, #ece, megaloblasticka anemie

5. susp. &di¢na renalni hypourikemie izolovana hypourikemie se

€,

zvySenou exkri frakci kyseliny moové
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Kyselina mogova - Index

podle Kaufmana (IK)

Typ metody: vypoctova
Statim: ne
Material: sérum, mo

Minimalni spotieba vzorku

sérum 20Qul, mo¢ 200ul

Poznamky:

IK = kyselina m@ova v mai / kreatinin v mgi
udava vyldovani kyseliny méové mai

Indikace: uréen k dynamickému vysemni kyseliny moéové a metabolismu purin
Kyselina moova - Index podle Stapletona (IS)

Typ metody: vypoitova

Statim: ne

Material: sérum, mo

Minimalni spotieba vzorku

sérum 20Qul, mo¢ 200pl

Poznamky:

IS = (kyselina m&ova v m@i : kreatinin v mai) x kreatinin v séru;
hodnoti vylkovani kyseliny mdéove ve vztahu ke kreatininu

Indikace:

uréen k dynamickému vyS@ni kyseliny méoveé a metabolismu purin

Kyselina motova - Exkreéni frakce kyseliny matové ERy

Typ metody: vypoitova
Statim: ne
Material: sérum, mo

Minimalni spotieba vzorku

sérum 20Qul, mo¢ 200yl

Poznamky:

EFRw = (kys. m@ova v mai : kreatinin v mai) x (kreatinin v séru : kys.
mocova v seru) x 100

Indikace:

Familiarni Juvenilni Hyperuremicka Nefropatie
susp. familiarni dna, hyperurikemie, hyperurikendiclefropatie
susp. ddi¢na renalni hypourikemie

Kyselina orotova

Typ metody: kvantitativni stanoveni
Statim: ano
Material: maoc

Minimalni spotieba vzorku

250-1000ul (zavisi na koncentraci kreatininu v tip

Poznamky:

nutné uvést léky (allopurinol)
u intermitentni symptomatologie je nutné vygeaké ma@ z akutni ataky

Indikace:

Hyperamonemie, hepatopatie, neprospivani

susp. poruchy cyklu ndoviny

susp. HHH syndrom (hyperamonemie, hyperornitinemie,
homocitrulinurie)

susp. intolerance bilkovin s lyzinurii (LPI)

zagzovy test s allopurinolem k detekci heterozygotek geficit
ornitintranskarbamoylazy (OTC)

susp. ddi¢cné orotova acidurie z deficitu uridinmonofosfatetary
(UMPS) - megaloblastickd anemie rezistentni ghu¢urolitiaza

Laktat a pyruvat

Typ metody:

kvantitativni

Statim:

Ne
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Material:

krev (laktat, pyruvat), likvor (laktat), néqlaktat)

Minimalni spotieba vzorku

deproteinéat krve 30Ql, likvor 200 pl

Poznamky:

* odbir EDTA krve bez ischemizace k&gtiny do dvojnasobného
objemu studené 8% kyseliny chloristékthdne protrepat, transport
zkumavky v malém mnoZzstvi vody s ledem, centrifiedpodsat
deproteinat;

» stanovuje se pouze L-laktét (nikoliv D-laktat);

* metabolickd aciddza se objevuje @Zkmncentraci laktatu
v krvi > 5 mmol/l;

* spole&ny odlEr pro stanoveni laktatu, pyruvatu a 3-hydroxybutyra
v Krvi;

e poner L/P v krvi = koncentrace laktatu/koncentrace pytu;

poner L/P se vypdéte pouze v fipacd zvySené koncentrace laktatu

Indikace:

priciny laktatové acidézy (L-laktat):

glykogendzy, poruchy glukoneogeneze, Krebsova ¢ykhxidace
mastnych kyselin, deficit pyruvat dehydrogenazyuphby respiraniho
fetézce, organické acidurie (metylmalonova, propiondz@yalerova),
citrulinemie

dynamicky zatZzovy test

Metabolismus kreatinu

Typ metody: kvantitativni

Statim: Ne

Material: maod

Minimalni spotfeba vzorku | 10l

Poznamky: nejlépe 12 nebo 24 hodinovyshb

Indikace: pii klinické nebo laboratorni symptomatologii vedokgiodezeni na

poruchu biosyntézy nebo transportu kreatinu:

klinické symptomy- mentalni/psychomotoricka retardace/regres,
porucha vyvojeeci, hypotonie, extrapyramidové&ignaky, epilepsie;
laboratorni symptomy snizena koncentrace kreatininu v séru, nizk

koncentrace kreatinuipvySeteni MRS mozku

a

5-Metyltetrahydrofolat

Typ metody: kvantitativni
Statim: ne

Material: likvor
Minimalni spotieba vzorku | 200l

Poznamky:

» centrifugace
» odsati do hedékerné zkumavky — nutnd ochranizg setlem!!!
» zamrazeni na -80°C

Indikace:

poruchy syntézy 5-metyltetrahydrofolatu, odchylksnetabolismu foldi
v CNS, poruchy v cyklu homocysteinu-metioninu

klinicky — neprospivani, anemie, neurologicka syonmdtologie - PMR,
poruchy chovani, epilepsie, autismus, polyneurepattrakranialni
kalcifikace
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Mukopolysacharidy semikvantitativné (glykosaminoglykany)

Typ metody: semikvantitativni

Statim: ne

Material: maod

Minimalni spot¥eba vzorku |1 kapka

Poznamky: * vylucovani mukopolysachatrickolisa Ehem dne a klesa skem,

k vySeteni je proto vhodny vzorek z 12 hodinovéherab

o pred odlitim vzorku ma&i je nutné cely objem nédv nadol
dukladre promichat, aby v odlitém vzorku i ve zbylé ¢he nadol
byla stejna koncentrace mukopolysachatid

Indikace: susp. stadavé onemoemi ze skupiny mukopolysacharid6z (MPS) -
kostni deformity, facialni dysmorfie s hrubSimiyysetardace/regres
psychomotorického vyvoje, hepatosplenomegalie, lyadkhiovek, hernie
kardiomyopatie, znamkyigtdani v tkanich;

provadi se u kazdého poprvé vydganého pacienta (sé&st screeningu
pii dodani dostateného mnozstvi m@)

Mukopolysacharidy kvantitativn € (glykosaminoglykany)

Typ metody: kvantitativni

Statim: ne

Material: moc

Minimalni spotieba vzorku |100ul

Poznamky: * vylucovani mukopolysacharidkolisa Ehem dne a klesa skem,

k vySeteni je proto vhodny vzorek z 12 hodinovéheérab

» pied odlitim vzorku mdi je nutné cely objem ntov nadoks
dukladre promichat, aby v odlitém vzorku i ve zbylé ¢he nadol
byla stejna koncentrace mukopolysachitid

Indikace: susp. stadavé onemoemi ze skupiny mukopolysacharid6z (MPS) -
kostni deformity, facialni dysmorfie s hrubSimiyysetardace/regres
psychomotorického vyvoje, hepatosplenomegalie, lygkhiovek, hernie
kardiomyopatie, znamkyigtdani v tkanich;

ovéieni zvySeného vyliovani zjistného orienténim vySetenim

Mukopolysacharidy kvalitativn & — elektroforéza (glykosaminoglykany)

Typ metody: kvalitativni, profilova

Statim: ne

Material: maod

Minimalni spot¥eba vzorku |0,5 — 15 ml (zavisi na koncentraci kreatininu Wmjo

Poznamky: » vylu¢ovani mukopolysacharidkolisa khem dne a klesa €kem,

k vySeteni je proto vhodny vzorek z 12 hodinovéheérab

» pied odlitim vzorku mdi je nutné cely objem ntov nadoks
dukladre promichat, aby v odlitém vzorku i ve zbylé ¢he nadol
byla stejna koncentrace mukopolysachitid

Indikace: susp. stadavé onemoemi ze skupiny mukopolysacharid6z (MPS) -
kostni deformity, facialni dysmorfie s hrubSimiyysetardace/regres
psychomotorického vyvoje, hepatosplenomegalie, lygkhiovek, hernie
kardiomyopatie, znamkyistdani v tkanich;




) VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
Ustav dédiénych metabolickych poruch

MP-UDMP-01
Strana32 z 50

Metabolicka prirucka

Verzecdislo: 4

dophujici vySeteni po zjis¢ni zvySeného vykovani mukopolysacharid
zjisttného kvantitativnim vyS&gnim

Oligosacharidy, sialylolig

osacharidy

Typ metody: kvalitativni, profilova
Statim: ne

Material: maod

Minimalni spotieba vzorku |3 -30 pl

Poznamky:

k vySeteni je vhodny vzorek z 12 hodinovéha@sh protoZze
vylu¢ovani oligosacharidkolisd khem dne

pied odlitim vzorku méi je nutné cely objem niov nadoks
dukladrg promichat, aby v odlitém vzorku i ve zbylé &g nadol
byla stejna koncentrace oligosachéarit

vysoka koncentrace soli a barviv (orcinolpozitilatky) v mai
zpasobuje snizenou transparenci chromatogramnemo#uje
spravnou interpretaci nalezu

vysoka koncentrace soliagobuje zdeformovani frakei znemotuje
spravnou interpretaci nalezu

vyluc¢ovani oligosacharidklesa s ¥kem

Indikace:

susp. gtadavé onemoa@mi ze skupiny glykoprotein6z a glykolipidéz;
znamky stadani v tkanich, psychomotoricka retardace;
enzymatické poruchy v odbouravani oligosacheadipida

v lysozomech, které maji za nasledetadgani inkomplettiodbouranych
substral)

Organické kyseliny v ma

Typ metody: profilova, semikvantitativni
Statim: ano
Material: mog, skEr madi (nejlépe 12 hodinovy),ifpadre maoe z akutni ataky

Minimalni spotieba vzorku

0,5 — 3,5 ml (zavisi na koncentraci kreatininu Wijo

Poznamky:

nutno uvést vyzivu, dietu, Iéky
u intermitentni symptomatologie je nutné vysaf ma@e také v akutni
atace

Indikace:

susp. organicka acidurie, aminoacidopatie, porcbgidace mastnych
kyselin nebo jina porucha energetického metaboljsmu

susp. hyper IgD syndrom, tyrosinemie typ |, chorGla@mnavanove,
alkaptonurie;

nejasné akutni, recidivujici nebo chronické stanyesabolickou acidézou
nebo alkalézou, hyperamonemii, hyperlaktacidenyiolglykemii,
ketonurii, epilepticka encefalopatie, progredujieiirologické nebo
multisystémové onemoéni, neprospivani

Organické kyseliny v séru/plazng

Typ metody: profilova, semikvantitativni
Statim: ne

Material: sérum, plazma

Minimalni spotieba vzorku | 400l

Poznamky:

nutné uvést vyzivu, dietu, Iéky
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u intermitentni symptomatologie je nutné vysaf séra/plazmy také
v akutni atace

(DY

Indikace: Pti podezeni na deficit MCAD, VLCAD, LCHAD a glutarovou aaidi
typ Il., a to pouze tehdyeni-li k dispozici jiny material (mos a/nebo
sucha krevni skvrna), a nebo#fgadech, kdy nalezy v miba/nebo such
krevni skvri jsou pro vySe uvedené poruchy suspekini.

Pteriny

Typ metody: kvantitativni, profilova

Statim: ne

Material: moc chraréna fred sétlem (neptihledna zkumavka, nebo zkumavku
zabalit do alobalu), zamrazit

Minimalni spotieba vzorku | 500 pl

Poznamky: -

Indikace: 1. odliSeni hyperfenylalaninemie/fenylketonurieedicitu fenylalanin-

hydroxylazy od hyperfenylalaninemie s poruchou toefiamu pterir
2. @i klinickém pode¥eni na poruchu metabolismu ptérin

Puriny a pyrimidiny

Typ metody: kvantitativni, profilova
Statim: ne
Material: moc, plazma, likvor

Minimalni spotieba vzorku

Mo¢ 200 — 600 pl (zavisi na koncentraci kreatininu v i
plazma 50 pl, likvor 150 pl

Poznamky: * nejlépe 24 hodinovy $b (mad nutno uchavatdhem skru v chladu)
nebo ranni md
» interference &kterych Ezn¢ uzivanych lék (ibuprofen,
acetaminophen, acycloguanosin aj.)
* den red skirem a v den sisu maie je vhodné vylotit ze stravy
napoje a jidla obsahujici metylxantiny (kavernycaj, kakao,
Iékorice)
Indikace: mo¢ — mentélni/psychomotoricka retardace, tonusovéagbor

(hypo/hyper/dystonie), ataxie, automutilacick, poruchy chovani,
urolitidza/nefrolitiaza, nejasna hyperurikemie péryrikurii, zejména

v mladém ¥ku nebo familiarni, renalni selhani, SCID, nejasny
imunodeficit s postizenim b&&né imunity, susp. deficit
ornitintranskarbamoylazy (OTC), anemie megalobt&stihemolyticka,
monitorovani pacieiit Ié&¢enych allopurinolem, MNGIE

krev - monitorovani l&by allopurinolem - k vyloteni rizik nezadoucich
acinka, MNGIE

likvor — pouze u susp. deficitu adenylosukcinatlyazy (RApPS

Redukujici latky

Typ metody: semikvantitativni
Statim: ne

Material: moc

Minimalni spot¥eba vzorku |1 ml

Poznamky:

prokazuje zvySenou koncentraci sachardnaii;
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pozitivni reakce glukdza, fruktdza, galaktdza, maltdza, laktogdoza a
dextroza;

negativni reakce sacharoza;

faleSré pozitivni nalez vysoké koncentrovanost kg vitamin C a jiné
redukujici latky (4-hydroxyfenylpyruvat, kyselinarnogentisova,
kyselina m@ova, oxalét, salicylaty, hippurét)

Indikace: susp. melliturie;
susp. galaktosemie, susp. hereditarni intoleranedzy;
provadi se u kazdého poprvé vysganého pacienta

Siri¢itany

Typ metody: semikvantitativni

Statim: ne

Material: mod

Minimalni spot¥eba vzorku |1 ml

Poznamky:

sifi¢itany jsou nestabilni, test je nutno provésevstvé mei;
pritomnost kys. askorbové rusi stanoveni

Indikace:

susp. deficit sulfitoxidazy a deficit molybdenovétafaktoru;
provadi se u kazdého poprvé vysganého pacienta

Sukcinylaceton

Typ metody: kvantitativni
Statim: ne

Material: maoc, krevni papirek
Minimalni spotieba vzorku |moc 60l

Poznamky:

pro diagnostické dely tyrozinémie I. typu se indikuje vyhratdmetoda
profilu organickych kyselin v mo

Indikace: pouze u pacieits tyrosinemii |. typu v ramci monitorovanébg
Sulfatidy

Typ metody: kvantitativni (MS/MS)

Statim: ne

Material: mog ranni cela porcecetre sedimentu;

pfi prelévani meoi do jiné nadoby je nutné cely objem & pavodni

nadold dikladn® promichat a teprve potéabit do nadoby, ve které bud

mod transportovana

D

Minimalni spotieba vzorku

Poznamky:

Indikace:

susp. metachromaticka leukodystrofie (MLD)
susp. mnoheetny sulfatdzovy deficit (MSD)

Tandemova hmotnostni spektrometrie (MS/MS)
aminokyseliny a acylkarnitiny

Typ metody: screeningova
Statim: ano
Materidl: krevni papirek

Minimalni spotieba vzorku

Poznamky:

u intermitentni symptomatologie je nutné vysaf také v akutni atace
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Indikace:

1. susp. poruchy metabolismu aminokyseliryperfenylalaninemie,
hypertyrosinemie, leucinéza, citrulinemie |

2. susp. organické acidurie a poruchy oxidace nyaltkyselin se
zvySenym vyldovanim specifickych acylkarnitin- glutarova acidurie
typu I, metylmalonova acidemie, propionova acidenzievalerova
acidemie, deficiff-ketothiolazy, deficit 3-metylkrotonyl-CoA
karboxylazy, 3-hydroxy-3-metylglutarova aciduriefidit
karnitinacylkarnitintranslokazy, deficit SCAD, MCALCHAD,
VLCAD, glutarova acidurie Il. typu, deficit CPT 1@PT II

Thiosirany kvalitativn é

Typ metody: kvalitativni

Statim: ne

Material: maod

Minimalni spot¥eba vzorku |1 ml

Poznamky: interferuje nadbytek kyseliny askorboveé

Indikace: susp. deficit sulfitoxidazy a deficit molybdenovétafaktoru;

provadi se u kazdého poprvé vysganého pacienta

Thiosirany kvantitativn é

Typ metody: kvantitativni

Statim: ne

Material: moc

Minimalni spotieba vzorku | 600l

Poznamky: interferuje ampicilin a salicylaty {v paracetamolu)
Indikace: susp. deficit sulfitoxidazy a deficit molybdenovétmfaktoru

Velmi dlouhé mastné kyseliny (VLCFA) a plazmalogeny

Typ metody: kvantitativni, profilova
Statim: ne
Material: sérum, plazma, erytrocyty (pouze plazmalogeny)

Minimalni spotieba vzorku

Sérum, plazma: 200l Erytrocyty: 3 — 5 ml krve do EDTA

Poznamky:

» stanoveni nasledujicich velmi dlouhych mastnyclekys
newtvené (kyselina behenovafg, lignocerova G cerotova Gs.) a
s roz¥tvenymiettzcem (kyselina pristanovd, kyselina fytanova)
» stanovuje kyseliny volné i vazané ve fa@rtipida
« plazmalogeny hodnoceny v pém k piislusné mastné kyseéin
* Vliv materiélu:

- vySeteni nelze provést z hemolytického séra;

- pripadna lipémie zvysuje riziko faleSpozitivnich néle&

Indikace:

susp. peroxisomalni onemaen — v tizné kombinaci fiznaky
neurologické (encefalopatie, hypotoniéede, periferni neuropatie,
poruchy clize), @ni (retinopatie, slepota, katarakta), hepatalnfuhjsce
(hepatomegalie, hepatopatie, cholestaza), krasi&fda dysmorfie a
kostni abnormality

multisystémova onemoéni
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Tabulka 21: Seznam vySdieni enzymia — Biochemicka laboratat

Onemocreni Enzym Material
Biosyntéza deficit DHPR dihydropteridinreduktaza (DHARKrevni
tetrahydrobiopterinu papirek
Sacharidy klasicka galakt6za-1-fosfat Erytrocyty
galaktosemie uridyltransferdza (GALT)
glykogenéza IV amylo-1,4-1,6-transglukosidaza  Ergyty
glykogendza Vi jaterni fosforylaza Leukocyty
glykogendza IX fosforylaza-b-kinaza Erytrocyty
Puriny Lesch-Nyhaiwv hypoxantinfosforibosyltransferaErytrocyty
syndrom (HPRT)
Kelley-Seegmilleiiv
syndrom
deficit APRT adeninfosforibosyltransferaza |Erytrocyty
(APRT)
deficit ADA adenosindeaminaza (ADA) Erytrocyty
deficit PRPPs fosforibosylpyrofosfatsyntetazgrytrocyty
(PRPPSs)
deficit PNP purinnukleosidfosforylaza (PNBrytrocyty
Jiné deficit BTD biotiniddza (BTD) Sérum

U enzymatického vySeteni je nutno poslat i material od zdravé nefibuzné kontroly — odhgr
a transport spolené s vySefovanym vzorkem.
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9.3 Laborator DNA diagnostiky

Tabulka 22: Kontakty — Laborato¥ DNA diagnostiky

Détsky areal Karlov, Ke Karlovu 455/2, Praha 2, 138 0
Budova Ela

Telefon Kontaktni osoba

22496 7701 RNDr. Lenka Dyvakova, CSc.

22496 7232| Mgr. Hana VIaSkova

22496 7701| Ing. Gabriela Storkanovéa, PhD.

Laboratd provadi molekularhgenetickou diagnostiku vybranych DMP a jinych gexkgch

chorob. V sotasné dob pracovisé muze analyzovat vice nez 60 gegoro poteby postnatalni i
prenatalni diagnostiky (Tabulka 23). Zakladnimhtgkami je sekvenovani Sangerovou metodou,
fragment&ni analyza a MLPA (multiplex ligation-dependent ipecamplification).

Pti vySeteni genomové DNA je metodou sekvenovani analyzowvéldekddujici sekvence genu
spolu s piléhajicimi intronovymi oblastmi. Pokud byly v radimutace jiz identifikovany, u
piibuznych se obvykle vy&eiji pouze tyto mutace.

VSechna molekulagngeneticka vyséeni jsou indikovanaisre individualré a jsou provagha
nejlépe po fedchozi telefonické nebo pisemné dah@mail). K Zadance je nutnéilpzit fadre
vyplnény a podepsany informovany souhlas vi@einé/ho (zakonného zastupce) s genetickym
laboratornim vySéenim @ttp://udmp.lfl.cuni.cz/pozadavek-na-vysetreni-gmp

U podezeni na diagn6zu CADASIL poZadujeme i osobni a negiinanamnézu pacienta. Yipad
poZzadavku na vySani geti UMOD, LAMP2 a PRKAG2 je vhodn#dit se indik&nimi
doporwenimi UDMP_fttp://udmp.lf1.cuni.cz/specialni-infikacni-dopoerg).

Kazdorané rozSitujeme spektrum provédych laboratornich metod.

Prenatélni diagnostika je indikovana I&keym genetikem po poskytnuti genetické porady wkeod
VySeteni je mozné pouze pokud byly v rodlidentifikovany kauzativni mutace.

Laboratd DNA diagnostiky je akreditovan@eskym institutem pro akreditaci podle nor@gN

EN ISO 15189:2013

Laboratd se s vysokou ugpnosti dastni dvou systéinexterni kontroly kvality (EMQN a DGKL-
RfB).
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Tabulka 23: Seznam vySdeni — Laborataf DNA diagnostiky

Onemocreni * Alternativni nazev Material Gen MIM Dédiénost
(fenotyp)
Poruchy metabolismu aminokyselin - Cyklus méoviny a hyperamonemie
Deficit -
ornitintranskarbamoylazy Def.'(.:'tk b | fera gDNA, OTC 311250 XR
(OTC) ornitinkarbamoyltransferazy | cDNA
Poruchy metabolismu aminokyselin - Organické aciduie
Canavanové choroba Deficit aspartoacylazy gDNAASPA | 271900 AR
Deficit beta-ketothiolazy Alfa-metylacetoctova aaii %guﬁ‘\ ACAT1 | 203750 AR
Deficit 3-hydroxy-3- .
metylglutaryl-CoA Iyazy: :é’igﬁ’i(gmety'g'“tam"a %[[))NAA’ HMGCL | 246450 | AR
Deficit HMG-CoA lyazy
Deficit glutaryl-CoA
Glutarova acidurie typ | dehydrogenazy; gDNA | GCDH | 231670 AR
Glutarova acidemie typ |
Metylmalonova acidurie, Deficit metylmalonyl-CoA gDNA,
typ mut(0), typ mut (-) mutézy cDNA MUT 251000 AR
Poruchy metabolismu sirnych aminokyselin
Hypermetioninemie z deficitu
Deficit SAH hydrolazy S-adenosylhomocystein- gDNA | AHCY | 613752 AR
hydrolazy
Homocystinurie klasicka Deficit cys,tathlonln gDNA, CBS 236200 AR
beta-syntazy cDNA
o Deficit metionin syntazy
Homocystinurie, typ CblE reduktazy (MTRR) gDNA | MTRR | 236270 AR
Poruchy metabolismu cukn - Glykogendzy
Vybrané
Glykogendza typu V McArdleova nemoc exony:1,| PYGM | 232600 AR
5,19a20
Kardiomyopatie z dysfunkce 3 , ] 600858,
AMP-aktivované protein | >yndrom Wolff-Parkinson- | 9DNA, | oo h 5ol 261740, AR
o Whitav cDNA
kindzy 194200
Poruchy beta-oxidace mastnych kyselin
Deficit dehydrogenazy 3-
Deficit LCHAD hydroxyacyl-CoA s dlouhym| gDNA | HADHA | 609016 AR
fetézcem
Deficit dehydrogenézy acyl- DNA
Deficit MCAD CoA se stedrg dlouhym %DNA, ACADM | 201450 AR
fetézcem
Poruchy energetického metabolismu
] . . gDNA, | TIMMB8A
Syndrom Mohr-Tranebjaeiiy | Dystonia Deafness Syndrom% ¢cDNA | (DDP1) 304700 XR
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Poruchy metabolismu purini

Deficit adenylosukcinatlyazy - . gDNA,
(ADSL) Deficit adenylosukcinazy cDNA ADSL | 103050 AR
Familiarni juvenilni . : 162000,
hyperurikemick& nefropatie 1 mgggg:% czystlc kidney prgﬁf’ UMOD | 603860, AD
(FJHN; HNFJ1) 9 603860
Lesch-Nyhaav syndrom, E;pf)igj:antinguaninfosforibosy- gDNA, HPRT1 300322, XR
Kelley-Seegmillefiv syndrom transferazy (HPRT) cDNA 300323
Renalni hypourikemie
Renalni hypourikemie, 2 z dysfunce uratového gDNA | SLC2A9| 612076 AR
transportéru SLC2A9
Renalni hypourikemie SLC22A1
Renalni hypourikemie, 1 z dysfunkce uratového gDNA 5 220150 AR
transportéru 1 (URAT1)
Xantinurie typ | dDef'C.'t xantindehydrogenazy, .n\a | xpH | 278300 | AR
eficit xantinoxidazy
Poruchy metabolismu sterof
Mevalonova acidurie Deficit mevalonatkinazy gDNA MVK 610377 AR
Lysozomalni poruchy - Mukopolysacharidozy
607014,
Mukopolysacharidéza typ | Deficit alfa-L-iduronidaz gDNA IDUA 607015, AR
607016
Mukopolysacharidéza typ Il | Deficit iduronat 2-sufiay gDNA IDS 309900 XR
Deficit heparan acetyl-
. - gDNA
Mukopolysacharidéza typ IICCoA:alfa-glucosaminid N- cDNA, HGSNAT| 252930 AR
acetyltransferazy
Lysozomalni poruchy - Sfingolipid6zy
Deficit prosapinu a saposin |\ yinavany deficit saposink 92N | psap | 611721 AR
A,B,CaD cDNA
N i gDNA,
Fabryho choroba Deficit alfa-galaktosidazy A CDNA GLA 301500 XR
230800,
Deficit 230900,
Gaucherova choroba - gDNA GBA 231000, AR
beta-glukocerebrosidazy
231005,
608013
Krabbeho choroba Deficit galaktocerebrosidazy gDNAGALC | 245200 AR
Metachromaticka - . gDNA,
leukodystrofie Deficit arylsulfatazy A CDNA ARSA | 250100 AR
Niemann-Pickova choroba | Deficit kyselé 257200,
typ A/B sfingomyelinazy gONA | SMPDL| 607616 | AR
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Niemann-Pickova choroba

gDNA,

typ C1 cDNA NPC1 257220 AR
Niemann-Pickova choroba gDNA,
typ C2 cDNA NPC2 | 607625 AR
GM2 gangliosidoza typ I;
Tay-Sachsova choroba deficit alfa podjednotky gDNA HEXA | 272800 AR
hexosaminidazy
GM2 gangliosidéza typ Il; ian
Sandhoffova choroba deficit beta podjednotky cIJDNA HEXB | 268800 AR
hexosaminidazy
Lysozomalni poruchy - Neuronalni ceroidlipofuscindy
Neuronalni o . - gDNA,
ceroidlipofuscinGza typ 2 Deficit tripeptidyl-peptidazy 1 CDNA TPP1 | 204500 AR
Neuronalni Battenova choroba, JNCL gDNA CLN3 | 204200| AR
ceroidlipofuscinéza typ 3
Neuronalni Kuffsova choroba gDNA | DNAJC5| 162350 AD
ceroidlipofuscinoza typ 4B
Neuronalni gDNA | CLN5 | 256731 | AR
ceroidlipofuscinéza typ 5
Neuronalni gDNA,
ceroidlipofuscindza typ 6 cDNA CLNG | 601780 AR
Neuronalni gDNA | MFSD8 | 610951 AR
ceroidlipofuscinoza typ 7
Neuronalni gDNA,
ceroidlipofuscindza typ 8 cDNA CLN8 | 600143 AR
Lysozomalni poruchy - Ostatni
Danonova choroba Deficit LAMP2 %Bﬁ'z LAMP2 | 300257 XD
Deficit N-acetylglukosamin-1-
Mukolipiddza typu I1/111 fosfotransferazy gDNA, GNPTAB 252500, AR
. cDNA 252600
(GlcNAc-fosfotransferazy)
Peroxisomalni poruchy
Adrgnole,ukodystrofle, gDNA, ABCD1 | 300100 XR
X-vazana cDNA

Poruchy metabolismu vitamini a neproteinovych kofaktoni - Metabolismus a transport folat

Cerebralni deficit foldt ?F?E'Fgfﬁ'am"eho receptorul 'DNA | FOLR1| 613068 | AR
Deficit H?Smlog))_/stlnune z deficitu ONA
metylenetetrahydrofolat ’ . 9 " | MTHFR | 236250 AR
. metylentetrahydrofolat cDNA
reduktazy (MTHFR) .
reduktazy
Megaloblasticka anemie
Deficit dihydrofolat reduktazy z deficitu dihydrofolat gDNA | DHFR | 613839 AR

reduktazy
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He,reidltarnl malabsorpce Deficit PCFT (proton-coupled gDNA | sLca6A1| 229050 AR
folata folate transporter)
Varianty v genu pro folatovy |y, ianty v genu pro FOLR2 | gDNAl FOLR2 | *136425
receptor 2
Varianty v genu pro folatovy Varianty v genu pro FOLR3 gDNA FOLR3 | *602469
receptor 3
Varlanty\{ genu pro folatovy | Varianty v genu pro RFCl gDNA | SLC19A1| *600424
transportér 1 (Reduced folate carrier 1)
Varianty v mitochondrialnim | Varianty v genu pro MFT SLC25A4
folatovém (mitochondrial folate gDNA 7 *610815
; o 2
transportéru/fenaséi transporter)
Poruchy metabolismu vitamini a neproteinovych kofakton —
Absorpce, transport a metabolismus kobalaminu

Metylmalonova acidemie
Metylmalonova acidurie, z dysfunkce MMAA gDNA,
typ cblA (metylmalonic aciduria type A cDNA MMAA | 251100 AR

protein)
Metylmalonova acidurie, Deficit kob(l)alamin gDNA,
typ cblB adenosyltransferazy cDNA MMAB | 251110 AR

Poruchy metabolismu vitamini a neproteinovych kofaktoni - Metabolismus biotinu
Deficit biotinidazy (BTD) |- | gDNA | BTD | 253260 AR
Jiné nemoci (mimo okruh dédiénych poruch metabolismu)

Alexanderova choroba gDNA GFAP | 203450 AD
Amyloid6za z depozice
apolipoproteinu Al (Apo Al) gDNA | ApoAl | 105200 AR
Amylmdozg z depozice Familialni amlyI0|dn| gDNA TR 105210 AD
transthyretinu polyneuropatie
Amyloidéza i mutaci
fibrinogenu A (amyloid FA) 2 FGA 105200 AD
Bestova viteliformni dystrofie gDNA BEST1 | 153700 | AD, AR
makuly

Cerebralni arteriopatie se DNA
CADASIL subkortikalnimi infarkty a | 3= | NOTCH3| 125310 AD

” cDNA

leukoencefalopatii
Myofibrilarni myopatie Myofibrilarni myopatie,
z dysfunkce desminu MFM1 gDNA DES 601419 AR
Myofibrilarni myopatie Myofibrilarni myopatie,
z dysfunkce alfa-B-krystalinu MFM2 gDNA | CRYAB| 608810 AD
X-vazana retinoschiza gDNA RS1 312700 XR

# Klasifikace onemoami podle SSIEM 2011h{tp://www.ssiem.org/resources/IEC.asp
$yy§efeni gDNA gedchazi vySéeni proteinu metodou Western blot
*Cislo OMIM - popis genu
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9.4 Enzymologicka laboratd

Tabulka 24: Kontakty — Enzymologické laboratar

Détsky areal Karlov, Ke Karlovu 455/2, Praha 2, 133 O
Budova E4

Telefon Kontaktni osoba

22496 7032| Ing. Helena Paitpva

22496 7034 Michaela Fialova

Laboratd se specializuje na enzymatickou diagnostiku lysté@aich chorob pro diagnostiku
postnatalni i prenatalni. Na pracovisti je zaved2henzymatickych metod, zZ&tové testy

v burg¢né kulture kozZnich fibroblasta screeningové enzymatické metody v suché kapee kr
(Tabulka 25)

Laboratd se od roku 2006 ugpns zapojuje do systému externi kontroly kvality QA-
ESGLD/ERNDIM.

Spektrum provéaghych laboratornich metod jediézné rozSiovano.

Enzymologicka laboratge akreditovan& eskym institutem pro akreditaci podle nor@$N EN
ISO 15189:2013.

VSechna enzymaticka vygeni jsou indikovanaijsre individualré a jsou provaghapouze po
piredchozi telefonické doho#

U enzymatického vyS&ni v leukocytech je nutno poslat i material ochzé nepibuzné kontroly
— odebrany a transportovany za stejnych podmiuiek yySetovany vzorek.

Prenatélni diagnostika je indikovana I&éaym genetikem po poskytnuti genetické porady wod
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Tabulka 25: Seznam vySdeni — Enzymologicka laboratd

Metabolicka oblast

Onemocrni

Enzym / event. nekatalyticky protein

Material

Lysozomalni s¥adava onemocini (LSD)

N

I

I

—~

screening LSD Chitotriosidaza * Plazma, Sérun
glykogendzy glykogenoza Il, Pompeho choroba  kyselaa-1,4-glukosidaza Leukocyty
Krevni papirek
Fibroblasty
mukopolysacharidéza | a-L-iduronidaza Leukocyty
(m.Hurler/Scheie) Fibroblasty
mukopolysacharid6za iduronosulfatsulfatdza Leukocyty,
(m.Hunter) Plazma, Sérun
Fibroblasty
mukopolysacharidéza 1A heparinsulfamidaza Leukocyty
(m.Sanfilippo A) Fibroblasty
mukopolysacharidéza I11B 0-N-acetyl-D-glukosaminidaza Leukocyty,
(m.Sanfilippo B) Plazma, Sérun
Fibroblasty
mukopolysacharidézymukopolysacharidéza 11IC acetyl-CoAn-glukosaminid N-acetyltransferaza Leukocyty
(m.Sanfilippo C) Fibroblasty
mukopolysacharidéza IlID N-acetylglukosamin-6-sulfatsulfataza Leukocyty
(m.Sanfilippo D) Fibroblasty
mukopolysacharidéza IVA N-acetylgalaktosamin-6-sulfatsulfataza Leukocyty
(m.Morquio A) Fibroblasty
mukopolysacharidéza IVB [B-galaktosidaza Leukocyty
(m.Morquio B) Krevni papirek
Fibroblasty
mukopolysacharid6za VI arylsulfatdza B Leukocyty
(m.Maroteaux-Lamy) Fibroblasty
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mukopolysacharidéza Vi B-glukuronidaza Leukocyty
(m.Sly) Krevni papirek

Fibroblasty

Gwmi gangliosidéza B-galaktosidaza Leukocyty

Fibroblasty

metachromaticka Leukocytykodystrofie arylsulfatéza Leukocyty

Fibroblasty

Gaucherova choroba glukocerebrosidaza (kysefaglukosidaza) Leukocyty

Fibroblasty
Fabryho choroba a-galaktosidaza Krevni papirek

(muzi)

Leukocyty,
Plazma, Sérum

Fibroblasty

Krabbeho choroba galaktocerebrosidaza Leukocyty

sfingolipidézy a Fibroblasty

lipidozy Niemanr-Pickova choroba typ A/B kysela sfingomyelinaza ukecyty

Fibroblasty

Gwmz gangliosidéza, B-hexosaminidaza Leukocyty,
Sandhoffova choroba Plazma, Sérum
Krevni papirek

Fibroblasty

Gwmz gangliosidéza, B-hexosaminidaza A Leukocyty,
Tay-Sachsova choroba Plazma, Sérum
Krevni papirek

Fibroblasty

choroba ze gadani estdércholesterolu |kysela lipaza Leukocyty

\Wolmanova choroba Fibroblasty
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\

prosaposinovy deficit deficit proteinovych aktivéata®\,B,C,D skupiny Glykolipidy
lysozomalnich glykosidaz vV Mo
o-mannosidéza Oo-mannosidaza Leukocyty
Krevni papirek
Fibroblasty
B-mannosidéza [B-mannosidaza Leukocyty
Fibroblasty
fukosidoza 0-L-fukosidaza Leukocyty
glykoproteindzy Fibroblasty
Schindlerova choroba 0-N-acetyl-D-galaktosaminidaza Leukocyty
Fibroblasty
sialidoza, a-neuraminidaza Fibroblasty
mukolipidoza |
mukolipidoza I, 111, lysozomalni hydrolazy Plazma, Sérun
I-cell disease N-acetyl-glukosaminfosfotransferaza Fibroblasty
neuronalni ceroidlipofuscin6za typ 1 [palmitoyl-proteinthioesteraza Leukocyty
NCL (NCL1) Fibroblasty
neuronalni ceroidlipofuscindza typ 2 [tripeptidylpeptidaza | Leukocyty
(NCL2) Fibroblasty
Jiné X-vazana ichty6za steroidsulfataza, arylsaatC Leukocyty
Fibroblasty

* normalni aktivita chitotriosidazy nevyiuje lysozomalni sédavé onemocmi
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9.5Laborato¥ tkanovych kultur

Tabulka 30: Kontakty — Laborato¥ tkdinovych kultur

U nemocnice 4 (vchod z ulice Podétrovem), Praha 2, 128 08

Telefon Kontaktni osoba

22496 5642| Ing. Markéta Novakova

22496 5643| Kaftna Satrova

Naplni Laboratee tk&ovych kultur je zakladat, kultivovat a ve zmrazernsgavu dlouhodab
uchovavat linie koznich fibroblaspacient s cdicnymi poruchami metabolismu, stéjtak
jinych bure¢nych linii potebnych pro vSechna pracovis#iDMP a Mitochondrialni laborato

KDDL.

V souwasné dobje v burécné bance ve zmrazeném stavu uchovavano cca 1r2bkoznich

fibroblasti a cca 70 linii ostatnich bék

Laboratd tkanovych kultur je akreditovandeskym institutem pro akreditaci podle normy

CSN EN ISO 15189:2013.
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10. Metabolické vySefeni pro samoplatce
VySeteni pro samoplatce se provadi ¢aru Uhradu, bodové ohodnoceni kdatena bodu
se mize nenit.
V Tabulkach 32, 33 a 34 je uveden seznam nabizeny&dteni a jejich bodové ohodnoceni
dle Seznamu zdravotnich vykioa bodovymi hodnotami v roce 2016.

Tabulka 32: Seznam klinickych vySeateni s bodovym ohodnocenim

Kod | Klinicka vySetieni Body
28021 | Komplexni Klinicko-genetické vygeni se stanovenim diagnozy 2478
28022 | Klinicko-genetické vySeni @i dosud neuzaené diagnoze 1519
28023 | Kontrolni klinicko-genetické vy$eni 350
29001 | Komplexni vySe&eni ctskym neurologem 701
29002 | Cilen zanttené vysdaeni dtskym neurologem 354
29003 | Kontrolni vySéeni dtskym neurologem 177
31021 | Komplexni vySégni pediatrem 701
31022 | Cilené vysstni pediatrem 354
31023 | Kontrolni vySéeni pediatrem 177
81021 | Komplexni vySeeni klinickym biochemikem 693
81022 | Cilené vyssgni klinickym biochemikem 346
81023 | Kontrolni vyséeni klinickym biochemikem 173

Tabulka 33: Seznam vySdteni metaboliti s bodovym ohodnocenim
Kéd | VySetieni metaboliti Body

81655 | Aktivita biotiniddzy kvantitativh 569

81265 | Aktivita enzym HPLC 1093

81665 | Aktivita lysozomalnich enzyins neradioaktivnim substratem 1687

81667 | Aktivita lysozomalnich enzyins radioaktivnim substratem 2708

81339 | Aminokyseliny kvantitativh 653

81645 | Disulfidy 13

81751 | Expertiza pro laboratorni diagnostiku DMP 346

81413 | Fenylalanin 213

81659 | Galaktitol 295

81651 | Galaktéza + galaktbza-1-fosfat 108

81651 | Globotriaosylceramid 108

81655 | Glykogen v erytrocytech 569

81651 | Guanidinoacetat 108

81461 | Homocystein celkovy 482

91433 | Izolace leukocitsedimentaci (buffy coat) 168

81655 | 3-hydroxybutyrat 569

91427 | Izolace lymfocyt 221

81487 | Karnitin (2x - celkovy a volny karnitin) 347

81499 | Kreatinin 17
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Kod | VySetireni metaboliti Body
81645 | Kyselina fenylpyrohroznova (fenylpyruvat) 13
81661 | Kyselina homogentisova kvantitativn 460
81661 | Kyselina metylmalonova 460
81523 | Kyselina mépva 22
81655 | Kyselina orotova 569
81521 | Laktat 53
81651 | Mukopolysacharidy elektroforésa 108
81549 | Mukopolysacharidy kvantitatign 112
81645 | Mukopolysacharidy orierita 13
81747 | Novorozenecky screening DMP tandemovou hnstitihepektrometrii 187
81651 | Oligosacharidy 108
81661 | Organické kyseliny 460
81663 | Pteriny 576
81663 | Puriny a pyrimidiny 576
81587 | Pyruvat 82
81645 | Redukuijici latky screening 13
81749 | Selektivni screening DMP tandemovou hmotriegtektrometrii 187
97111 | Separace séra nebo plazmy 17
81651 | Sfingolipidy 108
81651 | Sialyloligosacharidy 108
81645 | Siicitany 13
81263 | Sukcinylaceton fotometricky 153
81651 | Sulfatidy 108
81655 | Thiosirany kvantitati¥n 569
81645 | Thiosirany orienta¢ 13
81657 | Velmi dlouhé mastné kyseliny a kyselina fgtain(VLCFA) 280
Tabulka 34: Seznam molekular genetickych vySateni s bodovym ohodnocenim

Koéd |Molekularn é genetické vySateni Body
94119 | Izolace a uchovani lidské DNA (RNA) 1281
94123 | PCR analyza lidské DNA 2292
94127 Iglektroforéza nukleovych kyselin v polyakngidu 930
94183 | Stpeni DNA restriknimi enzymy 391
94191 | Fotografie gelu 23
94193 | Elektroforéza nukleovych kyselin 434
94195 | Syntéza cDNA reverzni transkripci 373
94199 | Amplifikace metodou PCR 1011
94211 | Dlouhodob4 kultivace béln 6400
94213 | Zmrazeni bunych linii 7884
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11. Pouzité zkratky

AC acylkarnitin

ADA adenosyldeaminaza

ADSL adenylosukcinatlyaza

AMK aminokyselina

APRT adeninosforibosyltransferaza

BTD biotinidaza

CBS cystathionif8-syntaza

cDNA komplementarni DNA

CADASIL  cerebralni autosomalrdominantni arteriopatie se subkortikalnimi infgrit
leukoencefalopatii

CK kreatinkindza

CoA koenzym A

CPT karnitinpalmitoyltransferaza

DHPR dihydropteridinreduktaza

DMP &di¢né metabolické poruchy

DNA deoxyribonukleova kyselina

EDTA etylendiamintetraacetat

EFRwm exkreni frakce kyseliny méové

Ery erytrocyty

FC volny karnitin

FJHN familiarni juvenilni hyperurikemicka nefropeat

GAG glykosaminoglykany

GALT galaktoza-1-fosfat uridyltransferaza

GAMT guanidinoacetatmetyltransferaza

gDNA genomova DNA

GSD glykogendza

HELLP hemolysis, elevated liver enzyme levels, [gatelet count

HHH hyperamonemie, hyperornitinemie, homocitrutiau

HPA hyperfenylalaninemie

HPLC vysokodinna kapalinova chromatografie

HPRT hypoxantinfosforibosyltransferaza

CH odkEr krve do kyseliny chloristé

gD imunoglobulin D

IK index podle Kaufmana

IS index podle Stapletona

JIRP jednotka intenzivni a resuséitap&e

K krev

KP krevni papirek

L likvor (mozkomisni mok)

Leu leukocyty

LCHAD 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenaza mastnych kyse dlouhymiettzcem
M moc

MCAD acyl-CoA dehydrogenaza mastnych kyselin sedst dlouhymiettzcem
MPS mukopolysachariddéza; mukopolysacharidy
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OpenLIMS
P

PCR
Phe
PKU
PNP
PRPPs
RDS
RT

S

SCID

T

TC

TG
UMPS
VLCFA

magneticka rezonance

tandemova hmotnostni spektrometrie
metylentetrahydrofolatreduktaza
nikotinamidadenindinukleotid
redukovany NAD

neuronalni ceroidlipofuscin6za
nesrazliva krev
ornitintranskarbamoylaza

Laboratorni inforndai a manazersky systém Stapro s.r.o.

plazma

polymerazovéetzova reakce
fenylalanin

fenylketonurie
purinnukleosidfosforylaza
fosforibosylpyrofosfatsyntetaza
respiratory distress syndrome

pokojova teplota

serum

severe combined immunodeficiency

tkare

celkovy karnitin

triacylglyceridy
uridinmonofosfatsyntaza

velmi dlouhé mastné kyseliny




