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GENETICKE PRACOVISTE || Tel: 266 315 592, 773 669 442, web: wwwgenviacz " M8008

PROFIL PRACOVISTE

Akreditovana geneticka laboratof s ambulanci nabizi genetické poradenstvi spole¢né s Sirokym spektrem cytogenetickych a molekularné genetickych vySetreni. Kvalitu provadénych vysetfeni
a splnéni pfisnych kritérii plynoucich z mezinarodnich norem garantuje Osvéd&eni o akreditaci a zafazeni laboratofe do Narodniho registru akreditovanych subjektd, jeZ spravuje Cesky institut
pro akreditaci, 0.p.s. (CIA). Pracovisté trvale pini i vechny poZadavky na diagnostické laboratofe dle §19 odst. 2 Zakona &. 296/2008 Sb., ve znéni pozdéjich pfedpisti pravidelné kontrolované
Statnim uradem pro kontrolu 1é&iv (SUKL), takZe je opravnéna vysetiovat darce pohlavnich bunék.

GENETICKA AMBULANCE

Prekoncepéni vySetfeni partnerd s pozitivni rodinnou anamnézou (vrozené vady, poruchy plodnosti, mentalni retardace, dédi¢na onemocnéni)
VysSetfeni pokrevné pfibuznych partnert

Vysetfeni infertilnich paru

VysSetfeni darcu gamet

VysSetfeni téhotnych Zen s pozitivnim screeningem vrozenych vad, abnormalnim ultrazvukovym nalezem nebo nepfiznivou rodinnou anamnézou
Konzultace pfed provedenim neinvazivniho prenatalniho testu chromozomalnich vad

VySetfeni pacientd s vrozenymi vadami, psychomotorickou retardaci, poruchami ristu

VyS8etfeni osob v riziku tromboembolické nemoci

VyS8etfeni osob s vadami sluchu v osobni nebo rodinné anamnéze

VySetfeni osob s podezienim na cystickou fibr6zu nebo spinalni muskularni atrofii v osobni nebo rodinné anamnéze

VySetfeni osob s podezienim na dédi¢né formy nadorovych onemocnéni v osobni nebo rodinné anamnéze

Testy otcovstvi

Vysetieni osob vystavenych vlivu mutagent (chemické mutageny ¢&i ionizaéni zareni v pracovnim prostfedi nebo po prodélané |é¢bé)

GENETICKA LABORATOR

VysSetFeni aneuploidii chromozomu 13, 18, 21, X a Y metodou QF-PCR do 24 hodin - choriové klky, plodova voda, fetalni krev, tkané potracenych plodd.
Chromozomalni vys$et¥eni, véetné HRT, z plodové vody, fetalni krve, tkané potracenych plodd, choriovych klkl, periferni krve neplodnych pard a darct gamet, novorozencu, déti
s psychomotorickou retardaci a vrozenymi vyvojovymi vadami. Pro odhaleni mozaik ¢i mikrodele¢nich syndrom( Ize doplnit metodou FISH.
Metoda ArrayCGH. Odhali malé nebalancované pfestavby v celém genomu (cca 60 kb).
Preimplantaéni vySet¥Feni. Metodou FISH provadime preimplantaéni screening aneuploidi chromozomt 13, 18,21, X a Y, pfipadné 16 a 22. Také je mozné vylougit chromozomalné
nebalancovana embrya u nosi¢u balancované translokace. Metodou ArrayCGH-PGD ¢&i pomoci NGS Ize odhalit aneuploidie v§ech chromozom{.
COL1A1 a COL1A2 - poskozeni genu jsou zodpovédna za chorobu osteogenesis imperfecta.
Onkopanel 43 genu - detekce mutaci asociovanych s nadory prsu a reprodukéniho systému.
- detekce mutaci asociovanych s nadory gastrointestinalniho systému.
GJB2 - conexin 26 gen -mutace zpUsobuji nesyndromovou ztratu sluchu a hluchotu.
Trombofilni mutace (geny FV, Fll, MTHFR a PAI-1) - mutace jsou zodpovédné za samovolné potraty a tromboembolicka onemocnéni.
Gen CFTR (50 nej¢astéjSich mutaci) — mutace jsou spojené s onemocnénim cysticka fibréza, které mize byt pfi¢inou poskozeni dychacich cest a sterility u muzu.
Pocet kopii genit SMN1 a SMN2 - homozygotni delece genu SMN1 zpusobuje spinalni muskularni atrofii.
FMR1 gen - expanze repetic v promotoru zplsobuje Syndrom fragilniho X, ktery je pfi¢inou velmi ¢asté mentalni retardace u muzl a pfedéasného ovaridlniho selhani u zen.
UGT1A1 gen - zvySeny pocet TA repetic v promotoru zpusobuje hyperbilirubinémii, tzv. Gilbertliv syndrom.
Mikrodelece chromozomu Y — jsou jednou z pfi¢in muzské neplodnosti.
Paternitni expertiza — provadime pro soudné znalecké posudky i na vlastni zadost.
HLA typizace alel asociovanych s celiakii
HLA typizace alel asociovanych s Bechtérevovou nemoci
COVID-19 metodou PCR - detekce viru SARS-CoV-2, ktery zplsobuje vysoce infekéni onemocnéni

LABORATORNI METODY JSOU AKREDITOVANE PODLE MEZINARODNICH NOREM A TRVALE DOZOROVANY CESKYM INSTITUTEM PRO AKREDITACI (CIA) A STATNIM USTAVEM PRO KONTROLU LECIV (SUKL)

AKTUALIZACE k 1. 1. 2021



