20. ¢islo Bfezen 2015

Vazené kolegyné a kolegové,

vydani naseho obcasniku SPADIA News, které pravé drzite v rukou, je obsahlejsi nez obvykle .
Je to tim, Ze se v nasSich laboratofich snazime pfinaset novinky a zdokonalovat stavajici sluzby
a zaroven vas o vSem informovat. Proto jsme do tohoto Cisla zarfadili abstrakty pfednasek na-
Sich kolegu, které budou v nasledujicich tydnech prezentovat na pracovnim dni SPADIA LAB
2015 na osmi mistech regionu, kde nase spolecnost aktivné plsobi. Jiz tfetim rokem organi-
zujeme tuto akci, ktera je zaméfena zejména na stfedni zdravotnicky persondl, ale véfime, Ze
fada prezentaci by mohla byt zajimava i pro lékare.

Na konci minulého roku jsme vam zaslali dotazniky, které byly cilené na vasi spokojenost s nasi praci. Pfedné vam
chci podékovat za to, ze jste si udélali €as na vyplnéni tohoto dotazniku a také, ze jste nam ho poslali zpét k vy-
hodnoceni (viz. grafy na vlozeném listu). Kromé& pozitivni odezvy na na$i praci vam zejména dékuji za vase kon-
krétni pfipominky k naSemu servisu. Pravé konkrétni podnéty jsou nejcennéjsi, protoze nam umozriuji rychlou a
cilenou reakci. Velkou vétSinu z nich jsme jiz vyfeSili nebo je feSime.

Opakované se v uvodniku zaméfuji na vyuzivani novych informacnich technologii v komunikaci s nasi laboratofi.
V ptipadé, Ze budete chtit vyuzivat kromé elektronického zasilani vysledku i nase dalsi sluzby, rozhodné se neva-
hejte obratit na nase oddéleni informacnich technologii (www. medivis.cz)

Z novinek v laboratofi bych vas chtél upozornit na

e zavedeni pfesnéjSi analyzy pertuse a parapertuse pomoci imunoblotu do rutinni praxe (informace oddéleni
imunologie, RNDr. Lochman)

e zavedeni Liquid Based Cytology (LBC) v laboratofi BenLabor, coz pfedpokladam pfivitaji gynekologové. Vy-
hodou tohoto postupu je moznost z jednoho odbéru provést i vysetfeni HPV (informace MUDr. Bencik, Ben-
Labor)

e zavedeni stanoveni dihydrotestosteronu (DHT) a dal$ich steroidnich hormon, kyseliny metylmalonové a
antiepileptik nové generace metodou hmotnostni spektroskopie (informace oddéleni instrumentalnich metod,
Mgr. Loucka)

VazZeni kolegové, jsme radi, Ze jste si k péli o vase pacienty vybrali pravé nasdi laboratof a véfim, Ze i kolektiv nasi
laboratofe bude pro vas naplfiovat slogan: ,SPADIA vase jistota v laboratori‘.

Pfeji vam do nadchazejicich jarnich dnd NE jarni unavu, ale naopak energii a optimismus, které toto obdobi
pfinasi.

Za kolektiv SPADIA LAB

Martin Radina
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Imunohematologicka vysetreni v nasi laboratori

Mgr. Petra Simprovd, RNDr. Radana Slezakovd, Dagmar Lyskova, Mgr. Petra Vavrosova, laborator hematologie

Imunohematologie studuje interakce imunitniho sys-
tému a krve, z diagnostického pohledu jde pfedevSim o
detekci antigent krevnich bunék a protilatek proti nim.
Objeveni principd imunohematologie na zacatku 20.
stoleti umoznilo rozvoj celého transfuzniho lékafstvi a
v8ech obord souvisejicich s transfuzi. Mezi rutinné
vyuzivana imunohematologicka vySetfeni patfi stanove-
ni krevni skupiny a Rh faktoru v systému ABO/RhD,
které Ize pfipadné doplnit o ur€eni antigeni dalSich
krevné skupinovych systému. Tato zakladni vySetfeni
jsou zpravidla indikovana u pacientll s perspektivou
mozné potieby transfuze, u téhotnych Zen, novoro-
zencl a samozfejmé u darci krve. Pro bezchybnou
interpretaci vysledk( imunohematologickych vySetfeni
je dulezité dbat na nezaménitelnou identifikaci pacienta,
zachovani dostate€ného mnozZstvi odebraného vzorku,
spravné oznaceni a transport vzorku a Uplné a spravné

Jak na alkohol

Udaje v zadance. V prabéhu gravidity zen, ale i jako
soucast predtransfuzniho vySetfeni je neméné vyznam-
ny screening nepravidelnych antierytrocytarnich pro-
tilatek. V pfipadé pozitivniho vysledku se pfistupuje k
identifikaci protilatek a jejich titraci. Stanoveni titru po-
tencionalné klinicky vyznamnych specifickych nepravi-
delnych protilatek pomaha k predikci t€hotenstvi, ktera
jsou v riziku HON. (hemolytické onemocnéni plodu a
novorozence)

K jednotlivym vySetfenim v nas8i laboratofi je pouzivan
systém sloupcové aglutinace, vétSinu testd provadi
automat WaDiana Compact. Spektrum laboratornich
metod doplfiuje pfimy antiglobulinovy test (PAT) €i jina
sérologicka vysetfeni. Vzhledem k vyznamu imunohe-
matologické diagnostiky je nutné dodrzet stanovenou
preanalytickou fazi, ktera mize zabranit fatalnim
dasledkim.

Mgr. Peter Loucka, Mgr. Magdalena Rajska, Ing. Jakub Mina¥, laborator biochemie oddéleni instrumentalnich metod

Alkohol (ethanol) je po tisice let konzumovan ve formé
alkoholickych napojd. Pusobeni ethanolu zavisi na tom,
jak je lidsky organizmus zvykly ho pfijimat a jaka je jeho
celkova télesna hmostnost, proto je jeho davkovani ve-
lice relativni. V malych davkach ethanol kratkodobé
zpUsobuje euforii a pocit uvolnéni, ve vétsich pak de-
prese, ztratu koordinace pohybl téla (pUsobenim na
mozecek), snizenou vnimavost, prodlouzeni reakce a
Utlum rozumovych schopnosti, pfipadné i agresivitu.

Nasledkem dlouhodobé konzumace alkoholu dochazi
ke zménam hodnot biochemickych parametri a krevni-
ho obrazu. MUzeme pozorovat zvySeni hodnot GGT
(Casto kombinovano se zvySenym ALT), ALP, bilirubinu,
kyseliny mocCové, cholesterolu, triacylglycerol(,
gamaglobulinG, cholinesterazy. Mezi nespecifické hod-
noty také fadime IgA, ALT a AST. U alkoholika byva
pomér enzymu AST:ALT nad 2. Snizené koncentrace
nalézame u kyseliny listové a thiaminu (vitamin B1).
Mezi odchylky v krevnim obrazu patfi makrocytarni
anémie, trombocytopenie, zvySeny stfedni objem ery-
trocytd (MCV). Nasledkem dysfunkce vytvareni sraze-
cich faktoru jatry je porucha srazlivosti krve.

NejCastéji vyuzivanym vysSetfenim pro zachyt konzuma-
ce alkoholu je stanoveni ethanolu v krvi nebo v dechu.
K dispozici je ovSem fada dalSich parametr(, které Ize
rutinné vyuzit pro prikaz nadmérné a dlouhodobé kon-
zumace alkoholu a pro monitorovani abstinence v pri-
béhu odvykaci léEby — karbohydrat-deficientni transfe-
rin (CDT) v séru, ethylglukuronid (EtG) a ethylsulfat
(EtS) v moci.

Ethylglukuronid (EtG) a ethylsufat (EtS) jsou pfimé
metabolity etanolu, které vznikaji v téle enzymatickou

konjugaci etanolu s kyselinou glukuronovou, resp. sul-
fatem. Etanol je prokazatelny v moci jen nékolik hodin
po poziti (8-12 h), zatimco EtG Ize zjistit po dobu az 80
hodin a EtS az 30 hodin po pozZiti etanolu nebo po vde-
chovani jeho par. EtG a EtS je tedy mozno pouzit jako
citlivé diagnostické markery poziti alkoholu bé&hem
pfedchozich 1-3 dni nebo k monitorovani abstinence
Ié¢enych alkoholik(l. K vyhodam EtG a EtS patfi, Zze se
jedna o stabilni netékavé slouceniny. EtG a EtS vznika-
ji v jatrech a jsou vylu¢ovany do moc¢e. Koncentrace
EtG v moci muze byt snizena ¢innosti bakterii obsahu-
jicich beta-glukuronidazu, proto je Iépe posilat k analy-
ze vzorek Cerstvé moce uchovany v chladu. EtS tomuto
procesu nepodléha, proto je vyhodné stanovit oba pa-
rametry soucasné. Protoze EtG a EtS vznikaji rozdilny-
mi metabolickymi pochody, jejich sou€asné stanoveni
zvySuje diagnostickou senzitivitu pfi monitoringu alko-
holového abuzu.

Karbohydrat-deficientni transferin (CDT) je v sou-
Casné dobé nejvice specificky biochemicky marker pro
detekci nadmérné a dlouhodobé konzumace alkoholu a
pro monitorovani abstinence v pribéhu lécby. CDT
roste po nadmérné konzumaci alkoholu (= 50 — 80 g
etanolu/den) v obdobi dvou nebo vice tydnd. Pfi na-
sledné abstinenci dochazi k navozeni fyziologické hod-
noty béhem 2-3 tydnl (v zavislosti na délce a intenzité
predchozi konzumace alkoholu). Tato relativné dlouha
doba umozni odhalit nedodrZeni abstinence. Pfesnou
diferencidlni diagnostiku poskytne sou€asné stanoveni
CDT+GGT+MCV.

.. pokrac¢ovani na str. 3
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nolu/den) v obdobi dvou nebo vice tydnu. Pfi nasledné
abstinenci dochazi k navozeni fyziologické hodnoty
béhem 2-3 tydnu (v zavislosti na délce a intenzité pred-
chozi konzumace alkoholu). Tato relativné dlouha doba
umozni odhalit nedodrzeni abstinence. Pfesnou dife-
rencialni diagnostiku poskytne soucCasné stanoveni

te po nadmérné konzumaci alkoholu (= 50 — 80 g eta- CDT+GGT+MCV. N E
Primarni vzorek Cut-off Doba odezvy

Ethanol Srazliva krev (tésné uzaviena zkum.) 0,2 %o 24 hodin / statim 2 hodiny

CDT Srazliva krev 1,9 % 2x tydné (st, pa)

Ethylglukuronid Nahodny vzorek moci 0,1 mgl/l 1 tyden

Ethylsulfat Nahodny vzorek mogi 0,1 mg/l 1 tyden

Kultivacni vysetreni moci

Infekce mocovych cest (IMC) je druhym nej¢astéjSim
infekénim onemocnénim v populaci. Do jednoho roku
véku jsou IMC castéjsi u chlapcli, poté prevalence u
muzl klesa, az v seniorském véku se opét prevalence
zvySuje a je stejna jako u zen. Od jednoho roku zivota
po seniorsky vék jsou IMC dominantnim onemocnénim
Zenské populace. Hlavnim vyvolavatelem IMC je,
zejména u zenské Casti populace, Escherichia coli. Vel-
mi Casto se v této souvislosti uplathuji zejména kmeny
hemolytické, které byvaji mnohdy i vybaveny faktory
napomahajicimi jejich uchyceni a udrzeni se na sliznici
mocoveého ustroji i navzdory proudu moce. Escherichia
coli zodpovida za 70 — 80% vSech mocovych infekci.
Druhym nejCastéjSim agens, zpusobujicim IMC, jsou
zastupci rodu Enterococcus, jmenovité druhy E. faeca-
lis a E. faecium. Velmi ¢astym vyvolavatelem uroinfek-
ci, zejména pak u Zen, je Streptococcus agalactiae,
mohou se zde vSak uplatnit i jiné druhy beta-
hemolytickych streptokokU, véetné Streptococcus pyo-
genes.

U pacientd dlouhodobé katetrizovanych, zpravidla
s téZkym zdkladnim onemocnénim, se hojné uplatfiuji
jako plvodci mocovych infekci dal$i gramnegativni bak-
terie ( napf. Klebsiella, Enterobacter, Citrobacter, Serra-
tia, Proteus, Pseudomonas). Obdobné se mohou u
o0sob s porusenou imunitou vyskytnout uroinfekce zpU-
sobené rliznymi stafylokoky, a to nejen Staphylococcus
aureus, ale také S. epidermidis, S. saprophyticus, S.
haemolyticus.

Pavodce IMC Ize spolehlivé prokazat ve vzorcich modi,
odebranych pfi prvni navstévé pacienta s pfiznaky ne-
moci moc€ovych cest pfed nasazenim antibiotika. Po
ukonceni léCby, pfipadné pfi pfetrvavajicich potizich se
vySetfeni opakuje. Vysledky bakteriologického vySetfe-
ni jsou nezbytné: k potvrzeni nebo vylou€eni IMC, ke
kontrole ucinnosti terapie, k Upravé |éCby, k odliSeni
infekci sexudlné& pfenosnych s podobnymi klinickymi
pfiznaky.

Spravny odbér a skladovani moci zasadnim zplsobem
ovliviuje vysledek kultivace. Pfi nespravném odbéru a
skladovani dochazi k pomnozeni bakterii ve vzorku a
hrubému zkresleni vysledku.

K mikrobiologickému vySetfeni se odebira do sterilni
zkumavky stfedni proud nejlépe ranni moci, po diklad-
ném omyti zevniho Usti uretry. Zcela zasadni pro vysle-
dek kultivaéniho vySetfeni je uchovani a transport vzor-
ku pfi teploté 4 - 6°C. Skladovani pfi pokojové teploté
muze vést k pomnozeni kolonizujicich bakterii a vy-
sledkim neodpovidajicim skutec¢né hodnoté bakteriu-
rie. S vyhodou Ize v ordinaci praktického lékafe pouzit
URIKULT - transportni a zaroveri kultivaéni padu inoku-
lovanou smocdenim do vzorku moce. Tuto po odbéru
uchovavame pfi pokojové teploté, event., mame-li moz-
nost, umistime ji do doby transportu do termostatu pfi
37 °C.

Interpretace kvantity ve vzorku moc¢i spontanné vymo-
&ené: patogen v mnoZstvi 10° a vice v 1ml modi je sig-
nifikantni bakteriurie, patogen v mnozstvi 10* v 1 ml
moci je jesté fyziologické mnozstvi u zen, suspektni u
muzu, malych déti, v gravidité, pfi riziku pyelonefritidy a
abscesu ledviny.

Oddéleni klinické mikrobiologie provadi u vSech vzorku
moci automatickou analyzu pomoci analyzatoru UF-
1000i firmy Sysmex. Automaticka analyza je zalozena
na fluorescenéni pratokové cytometrii. Analyzator UF-
1000i vyuziva pratokovou cytometrii k analyze &astic,
které obsahuje mo¢. Princip analyzy je schematicky
znazornén na obr. €. 1. Mo¢ je nasata do komrky, kte-
ra je vyplnéna unaseci tekutinou.

.. pokracovani na str. 4
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Hydrodynamicka fokusace nuti jednotlivé Castice pohy-
bovat se pouze v centralni ¢asti vodniho paprsku, ktery
vychazi z komarky. Diky tomu Castice prochazeji ohnis-
kem zdroje excitatniho svétla (laser). Castice jsou
zbarveny fluorescenénim barvivem. Po ozafeni pa-
prskem excitaniho svétla dojde k emisi fluorescence a
rozptylu svétla. Pulzy svétla jsou detektorem (fotodioda)
pfevadény na pulzy elektrického proudu. Linearni zesi-
lovace zesiluji elektrické pulzy z jednotlivych detektora.
Vysledkem analyzy je histogram a scattergram jednotli-
vych méfenych ¢astic.

Analyzuje se vyska, amplituda a dalsi faktory Celniho
rozptylu svétla, bo¢niho rozptylu svétla a fluorescenéni
signal. Rozptyl svétla odrazi velikost a povrchové viast-
nosti bunék. Emitovana fluorescence z obarvenych ¢as-
tic mo¢i zobrazuje kvantitativni vlastnosti bunék, intra-
celularni znaky a vlastnosti nukleovych kyselin.

PFistroj je schopen astice obsazené v moci roztfidit do
téchto frakci: Cervené krvinky, bilé krvinky, epitelie, val-
ce, bakterie, patologické valce, hlen, malé kulaté buriky,
kvasinky, krystaly, spermie. Z €elniho rozptylu, bo¢niho
rozptylu svétla a fluorescence se ziskaji informace o
velikosti burky, stavu povrchu. Jednotlivé frakce jsou
roztfidény dle charakteristik signalu kazdé jednotlivé
méfené Castice. Vysledky meéfeni se zobrazuji
v hodnotach na pl a graficky v scattergramech. Pro au-
tomatickou analyzu je potfebné minimalni mnozstvi mo-
¢i 5ml.

Hodnocené elementy pro uréeni negativity i pozitivity
vysledku z mikrobiologického hlediska jsou: leukocyty,
bakterie a kvasinky. Pfi naméfenych hodnotach u leu-
kocytll <10/ul, u bakterii <100/ul a pfi nulovém zachytu
kvasinek je mol povazovana za negativni. Negativni
moc¢ se dale nekultivuje a vysledek je uzavien v den
doruceni materialu do laboratofe. Jako pozitivni vysle-
dek je oznacen vzorek moci, ve které je pfekrocen jaky-
koliv hodnoceny element. Tento vzorek moci se dale
kultivuje 24 hodin pfi 37°C na chromogenni pidé. Na-
sledujici den se provadi hodnoceni narustu bakterial-
nich kolonii a jejich identifikace nebo izolace, v pfipadé
smésného narlstu. PFi vyskytu 3 a vice bakterialnich
kmenu je nalez hodnocen jako polybakterialni a je nut-
no odbér opakovat. Mo odebrana z permanentniho
mocoveho katetru a katetrizovana moc¢ se kultivuje i
v pfipadé negativniho mikroskopického nalezu a identi-
fikuji se vS8echny narostlé mikroorganismy, toto je nutné
oznadit na Zadance.

V pfipadé signifikantniho vyskytu bakterii odpovidaji-
cich za IMC je dal8im krokem stanoveni antibiogramu.
U ambulantnich pacientll je provedeno kvalitativni vy-
Setfeni citlivosti mikroorganism( na antibiotika. LGzko-
vym zafizenim provadime kvantitativni vySetfeni citli-
vosti mikroorganismU na antibiotika.

Nedilnou soucasti uzavfeni vysledku automatické ana-
lyzy modi jsou komentare:

Mikroskopicky signifikantni bakteriurie neprokazana. —
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Obrazek ¢.1: schéma analyzy vzorku mo¢i v pritokovém cytometru UF-1000i

negativni mo¢

Mikroskopicky prokazana mozna signifikantni bakteriu-
rie. Doporuc¢ujeme hodnotit dle klinického stavu a anti-
biotické terapie. — cytometricky bakteriurie prokazana
nebo jsou hrani¢ni hodnoty, ale kultivaéni vysledek
¢asto zadny narast (Casty pfipad u pacientt v prabéhu
nebo po ukon&eni antibiotické l1éCby).

Mikroskopicky signifikantni bakteriurie prokazana. —
cytometricky i kultivaéné prokazana signifikantni bakte-
riurie

Vzhledem k nizké hodnoté leukocytu se pravdépodob-
né nejedna o signifikantni baktriurii — cytometricky leu-
kocyty pod 10/ul a bakterie >100/pl, jedna se vétSinou
o Spatny odbér, ¢asto u polybakteridlnich nalezu, Spat-
né omyti pacienta pfed odbérem — splach z okoli vyus-
téni uretry

Charakter materialu neumoZzriuje automatickou analyzu
moce. — hustd mo&, moc¢ s tzv. piskem, jiny odbér —
suchy tampdn

VysSetieni pomoci automatického analyzatoru ma
vysokou negativni predpovédni hodnotu, diky které
Ize rychle vylougéit pfitomnost mocové infekce. Ne-
gativni vysledky jsou k dispozici tyz den od doru-
¢eni vzorku do laboratoie. V pripadé pozitivity se
vysledky uzaviraji béhem 24 — 72 hodin.
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Vyhody novych imunoblotd v laboratorni diagnostice

pertuse a chlamydii

Magr. Lucie Fédorova, Bc. Veronika Cerna, Mgr. Miroslava Jindfichova, Be. Lucie Myslikovjanova, laboratoF imunologie a sérologie

Imunoblotovaci techniky patfi mezi multi-
plexové techniky. Multiplexové techniky jsou
laboratorni metody, které dovoluji stanovovat
nékolik az nékolik desitek analytd v jedné
reakéni nadobce nebo na jedné reakéni plo-
Se. Westernblotové techniky (WB) pouzivaji
jako antigenni substrat elektroforeticky rozdé-
leny a nablotovany antigenni extrakt, line-blot
(LB)a dot-blot (DB) techniky pfesné definova-
né, vysoce purifikované, nejcastéji rekombi-
nantni antigeny a jejich komponenty. Oproti
klasickym, nejCastéji a bézné& pouzivanym
jednoanalytovym technikam jsou tyto metody
vyhodnéjsi, potfebujeme-li ve vzorku stanovit
vice nez 3 analyty, protoZe je pak celé stano-
veni nejen méné pracné pro laboratof, ale je i
levnéjsi a spotfebuje se méné analyzované-
ho vzorku. Dosud se pouZivaly imunoblotova-
ci techniky (metody) pfedevsim ke konfirmaci
vysledk klasickych jednoanalytovych metod.

Od unora 2015 zacaly laboratofe Spadia na-
bizet novou line imunoblotovou (IB) metodu
pro soucasnou diferencialni diagnostiku bor-
detelovych infekci dovolujici diferencialni
diagnostiku infekci zplisobenych B.pertussis
a B.parapertussis pomoci rekombinantnich,
vysoce purifikovanych antigend téchto mi-
krobu jiz jako zakladni vySetfeni, ponévadz je
mnohem presnéjsSi a specifi¢téjsi nez dosud
pouzivané ELISA a IFA techniky, zahrnuje
také stanoveni protilatek proti pertusovému
toxinu a pro uZivatele nepfinasi vys&i naklady
nez dosud pouzivané diagnostické schéma.
VySetfeni je nabizeno podle doporuéeni Ev-
ropské skupiny pro pertusi (EU Pertstrain
group) z r. 2011 rutinné ve tfidé IgG a IgA, je
vSak mozné provést je i ve tfidé IgM. Klasic-
ké ELISA a IFA techniky zUstavaji v nabidce

laboratofe jako doplnéni a konfirmace ve
spornych pfipadech.

Od unora 2015 je nabizen také line-blot pro
soucasnou diferencialni diagnostiku infekci
zplsobenych Ch.pneumoniae,
Ch.trachomatis a Ch.psittaci, ktery nahrazuje
dosud provadéné westernbloty (WB), které
musely byt provadény navic vzdy zvlast pro
Ch.pneumoniae, Ch.trachomatis a pro
Ch.psittaci nebyly dostupné. Pro uzivatele i
laboratof se tak tato diagnostika opét vyrazné
zefektiviiuje a zkvalitfiuje.

Vysledky obou IB jsou vydavany jako celko-
vé zhodnoceni nalezu pro daného mikroba
(pozitivni/hrani¢ni/negativni), pro jednotlivé
antigeny pak v indexech pozitivity (IP), kde
jako hrani¢ni jsou povazovany IP v rozmezi
0,6 — 1,4. Jak jiz bylo fe¢eno, nakladové pro
Iékafe tento novy diagnosticky pfistup nepfi-
nasi vy8Si naklady nez dosud pouzivané dia-
gnostické schéma, naopak tuto diagnostiku
zefektiviuje.

Na novych pfipravovanych zadankach jiz
budou tyto nové metody zaneseny, na dosud
pouzivanych zadankach si jejich provedeni
muZete vyzadat v okénku Poznamka jako IB
pertuse 1gG IgA, popf. IgM a IB chlamydie
IgG nebo IgA, ale budete-li zaSkrtavat na
stavajicich zadankach klasické pozadavky na
vySetfeni Bordetella pertusis 1gG, IgA a IgM a
Bordetella parapertussis, budou vam misto
nich provadény automaticky. U chlamydio-
vych infekci nahradi nové IB dosud nabizené
WB.

Control line
IgA
IgG
IgM

Start

PT
FHA

ACT
TCF

musst  Pertactin

FimN
EntA

||

Vyznam cytogenetického vysetreni u hematologickych

malignit moci

RNDr. Jifi Sobotka, Mgr. Vladimira Holubova, Mgr. Pavla Mickova, Mgr. Michaela Fedorova, Mgr. Marie Kyvalova. laborator |ékarské genetiky

V roce 1960 panové Nowel a Hungenford identifikovali
pacienta
s chronickou myeloidni leukémii (CML). Jednalo se o
maly akrocentricky chromozom skupiny G, ktery byl
podle mista objevu nazvan ,Philadelphsky chromozom

specifickou chromozomovou aberaci u

s hematologickou malignitou.

Ph1“. Teprve v roce 1972 Rowleyova odhalila, Ze Phi-
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ladelphsky chromozom vznika dasledkem reciproké
translokace 1(9;22)(q34;q911). Byla tak popsana prvni
specificka chromozomova aberace v

souvislosti

.. pokraCovani na str. 6
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Tento objev inicioval dal$i rozsahly vyzkum, jehoz
dnesnim vysledkem jsou tisice popsanych chromozo-
movych aberaci u celého spektra nadorovych onemoc-
néni krve. V souvislosti s témito aberacemi byly popsa-
ny nadorové supresorové geny a onkogeny, které stoji
na pocatku mnohastupriového nadorového procesu.

Hlavni ulohou cytogenetického vySetfeni u pacientd
s onkohematologickym onemocnénim je detekovat
chromozomové aberace jako jsou delece, duplikace,
translokace a dalSi. Né&které z nich jsou tzv. primarni,
specifické pro dany typ leukémie/lymfomu, které napo-
mahaji pfi spravném ur€eni diagndzy, jiné jsou sekun-
darni, tyto jsou vétSinou znamkou progrese onemocné-
ni. VétSina specifickych aberaci ma tedy diagnosticky
vyznam. Jiné tzv. prognostické aberace, vypovidaji o
prognoze pacienta a zafazuji ho do dobré nebo Spatné
prognostické skupiny. Nékteré aberace pfimo urluji
zpuUsob tzv. cilené [é¢by pacienta. Kdyz klon s deteko-
vanou specifickou aberaci, ktera je pfitomna u pacienta

info@spadia.cz
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v dobé diagndzy, po jeho uspésné Iécbé vymizi, hovo-
fime o cytogenetické remisi onemocnéni. Znovuobjeve-
ni klonu, ¢asto i s dalSimi sekundarnimi aberacemi, je
znamkou relapsu- navratu onemocnéni.

Pro detekci chromozomovych aberaci vyuzivame kla-
sické cytogenetické vysetieni — stanoveni karyotypu, i
jiz dnes bézné metody molekularni cytogenetiky. Stan-
dardné vyuzivame diagnostiku aberaci metodou flu-
orescencni in situ hybridizace (FISH), ktera pomoci
fluorescencné znactené DNA sondy detekuje na chro-
mozomech nebo v burikach urcity typ delece, duplikace
nebo translokace.

Shrnuti: Cytogenetické vySetfeni se dnes stalo nedil-
nou soucasti spektra hematologickych vySetfeni u paci-
entll s hematologickou malignitou. Nalez chromozomo-
vé aberace u pacienta s hematologickou malignitou
stanovuje nebo upfeshuje jeho diagndzu, lze podle
ného predpovédét pravdépodobny vyvoj onemocnéni,
¢i pfimo urcit jeho cilenou 1é¢bu, mizeme podle néj
monitorovat uspésnost [éCby &i blizici se navrat one-
mocnéni.

Diagnostika monogenné dedicnych chorob

Mgr. Magdalena Martinkova, laborator Iékarské genetiky

Monogenné dédi¢né choroby vznikaji jako nasle-
dek mutace v jediném genu a jejich ovlivnéni vné&jSim
prostfedim je minimalni.

Prezentace pfiblizi problematiku diagnostiky monogen-
né dédi¢nych chorob, kterou provadi laboratof Iékaiské
genetiky.

° Zakladni geneticka terminologie a rozdéleni ge-
netickych chorob s klasickou mendelovskou dé-
di¢nosti.

° Nejznaméjsi priklady autosomalné dominantnich

i autosomalné recesivnich onemocnéni a moz-
nosti jejich vySetfeni v laboratofi.

° X vazané choroby.

o Metodika (Pro molekularni diagnostiku se pouzi-
va mnozstvi rznych metod, které se neustale
rozviji a jejich pocet stoupa).

° Material pro DNA analyzu.
° Genetické poradenstvi a geneticka prevence.

Priciny infertility z pohledu genetika

MUDr. Véra Hurkova, Centrum |ékarské genetiky, Frydek-Mistek

Potize s otéhotnénim feSi v sou¢asné dobé 13 az 15
procent parti a toto €islo, bohuzel, nariista. Jako
infertilni oznacujeme par, u kterého je neuspésna
snaha o prirozené otéhotnéni delSi nez jeden rok.
Zatimco drive byl divod potizi s otéhotnénim spise
na strané zeny, v soucasné dobé je az u 50 procent
muzl z infertilnich pard nalézan patologicky sper-
miogram.

PFi¢in infertility, potizi s otéhotnénim, mlze byt cela
fada. Jde pfedevdim o faktory anatomické (napfiklad
neprichodnost vejcovodu), endokrinologické
(endometriéza, ¢i hormonalni poruchy dozravani oocy-
tl, porucha funkce $&titné Zlazy a podobné), imunologic-
ké (protilatky proti spermiim, pozitivita autoimunitnich
protilatek, atd.) a také muze jit o pFi€inu genetickou.

Z genetického hlediska jsou nejcastéjsi pficinou repro-
dukénich potizi chromozomalni aberace. Z tohoto di-
vodu se déla u paru vzdy vySetfeni karyotypu. U muzu
s oligo (snizené mnozstvi spermii) Ci azoospermii
(UpIné chybéni spermii v ejakulatu) byva nalézan pato-
logicky karyotyp v 5 az 6 procentech. NejCastéji jde o
aberace pohlavnich chromozomud — v asi &tyfech pro-
centech se jedna predevsim o Klinefelter(iv syndrom, u
zhruba 1,5 procenta pfipadd jde o aberaci autozomu
(robertsonské &i reciproké translokace).
U Zen byva nejcastéjsi genetickou pfi¢inou reproduké-
nich potizi také aberace pohlavnich chromozomu
(pfedevsSim jde o TurnerGv syndrom a jeho mozaiky),
ale pri¢inou miize byt samozifejmé i aberace autozomd,
stejné jako u muzdy.
.. pokracovani na str. 7
——
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VySetieni karyotypu je velmi dulezité, protoZe pfipadna
translokace mlze vést nejen k potizim s otéhotnénim,
ale i k opakovanym potratim ¢&i netspéSnym pokusim
o IVF. Bohuzel, mGze byt i zvySené riziko narozeni vel-
mi zavazné postizeného ditéte.

Pokud se takovato odchylka najde, Ize parGm nabid-
nout v ramci IVF vySetfeni pomoci preimplantacni ge-
netické diagnostiky embrya (PGD), kdy se nasledné
zené implantuji pouze embrya bez translokace i
s balancovanou formou translokace, ktera nema dopad
na vyvoj plodu a ditéte.

V pfipadé, Ze je u muze nalezena tézka oligo &i azoo-
spermie, je nutné i vySetfeni takzvanych azoospermic-
kych faktorl — jde o geny na Y chromozomu, které jsou
zodpovédné za vyvoj spermii. Mutace v oblasti AZFa,
AZFb ¢&i AZFc byva nalézana u asi 15% muzl
s azoospermii a u 5 az 10% muzl s oligozoospermii.

Také je popsana jednoznaéna souvislost mezi obstrukci
vas deferens (ta vede k obstrukéni azoospermii u
muzU) a cystickou fibrozou. Cysticka fibréza je nejcas-
t&ji geneticky pfenadSené onemocnéni v nasi populaci.
NosiCem je kazdy 25. az 30. ¢lovék. Jedinec, ktery ne-
se jednu mutaci, je zdravy. Samotné onemocnéni se
projevi v pfipadé, Ze Clovék zdédi 2 mutace (1 od kaz-

Virove hrozby digitalni éry

Za neékolik poslednich let se kyberkriminalita stala
opravdu vynosnym odvétvim. Dokonce bychom mohli
hovofit o tom, Ze jen nékolik odvétvi funguje tak dobfe,
jako pravé obchod s odcizenymi daty a Skodlivym ko-
dem obecné. Kazdy den vznikne pfes dvé sté tisic no-
vych hrozeb, jejichZ cilem jsou uZivatelska data, hesla
a citlivé informace obecné — e-maily, kontakty, databa-
ze zakazniku, pfistupy do internetového bankovnictvi.
Mohlo by se zdat, Ze se jedna o informace, které jsou
ostatnim lidem k ni€emu. VétSinu informaci Ize pomér-
né jednoduse prodat, nebo vyuzit k pfimym kradezim
penéz z Uuctl napadenych osob.

Uplynuly rok 2014 potvrdil, Ze uto€nici dokazi reagovat
velmi pruzné, a cilit na spravné skupiny lidi. Ukazali,
Ze umi tvofit velmi efektivni phishingové e-maily, které
v kombinaci se Skodlivym kédem pfipravily mnoho uZi-
vatelu o velké mnozZstvi penéz. Scénar byl velmi jedno-
duchy — rozeslat e-maily se smySlenymi pohledavkami,
exekucemi, objednavkami zbozi atp. - a pak uz jen
presvédCit uzivatele, aby spustili Skodlivou pfilohu.
Pokud se uzivatel necha presvédcit, pfilohu otevie a
spusti, ziskaji uto€nici pfistup k informacim, které
v pocitaci ma — hesla, dokumenty, pfistupy do banky a
do jinych systému. Stejné jednoduse pak dokazi uziva-
tele presvédcit, aby si nainstaloval Skodlivou aplikaci
do mobilu. Diky ni se pak (tocnici dostanou
k ovéfovacim SMS — nic uz nebrani v kradezi penéz.

PFi pouzivani pocitae a mobilnich zafizeni je zkratka
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dého rodic¢e). 95 procent muzi s cystickou fibrézou je
neplodnych pro oboustranné chybéni vas deferens.
Cysticka fibréza je onemocnéni, kdy ve vétsiné pfipadu
dochéazi k zavaznému postizeni plic a zazivaciho trak-
tu, a tim i k vyraznému zkraceni délky Zivota. Kromé
této klasické cystické fibrézy vS§ak mame i atypickou
(mirnou) formu cystické fibrozy, kdy postizeni plic mGze
byt minimalni a hlavnim pfiznakem je porucha plodnos-
ti. Bylo zjis$téno, Ze u muzu s vrozenou obstrukci vas
deferens je prokazana pfitomnost 2 mutaci genu CFTR
v 19 procentech a jedné mutace (prenasecstvi CF) az
ve 47 procentech pfipadu.

Geneticka konzultace a vySetfeni jsou v sou¢asné do-
bé u paru, které fesi potize s otéhotnénim, jednoznac-
né doporucovany jesté pred prvnim IVF cyklem.
V pfipadé, Ze se geneticka pficina infertility prokaze, je
mozné paru nabidnout metody k minimalizaci rizika
narozeni postizeného ditéte a vyraznému zvyseni San-
ce na otéhotnéni cestou asistované reprodukce. Gene-
tickou konzultaci vCetné vySe uvedenych vySetieni
(v€etné mnohych dalSich, o ktera se cely postup rozsi-
fuji podle rodokmenové analyzy a dalSich zdravotnich
potizi) zajiStuje Centrum Iékarské genetiky ve Frydku —
Mistku. Dulezitou informaci je i to, Ze je vySetfeni plné
hrazeno z vefejného zdravotniho pojisténi. -
a

ane

nutné pouzivat zdravy rozum, a zafizeni chranit ovére-
nym a spolehlivym feSenim. Pro partnery laboratofe
SPADIA LAB mame pfipravené antivirové feSeni za zvy-
hodnénych podminek.
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Elektronicka laboratorni zddanka neni Yetti

RNDr. Lubor Stancik, Ph.D., Ing. Jan Kistek, Martin Kusy, DiS., Ing. Jakub Minar

Elektronicka laboratorni Zadanka je dal8im krokem
ke zkvalitnéni komunikace mezi laboratofi a jejimi
klienty tentokrat ve sméru klient — laboratof. Elek-
tronicka laboratorni Zadanka zrychluje a zkvalitfiu-
je prenos informaci mezi Iékafem pozadujicim vy-
Setfeni a laboratofi, ktera toto vySetfeni provadi.
Zabudované kontrolni mechanismy odstranuji ce-
lou fadu chyb, ke kterym u laboratorni Zadanky
dochazi, at uz pfi jejim vystaveni nebo pfi jejim
zpracovani. Diky pfimé navaznosti na registr paci-
entl daného Iékare ¢asto odpada nutnost zdlouha-
vého vyplhovani nacionalii pacienta s rizikem chy-
by zejména v identifikaci pacienta a platce péce,
ordinace vySetieni je pak urychlena moznosti ukla-
dat si ustalené kombinace pozadavki s volbou
okamzitého vlozeni do Zzadanky. Automaticka kon-
trola formalni spravnosti kédu diagndzy eliminuje i
tento Casty zdroj chyb v laboratornich Zadankach.
Pfi pfipadné plné integraci elektronické Zzadanky
do lékaFfského software je prace s elektronickou
zadankou jesté jednodussi.

Na strané laboratofe pak takto vyhotoveny poza-

Kontakty Pfijem materialu:

Odbérova mistnost:
Laborator biochemie:

Laboratof hematologie:

Laboratof imunologie a sérologie:

Laborator biochemie OIM:
Laboratof mikrobiologie:

Lab. molekularni biologie
Cytogeneticka laboratof:
Ben Labor

IT oddéleni:
DalSi kontakty:

davek na vySetfeni pfichazi v elektronické podobé
a jeho automatizované zpracovani snizuje riziko
chyby zplUsobené lidskym faktorem. Technologie
Carovych kodu pak tuto chybu zcela vylucuje.

Ve vétsiné pfipadu je tento zpusob prace dostup-
ny pouze v ramci informacnich systému luzkovych
zafizeni, ktera provozuji rovnéz laboratorni kom-
plement, a zadanky tak typicky putuji pouze uvnitf
pocitaCové sité daného zafizeni.

Systém Virtuallab diky vyuziti webového rozhrani
pfenasi tuto moznost do ambulantni sféry a umoz-
nuje pracovat s elektronickou Zzadankou nezavisle
na informacnim systému daného zdravotnického
zarizeni. Virtuallab je pfikladem uspé&sného pouzi-
ti elektronické komunikace v praxi, kde se sice o
této formé komunikace €asto hovofi jako o usnad-
néni mnoha ¢innosti (datové schranky, propojeni
statnich registrli, elektronicka zdravotni knizka,
elektronicky recept, atd.), ale realita je v mnoha
pfipadech zcela odliSna.
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