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Vazena pani doktorko, pane doktore, pokud bych chtél
byt velmi strucny, tak bych odpovédél nékolika slovy, Ze té-
mér vsechno. Nicméné nez se dostanete k odbornym infor-
macim, obsaZenym v téchto laboratornich novindch, prece
jenom si dovolim alespoii z ¢asti najit odpovéd na otazku,
polozenou v nadpisu. Laboratorni medicina je dnes obrov-
skym zdrojem informaci, které zahrnuji vy3etfeni z mnoha

V rdmi rozsitent sluzeb laboratofi Imalab pripravujeme
otevieni nové odbérové mistnosti na Méstské poliklinice
v Otrokovicich ...
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Ambulance |ékaiské genetiky prichodem MUDr. Véry

Hiirkové rozSifila svij provoz. Do konce roku 2013 se am-
bulance z kapacitnich diivodti zaméfovala piedevsim na
reprodukéni genetiku ...
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Biochemicka a hematologicka
laborator MZ-BIOCHEM

MZ-BIOCHEM s.r.0. je soucasti laboratori IMALAB s r.0.

Vas partner v laboratorni mediciné

Co vsechno jeste snese laboratorni medicina 2!

duji rychlou odezvu a mnohd z téchto vysetfeni maji takové
pozadavky na transport, Ze neni mozné je provddét v labo-
ratofich vzdalenych mnoho desitek nebo stovek kilometrd.
V posledni dobé jsem se setkal s informaci, Ze jedna prazska
laboratof, ktera ma charakter nadnarodniho celku, nabizi 1é-
kaflim svoje sluzby v naSem regionu. Chci Vas ubezpecit, Ze
to, co se zpocatku miiZe jevit jako vyhodné, se po urcité dobé

v praxi mliZe ukdzat, jako zatéZujici pro Vds i Vase pacienty.
Kazdy zpracovavany vzorek md urcité biologické vlastnosti
a nékolikahodinovy transport napfiklad krevnich obrazil
spolehlivé povede k astecné nebo tplné degradaci vzorku
a tim také k vydani v klinické praxi nepouZitelného vysledku.
Takovychto piiklad bych urcité mohl uvést spoustu. Ze zku-
Senosti mnoha kolegii v Cechach vime, Ze po urcité dobé se

laboratornich obord. V praxi se vétsinou setkdvate se zaklad-
nimi, v podstaté velmi dobfe dostupnymi vy3etfenimi, ale
obcas je potfeba informaci o pacientovi doplnit vy3etienim,
které se (iplné bé7né neprovddi. Je logické, Ze Zddnd laboratof
neprovadi GpIné celé spektrum viech moznych vy3etieni, ale
Ze Vam jako regiondlni partnefi jsme schopni tato vy3etfeni
zajistit v dalSich spolupracujicich laboratofich. Slovo regio-
nalni ma v kontextu laboratorni mediciny obrovsky
vyznam. U vétsiny nejbéZnéjsich vy3etfeni totiz Iékafi poza-

poceti piindsi Zendm i daI5| vyhody. V mnoha pfipadech dojde ke zlep3eni subjektivnich pociti
pfi menstruacnim krvaceni, snizuji se rizika vyskytu nékterych onemocnéni a nezanedbatelnym
pfinosem pro uZivatelky miize byt i kosmeticky efekt.

Trombofilie je stav charakterizovany zvySenou tendenci vytvaret krevni srazeniny (tromby)
diky narusené funkci v systému krevni srazlivosti (koagulace). Vrozené poruchy jednoho, i vice
koagulacnich faktord, mohou za urcitych podminek zplsobovat nebezpecné komplikace, napf.
hlubokou Zilni trombdzu dolnich koncetin, ¢i plicni embolii. Rizikovym obdobim mdze byt u Zen
v reprodukénim véku téhotenstvi, nebo uzivani hormondini antikoncepce. Tzv. kombinované
antikoncepcni preparaty obsahuji nizké davky estrogend a progestind. Tyto latky pfi vrozené
(skryté) formé trombofile zvy3uji riziko zavaznych trombo-embolickych komplikaci — krevnich
vméstkd - ve velkych cévach. Nejcastéjsimi pricinami vrozené formy trombofilie jsou mutace
v genech pro Faktor V Leiden a Faktor Il Protrombin. Cetnost téchto trombofilnich mutaci
v Ceské populaci je pomémé vysokd a jednu z téchto mutaci ma priblizné 8 % obyvatel. Pokud
mutace neni odhalena, miZe byt zdravi Zeny vdZné ohroZeno, a to nejen v souvislosti s nasaze-
nim antikoncepce, ale také s téhotenstvim. Pienasedstvi téchto mutaci se tedy mdze projevit
tvorbou krevnich srazenin v situaci, kterou je prévé obdobi uZivani hormondlni kontracepce.
Riziko trombo-embolickych komplikaci zvy3uje také koufeni.

Iékafi vraceji ke spolupraci s regiondini laboratofi, protoZe lo-
gistické problémy pfi transportu vzorkd, dohledani vysledki
a jejich kvalita jim nevyhovuje. V&fim tomu, Ze viechno vyse
uvedené zvazite, aZ se budete rozhodovat, se kterou labora-
tofi budete chtit dlouhodobé spolupracovat.

Preji Vdm pfijemné Cteni tohoto Cisla laboratornich novin.

RNDr. Jaroslav Loucky
feditel spolecnosti IMALAB / MZ Biochem

Divky a Zeny, které pravidelné a dlouhodobé berou hormonadini preparaty, by mély byt testovany
na piitomnost mutace v genech pro Faktor V a Il — tedy tzv. Leidenské mutace a Protrombinu. Je
nutno vénovat vy33i pozornost zendm, jejichZ primi pitbuzni prodélali néjakou formu Zilni trom-
bézy, nebo u nich doslo k opakovanému potraceni.

Mutacni DNA analyza — vylouceni ¢i potvrzeni prenasedstvi mutace - se provédi z malého
vzorku Zilni krve. Vysledek je k dispozici do nékolika dndi. V pfipadé, Ze vysledek mutaci potvrdi,
jevhodnd ndvstéva hematologa a tiprava dlouhodobé podavanyich 18ka. Znalost vysledki je také
dilezita z hlediska snizeni rizika potratu pfi nasledném otéhotnéni.

VySetteni téchto dvou mutaci provédime v laboratofi molekularni biologie IMALAB s.r.0.. Tato la-
boratof ma vy3etfovani téchto parametr(i schvaleno Stétnim tstavem pro kontrolu léciv (SUKL)
ajsou uvedena v rozsahu akreditace IMALAB s.x.0. dle normy CIA CSN EN 1S 15 189.

Odbér Zilni krve se provadi v odbérovych mistnostech IMALAB s.r.0. na Zlinské poliklinice, na po-
liklinice v Malenovicich, v Méstské nemocnici s poliklinikou v Uherském Brodé, v odbérové mist-
nosti MZ Biochem na poliklinice Sv. Alzbéty v Uherském Hradisti nebo po dohodé pfimo u lékafe.

Toto vy3etteni neni provadéno jako celoplosny populacni screeningovy test a neni tedy hrazeno
7 prostiedki vefejného zdravotniho pojistént. Cena provédéného vy3etteni je 1500,- KE Uhrada
za test se provadi pfimo pfi odbéru krevniho vzorku a Zadatelka obdrzi doklad o zaplaceni.



Stanoveni krevni skupiny

0d 1. 4. 2013 provddime v laboratofi v Uherském Brodé stanoveni krevni skupiny (ABO/Rh —
faktor). U vzork{ dorucenych do laboratofi pred polednem jsou vysledky k dispozici v den pfi-
jmu vzorku. U odpolednich vzorkdi potom nésledujici den.

Krevni systémy ABO a Rh zahrnuji nejvyznamnéj3i antigeny krevnich skupin a jejich vy3etfenije
nejdlezitéjsim predtransfuznim testem. Uréeni krevnich skupin spocivd v priikazu téchto anti-
gendi (aglutinogend) na povrchu erytrocytdi a ve stanoveni protilétek (aglutinind) proti témto
antigendm v plasmé (séru) pacienta. V nasi laboratofi je toto vy3etfeni provadéno klasickou
zkumavkovou metodou s makroskopickym hodnocenim vyuZivajici komeréni diagnostické
erytrocyty a monoklondini protildtky. Postup provedent a veskerd pouzivané diagnostika od-
povidaji pozadavkiim vyplyvajicim z doporuceni Spolecnosti pro transfuzni lékafstvi CLS JEP
¢.STL2011_07 ze dne 1. 3. 2011. V souladu s timto doporucenim je také pravidelné provédéna
vnitfni kontrola kvality.

Odbeér krve pro toto vy3etieni je provadén do zkumavky s protisraZlivym Cinidlem EDTA. Sta-
bilita takto odebraného materidlu je 12 hodin pfi teploté 18-25°Caa 7 dni pfi teploté 2-8°C.
Vy3etfeni Ize vSak provést i ze srazlivé krve.
Na zakladé spoluprace s dalSimi pracovisti nase laborator zprostredkovava také
specializovanéjsi imunohematologicka vysetieni, jakymi jsou napfiklad screening
protilatek nebo stanoveni podskupin.

Novy nadorovy marker
pro diferencialni diagnostiku
plicnich karcinomii

0d ledna leto3niho roku bylo v imunoanalytickeé laboratofi zavedeno nové vy3etieni Pro-
GRP (Gastrin-releasing peptide). ProGRP by mél byt pfi SCLC zvolen jako nddorovy marker
prvni volby pfi diferencidini diagnostice plicniho malobunécného karcinomu vs. nemalo-
buné¢ného karcinomu. To je podpofeno senzitivitou ProGRP u SCLC, jakoz i specificnosti
u jinych malignit, normélnimi hodnotami pozorovanymi u vétsiny onemocnéni, kromé
selhani ledvin a absenci falesné pozitivnich vysledki vyplyvajicich z hemolyzy, vedle zvy-
Seného rozliseni mezi normalnim rozmezim a hladinami zjisténymi u pacientd s SCLC. Pii
95 % specificnosti byla prokdzana senzitivita ProGRP u pacientd se stadiem I-IV SCLC vs.
NSCLC72,4% a SCLS vs. benigni onemocnéni plic byla sensitivita 80%. NSE miize byt kom-
plementdrnim nadorovym markerem u SCLC a kombinace NSE a ProGRP zlepsi vyjznamné
preciznost histologické diagnostiky, progndzy a nasledného monitorovani. Exprese Pro-
GRP u SCLC neni zvisla na stadiu onemocnéni a stoupd jiz v jeho Casnych fazich, takze
stanoveni tohoto markeru mé vyznam pro asnou detekci tumoru u rizikovych pacientd.
Dal3i vyuZiti ProGRP je ve sledovani pribéhu choroby, Gcinnosti terapie a odhaleni reci-
divy. Vzhledem k tomu, Ze vyskyt SCLC je v béZné populaci maly, nemélo by se stanoveni
ProGRP pouZzivat jako screeningovy test.

K odbéru pro stanoveni ProGRP je potfeba 3 - 5 ml sraZlivé krve. Sérum odebrané stan-
dardni odbérovou soupravou nebo se separacnim gelem. Li-heparin, K2-EDTA a K3-EDTA
plazma, jakoZ i zkumavky s Li-heparinem, obsahujici separacni gel. Hemolyza neovliviiuje

vysledek stanoveni.

+ Komplexni genetické poradenstvi vambulanci lékaské genetiky
Ambulance Iékaiské genetiky prichodem MUDT. Véry Hiirkové rozsifila svj provoz. Do konce
roku 2013 se ambulance z kapacitnich diivod zamérovala piedevsim na reprodukéni genetiku
(péry s potizemi s otéhotnénim, téhotné zeny). Od ledna 2014 poskytuje ambulance komplexni
genetické poradenstvi a ke konzultaci miize prijit jakykoliv pacient s podezfenim na dédicné
onemocnéni uného nebo v rodiné. Tyka se to nejenom dospélych pacientd (dédicné nadorové
abnormalni vyvoj, vrozené vady, mentalni retardace, autismus, podezfeni na geneticky
syndrom). Doposud museli tito pacienti jezdit na konzultaci do Olomouce nebo Brna, kde byly
bulanci lékatské genetiky PREDIKO. Pro pacienty jde o vyrazné zlep3eni dostupnosti lékatskych
sluzeb, protoze dlouhé dojizdéni do Brna nebo Olomouce bylo piedevim pro rodice s malym
ditétem velmi zatézujici.

+ Vramirozsifeni sluzeb lahoratoii Imalab pripravujeme otevieni nové odbérové
mistnosti na Méstské poliklinice v Otrokovicich. Tato vznikne v piizemi na misté byva-
ého pracoviSté RTG. Jeji otviraci doba bude kazdy v3edni den od 6:45 do 12:00. Viténi jsou zde
samozfejmeé v3ichni pacienti. Odbéry bude provadét kvalifikovand odbérova sestra. K odbéru
bude potieba pacienta vybavit jen fadné vyplnénou zdankou a instruovat ho o preanalytic-
kych podminkach odbéru (lacnéni, dieta, . . .). Mohou pijit i pacienti bez Zadanek a nechat si
stanoveni provést za pfimou thradu, tzv. samoplatci. Pokud bude pozadovano vy3etteni, které
Imalab ani 74dna nase spolupracujici laboratoF neposkytuje, postardme se o zajisténi provedeni
tohoto vy3etreni nékterou jinou laboratori.

Laboratorni diagnostika
paroxysmalni nocni
hemoglobinurie (PNH)

a hereditami sférocytozy (HS)

Vedle imunofenotypizace povrchovych a intraceluldrnich znakdi hematopoetickych bunék,
bez které je jiz dnes nemyslitelnd diagnostika hematoonkologickych onemocnéni, se prito-
kova cytometrie postupné uplatfiuje i v diagnostice hematologickych neonkologickych one-
mocnéni. Manuaini laboratorni testy hemolyzy, které ne vzdy vykazuji dostatecnou citlivost
a speificitu, jsou nahrazovény modernéjsimi metodami, které se dokonce stdvaji tzv. zlatymi
standardy. Nade laboratof tak nabizi moderni metodu diagnostiky PNH klonu a déle diagnos-
tiku hereditérni sférocytézy.

PNH je sice diagndza vzacna (1,3 nové piipady na milion za rok), nicméné jeji spravné rozpo-
znani méize mit zasadni vliv na kvalitu Zivota pacienta. Klinické symptomy pacientd s PNH jsou
velmi variabilni a €asto nespecifické — anémie, neimunni hemolyza, dysfagie, inava, vendzni
trombdza v neobvyklé lokalizaci; existence PNH klonu miize vést az k chronickému ledvinnému
selhdni, plicni hypertenzi nebo selhani kostni diené. Laboratorni test na préitokovém cytome-
tru je vysoce citlivy a specificky, s rychlou odezvou a pfitom relativné levny. Provddime jej ve
shodé s nedévno publikovanymi doporucenimi pro diagnostiku amonitoring PNH (Borowitz et
al., 2010). Tento postup zarucuje spolehlivou detekci i minoritnich (< 1%) klont PNH.

Podobné hereditami sférocytéza je onemocnéni vzacné, za normalnich okolnosti dobre to-
lerované, nicméné mZe vést k anemickym atakam v souvislosti napf. s bandInimi virovymi
infekty. Préitokova cytometrie nabizi spolehlivy a levny test (tzv. EMA binding test) jako alter-
nativu klasickych test(i laboratorni hemolyzy. Tento test detekuje snizenou vazbu detekéniho
barviva eosin-5-maleinimidu defektnimi proteiny membrany erytrocytu ve srovndni's normal-
nimi erytrocyty.

Oba testy jsou provadény z odbéru nesrazlivé krve, nevyzaduji Zadnd reZimni opatteni, pouze
krev, odebranou na HS, je potieba po odbéru a pii transportu chladit. Dalsi informace najdete
na nasich webovych strankdch (www.imalab.cz — priitokovd cytometrie) nebo je miiZete zis-
kat pfimo v nasi laboratofi priitokové cytometrie.

Borowitz Ml et al. Guidelines for the diagnosis and monitoring of paroxysmal nocturnal hemoglobinuria and
related disorders by flow cytometry. Cytometry B Clin Gytom. 2010; 78(4): 211-30



Novinky v neinvazivnim
prenatalnim testovani

0d roku 2012 spolupracuji laboratoie Imalab s.r.0. s americkou firmou Sequenom
v nabidce Spickového neinvazivniho prenatalniho testu MaterniT21 PLUS pro té-
hotné zeny nejen z Ceské a Slovenské republiky.

Tento test je na trhu jiz od konce roku 2011 a je ovéfen na velkém souboru pacientek (pfes
200.000 provedenyich testd) s odbornymi publikacemi v literatufe. Samotny test spociva pouze
vjednoduchém odbéru krve a Ize ho provést od 10. tydne téhotenstvi. Jako jediny neinvazivni
test poskytuje pfimou odpovéd ve formé NEGATIVNI/POZITIVNI tedy ano/ne a nikoliv jen &-

Vysledek poskytujeme pacientkém jiz do 4 pracovnich dnii od doruceni vzorku do laboratore
v USA (+- 2 dny).

Test MaterniT21 PLUS ur¢i z krve matky:

« Trizomii 21,18, 13

« Trizomii 16, 22

« Urdeni pohlavi + aneuploidie pohlavnich chromozomdi (45,X; 47 XXX; 47 XXY:47,XYY)

« DiGeorgtv syndrom (22q)

+ Syndrom Cri du chat (5p)

+ Prader-Willi/Angelmandiv syndrom (15q)

+ 1p36 delecni syndrom

« 0d kvétna 2014 je planovano doplnit test o dalsi mikrodelecni syndromy
Langer-Giediondiv syndrom (8q), Jacobsendiv syndrom (11g), Williamsiv syndrom (7q),
Wolf-Hirschhorndiv syndrom (4p), Miller-Diekerdv syndrom (17q)

www.imalab.cz - www.materniT21.cz

Vitamin D je nezbytnou podminkou pro spréavné fungovani kalcium-fosfétového metabolismu,
pro zdravé kosti a svaly a ma cetné dalsi funkce v lidském organismu. Cilem jeho ptisobeni jsou
i reprodukcni tkdné muzli a Zen, a proto ma své nezastupitelné misto ve spravném fungovani
testes, ovarii, placenty a zdarném pribéhu téhotenstvi.

Vitamin D podporuje v ovariich steroidogenezi, folikulogenezi a podili se na vyzravani a uvol-
néni vajicek pfipravenych k oplozeni. Klinické studie prokdzaly souvislost mezi nizkou hladinou
vitaminu D a poruchami fertility. Jde pravdépodobné o nasledek zénétlivych aimunologickych
procestl, které jsou patologicky stupriovany pfi nedostatku vitaminu D. U Zen, které podstupuji
IVF, jsou zjistovany nizké koncentrace vitaminu D v organismu. Nizké hladiny zfejmé stoji za
nizsi spésnosti IVF a snizenou kvalitou embryi.

Infertilita je jednim z pfiznakli Zen se syndromem polycystickych ovarii. Kromé toho je pro
tento syndrom typickd i inzulinovd rezistence, obezita a vyssi produkce androgend. Na téchto
nepfiznivych znacich se ¢astecné podili i nizsi hladiny vitaminu D v téle. U Zen s polycystickymi
ovarii nachdzime také casto polymorfismy receptord vitaminu D.

Nizké koncentrace vitaminu D jsou dnes povazovany za jeden z etiologickych faktordi vyvoje
hypertenze a preeklampsie v téhotenstvi. Sledovani z poslednich let vedla k zavéru, Ze kon-
centrace 25-(OH) vitaminu D < 50 nmol/l znamenaji Ctyfnasobné riziko vzniku preeklampsie
a koncentrace <35 nmol/l zvy3uji toto riziko dokonce pétindsobné. Mechanismy, kterymi vi-
tamin D ovliviiuje ndstup preeklampsie, nejsou jasné. Hovoii se napf. o ovlivnéni placentdrni
perfuze vitaminem D ¢ endoteliaIni placentdmi dysfunkci v diisledku negativniho ovlivnéni
transkripce gendi angiogeneze pfi nizké koncentraci vitaminu D v téle.

Nedostatek vitaminu D je obvifiovan i z rozvoje gestacniho diabetu mellitu. Koncentrace vi-
taminu D <50 nmol/l zvy3uje riziko rozvoje gestacniho diabetu 2,7krét. Snizené koncentrace
vitaminu D podle odbornika stoji i za hori kompenzaci diabetu. Suplementace vitaminem D
naopak snizuje glykémii a hladinu inzulinu.

Nedostatek vitaminu D mlize mit zavazné disledky pro priibéh téhotenstvi a déle ovlivnit
i budouci zdravi ditéte. Jeho stanoveni neni sloZité a potiebnd suplementace neni finanné
nakladna, pfitom piinos pro zdravi matky a ditéte ma zasadn."

'MUDr. Olga Bdlkovd a kol,, Roche s.r.o., Diagnostics Division, Praha

Zacdtkem biezna bylo v laboratofi molekuldrni biologie zavede-
no nové vy3etfeni pro diagnostiku spindini muskuldrni atrofie
(SMA) pomoci stanoveni poctu kopii genu SMN. SMA je druhou
mocnéni (incidence 1 na 10000 Zivé narozenych déti; frekvence
nosicd 1:47). SMA je nervosvalové onemocnéni charakterizované
degeneraci pednich mi3nich rohdi. Protein SMN (survival motor
neuron) requluje preZiti motorickych neurondi a jeho nedosta-
tek zplisobuje progresivni proximalni svalovou slabost a atrofii.
U nejcastéjsiho typu onemocnéni dochdzi k dechovému selhdni
do dvou let véku ditéte. Pricinou SMA je mutace v genu SMN,
pficemz u vice nez 95 % pacient(i se jednd o homozygotni biale-
lickou deleci exonu 7 v genu SMNT. Zbyla st pacientli zahmuje

slozené heterozygoty s deleci v kombinaci s malou intragenovou
mutaci SMNT genu a pacienty se SMA fenotypem nezpiisobenym
mutaci SMN1 genu. Dva témé identické SMN geny jsou pritomny
na dlouhém raménku 5. chromozomu- telomericky SMNT gen
a centromericky SMN2 gen. Zatimco zdravi jedinci maji 1 nebo
vice kopif genu SMN1 na kazdém chromozomu, postizené osoby
maji mutované kopie na obou chromozomech. Prenadeci maji
typicky 1 normélnia 1 mutovanou kopii a nejevi Zadné piiznaky.
Stanoveni poctu kopii genu SMNT tedy umoziiuje odhalit vétsinu
prenadecd SMA pred narozenim postizeného ditéte. SMN2 je vy-
soce homologni pseudogen, vétSina jeho transkriptd v disledku
zamény 840C>T postrada exon 7. Protein produkovany timto
genem nestaci k zabrdnéni onemocnéni, nicméné dostacuje

k modifikaci fenotypu. Stanoveni poctu kopii genu SMN2 mé
vyznam pro SMA pacienty, protoze ¢im vice kopif pacient md, tim
jsou pfiznaky onemocnéni mirnési.

VySetfeni miiZe indikovat klinicky genetik po pfedchozi gene-
tické konzultaci. VySetfeni je vhodné provést jako diagnostiku
prenase¢stvi SMA u ddrcd gamet nebo neplodnyich pard, zjisto-
vani pficiny neuromuskularnich onemocnéni nebo pro vy3etfeni
rodin, ve kterych se onemocnéni SMA jiz vyskytlo. Provadi se
ze vzorku DNA ziskaného z nesrazlivé periferni krve pomoci ko-
mercni soupravy metodou MLPA (Multiplex Ligation-dependent
Probe Amplification) s ndslednou detekdi a kvantifikaci sond na
genetickém analyzdtoru.



Celkové mnozstvi Zeleza v lidském téle se pohybuje od 3 do 3,5 g. Z toho se 2,5 g naléza v erytrocytech a jejich prekurzorech v kostni dreni. Plazma
obsahuje jen asi 2,5 mg Zeleza. Denni piijem Zeleza je 10 — 15 mg, resorpce z GIT je kolem 10 — 15 % podaného mnozstvi (pfi sideropenii je resorpce
4 - 6krat vyssi). Denni potfeba u muzii je priblizné 1,3 mg a u Zen 1,8 mg (pfi menstruaci dochazi ke ztraté pfiblizné 0,8 mg/den.

Zelezo je transportovano jako Fe3+ ve vazbé na plazmaticky protein apotransferin. Kom-
plex apotransferin - Fe3+ se nazyva transferin. Kazda molekula transferinu mdze dopra-
vovat maximaIné 2 ionty Fe3-+. Transferin po vazbé na transferinovy receptor piedé Zelezo
erytrocytu a je pak uvolnén pro dalsi transport Zeleza. V erytrocytu je Zelezo bud'okamzité
vyuZito k syntéze hemu, nebo je ulozeno v zésobni formé do ferritinu (1 g ferritinu vaze asi
8 mg Zeleza).

Zjisténi stavu Zeleza v organismu je vyznamnou soucasti diferencialni diagnostiky hypo-
proliferacnich anemii a kontroly échy sideropenické anemie. Vyuzivé se k tomu souboru
nékolika vysetteni:

Sérové Zelezo: Samotnd hodnota Zeleza v séru vypovidad o stavu Zeleza vyuZitelného pro
erytropoézu zcela nedostatecné, nebot mlze byt ovlivnéna dal3imi faktory. Sérové hod-
noty Zeleza jsou snizeny nejen u pacient se siderpenickou anémii, ale i pfi akutnich nebo
chronickych zanétlivyich chorobéch, jako jsou akutni infekce, imunizace a infarkt myokar-
du. Diivodem sniZené hladiny Zeleza v séru mlize byt i hemoragie, vetné drcovstvi krve
amenstruace. Zvyseni koncentrace Zeleza v krvi nastava pfi poruchdch jeho pfijmu, jako je
hemochromatdza, akutni hepatitida nebo akutni otrava déti Zelezem. Nsleduje i po jeho
ordlni nebo parenterdlni aplikaci. Proto je nutné doplnit dal3i vy3etreni.

Transferin: Za fyziologickych okolnosti je kapacita transferinu nasycena Zelezem asiz jed-
né tretiny. Snizené hodnoty transferinu je mozné nalézt spolecné s albuminem v priibéhu
reakce akutni faze, béhem zanétu ¢i malignit. Pokles je zaznamendn rovnéZ u dlouho-
dobych infekci, malnutrici, hemochromatoze, syndromu ztréty proteind a dédicnych po-
ruchéch. Zvy3ené hodnoty transferinu v séru doprovézeji sideropenickou anemii, mohou se
objevit béhem téhotenstvi nebo Gcinkem estrogend.

Saturace transferinu: Je citlivym parametrem pro odhaleni latentniho nedostatku Zele-
za. Normalni kapacita transferinu vazat Zelezo je mezi 20 — 60 %. Pfi poklesu saturace pod
16 % jde zjevné o nedostatek Zeleza pro erytropoézu a je nutné zahdjit substitucni léchu.
Saturace transferinu se vypocita dle nésledujiciho vztahu:

S-zelezo [pmol/1]
S-transferin [g/1] x 25,2

Saturace transferim [%] =

Solubilni transferinovy receptor (sTfR): Prijem Zeleza do bunék téla je fizen requlaci
exprese transferinového receptoru na jejich povrchu (TfR). Proteolyzou vznika rozpustna
forma receptoru (sTfR). V plazmé se pak vyskytuje ve formé komplexu s transferinem. Jeho

JestliZe poklesnou zésoby Zeleza v burice na trove, kterd se dé vyjadfit hodnotou ferriti-
nu pfiblizné 12 pg/I, pak je zvySena produkce TfR. Koncentrace sTfR se zvySuje jesté dfive,
nez dojde k signifikantnimu poklesu hemoglobinu. Koncentrce sTFR popisuje funkéni stav
Zeleza, zatimco ferritin odrdZi stav zasob Zeleza. Pfesnéjsi popis stavu |ze ziskat vypoctem
TfR indexu (= koncentrace sTfR / log koncentrace ferritinu). Vyznam stanoveni sTfR je ze-
jména ve fazi latentni sideropenie, neni vhodny k monitorovéni substitu¢ni léchy Fe. Na
rozdil od koncentrace ferritinu neni hladina sTFR ovlivnéna reakci akutni faze, akutnimi
poruchami funkce jater nebo malignimi tumory, ¢imz se otevird moznost rozliSovat mezi
anemiemi a chronickymi nemocemi (ACD) a anemiemi z nedostatku Zeleza (IDA). Zvy3ené
hodnoty sTFR provézeji rovnéz polycytémii, hemolytickou anémii, thalasémii, hereditarni
sférocytdzu, srpkovitou anémii, megaloblastickou anémii, myelodysplasticky syndrom
a nedostatek vitaminu B12. Se zvy3enymi hodnotami koncentrace sTFR se mlizeme setkat
pfi nedostatku Zeleza i v pribéhu téhotenstvi.

Ferritin: Hodnota ferritinu odrdZi mnoZstvi zasob Zeleza vyuZzitelného pro erytropoézu.
Ferritin je soucasné bilkovinou akutni faze, zvysené hodnoty tudiz mohou byt disledkem
probihajiciho zanétu. Klinicky relevantni jsou hodnoty snizené, pokud dosahuji u Zen
méné nez 20 mg/Il, znamenaji vycerpani zdsob Zeleza a jsou indikaci k zahdjeni substituce.

Morfologickym korektorem sideropenické anemie je predevsim makrocytéza, hypochro-
mie a anizocytdza, spojené se vzestupem RDW.

Ndsledujici tabulka ukazuje hodnoty nékterych vysetieni u anemii spojenych
s makrocytozou, umoZiiujicijejich diferencidlni diagndzu.

koncentrace v krvi je pfimo imérnd mnozstvi, které je exprimovano na povrchu bunék.

Parametr Iména Sai::::ipe e(r;li)c ll\()a chi\::ir:‘l:;ch SIE:;(:]T?“SEC
chorob (ACD)
mcv <80 <80-90 | <80nebo>100
RDW A - -
x 100 Ferritin zdsoby zeleza v A A
Transferin stav Zeleza A eho- \/ nebo - -
Lelezovséru | stav Zeleza * * *
sTfR funkeni deficit Zeleza A - A

Zlin 9. dubna (CTK) - Zlinské Centrum prenatalni diagnos-
tiky a genetického poradenstvi Prediko zacalo letos nabi-
zet genetické konzultace déti a dospélych s podezienim
na genetické onemocnéni. Tato moznost doposud ve
Zlinském kraji chybéla, rodiny musely dojizdét do Brna ¢i
Olomouce, fekla dnes novinailim geneticka centra Véra
Hiirkova.

Prediko vySetfuje napfiklad déti s mentdini retardaci, malého
vzrlistu, s autismem Gi jinymi syndromy. , Rodice, kteri maji posti-
Zené dité, vétsinou planuji daki téhotenstvi. V nékterych pripadech
Jsme schopni fici, jakd je pricina postiZeni u ditéte, jestli by byla dalsi
gravidita opét ohroZend, nebo slo o ndhodnou vé, kterd nesouvisi
s dédicnosti” uvedla Hirkovd. Pokud by u dalSiho ditéte hrozilo
opét onemocnéni, |ékafi mohou podle geneticky v ramci umélého
oplodnéni vy3etfit embryo a do délohy vloZit jen to, které je zdravé.

Vnékterych piipadech vsak genetické vySetfeni miize odhalit pfi-
¢inu problémd, napfiklad u déti s malym vzriistem Gi se vrozenou
Pokud odhalime genetickou pricinu, odesildme déti do specializo-
vanych center, kde se jim poddvd ristovy hormon a ony normdiné
vyrostou,” podotkla geneticka. Stejné se da Iéit i lomivost kosti.
Prediko od zacatku roku vy3etfilo 12 déti, nejvice jich bylo s kostni
lomivosti. Dospélych pacientdi byly desitky, mezi nimiz byl lidé
s poruchou reprodukce, o které centrum pecovalo uz dfive. Cent-
rum ale nové dokdze vy3etfit podezfeni napfiklad na dédicnd on-
kologicka ¢i neurologicka onemocnéni. Cekaci doba na vy3etieni
je dva az tfi mésice. ViySetfeni gend je financné i Casové narocné,
trvai pll roku. Hradi ho zdravotni pojistovny.

Prediko s laboratofemi Imalab zacalo pfed dvéma lety nabizet
jako prvni' v zemi téhotnym Zendm test genetickych vad plodu

pfimo z krve matky. Zeny béné podstupuii v pripadé rizikovych
vysledkii standardnich vySetieni invazivni test plodové vody,
takzvanou amniocentézu.

Vzorek krve matky se odesila do USA, kde je podle feditele
Imalabu Jaroslava Louckého neinvazivni metoda stéle rozsi-
fenéjsi. V Evropé zatim metoda neni pfili$ vyuZivand, zejména
z financnich dlvodu. Zlinsti Iékafi provedli doposud desitky
testd, ktery stoji 29.000 korun. Pozdéji nabidli levnéjsi varian-
tu za 16.500 korun, kterou vyuZila uZ vice nez stovka zen. Po-
jistovny je nehradi. , Do Zlina prijizdi také klientky ze zahranidi,
které ve své zemi tuto moznost nemaji,“ fekl dnes CTK Loucky.
Testy nabizeji jen nékteré evropské zemé a lzrael. , Neinvazivni
testovdni je velmi progresivni, do budoucna asi béZny typ tes-
tovdni nahradi. Ale nese s sebou spoustu etickych otdzek, které
budou muset Iékari Fesit,” fekl Loucky.
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