Subj:

Pred mésice méla celkové Spatny stav, nevédéla z ¢eho. Asi 14 dnl jen lezela, po postaveni padal na stranu.

KoZni potize zaCaly pfed 12 roky. Tyto celkové stavy unavy trvajic 3 roky.

Afyt se obtas v Ustech objevi. Nepravidéing naméii zvy$enou teplotu, max 37,3°C. Nekdy ji pali kiize na zadech. Nalez
na tvafich uzaviran jako rosacea. Z lozisek na zadech byla provedena excize, diagnostikovana lupénka. Od puberty méla
asi i lupénku ve vlasech.

Nimesil se snazi neuzivat. Snazi se omezit davkovani, bere zhruba 3x tydné

Vlasy padou, lysiny se netvofi. Hmotnost je stabilni. Pozoruje otoky kolem kotnik(. Stiznost na boelsti svall a kloubu.
Nejcastéji boli kolena, ramena a kytle. Po uziti Nimesilu se z valvé &asti ulevi od bolesti.

Je hrozné unavenad, unava je az vycerpavajcil. Nepravidelén ji brni ruce, nohy.

Antidepresiva byla v minulosti bez efektu

Objektivné:

TK 150/100mmHg

KP komp, samostatné pohybliva bez opory

Klouby hornich konéetin a kolena bez artritidy bez bez palpaéni citlivosti

Biochemie celkové:

07.04.2026 09:49

S_GLU. $ [mmol/] 4,55|(*); S_KREA $ [pmol/l] 54 | (*); S_LKMOC $ [umolf]293 | (*); S_K... $ [mmoli] 4,6 |(*);
S Na $ [mmolfl] 137 | (*); S_CL. $ [mmol/l] 104 | (*); S_Ca.. $ [mmol/l] 2,37 | (*); S_OSME [mmol/kg] 279 | (*);
S_BBS. [mmol]) 37,6 | *( ); eéEPI (Odhad GF z KREA R2) [ml/s/1,7] >1.5| (* ), -_Stadium CKD_eGFR [-]G1, S_BIL. $
[umol] 5,5 | (*); S_ALT. $ [ukat] 0,96 | ( )*; S_AST. $ [pkat/] 0,62 (*); S_GMT. $ [ukatl]1,31]( )* FIB4 [-]1,0
|(*);S_CK. $ [ukat/l] 2,47 | ("), S_MGLB $ [pg/l] 26,33 |(*); S_CRP.$ [mg/]7,3|( )%

Hematologie celkové:

07.04.2026 09:49

B WBC. $ [10%9/)8,86|(*), B_LRBC. & [10*2/]4,51|(*),B_HGB $ [g/]131,0|(*);B_HCT § [arb.j.]0,390| ("
Y, B_PLT. $ [10%9/1]203|(*), B_MCV.. [fl]86.5|(*); B_MCH. [pg] 28,0 (*); B_LMCHC [g/l] 3359 |(*); B_RDW
[%] 14,6 | (*), B_LPCT. [miN] 2,54 |(*), B_MPV. [fij12,5](*), B_PDW. [10(GSD)] 14,7 |(* ), B_NSEG $ [arbj]
0,695 (™), B_NTYC [arb.j]0,000|(*),B_ESEG $ [arbj]0,053|( )*;B_BSEG % [arh.j]J0009|(*),B_LY $
[arbj] 0,451 |*( );B_MO. §$ [arbj]0,092|(*); B_LYA. [10"9/1] 1,34 | (*); B_MOA. [10"9/]] 0,81 | (*); B_NEA.
[1079/116,16 | (* }; B_LESEA [10%9/11 0,47 | (*); B_BSEA [10"9/1) 0,08 | ( * ); B_NRBC (Normoblast) [10%9/] 0,000 | ( *);

).
4

Revmatoidni faktor [IU/ml] <10;

ANA screening, pozit.++, ANA titr, 1:160+, anti-DNA screening, neg., ENA screening, 129,2, CU, anti-nukleosomy (1B),
neg., kU/l, anti-dsDNA (IB), neg., kU/I, anti-histony (IB), neg., kU/l, anti-Sm (IB}), neg., kU/l, anti-RNP68 (IB), neg., kU/,
anti-Sm/RNP (IB), neg., kU/I, anti-SSA/R0o60 (IB), 92, kU/I, anti-SSA/Ro52 (IB), neg., kU/I, anti-SSB (IB), neg., kU/I,
anti-Scl70 (IB), neg., kU/l, anti-RNA PIII (IB), neg., kU/l, anti-Ku (IB), neg., kU/l, anti-PM-Scl (IB), neg., kU/l, anti-Mi-2 (IB),
neg., kU/l, anti-Jo-1 (IB), neg., kU/I, anti-CENP-A/B (IB), neg., kU/l, anti-PCNA (IB), neg., kU/I, anti-ribosomal P (IB), neg.,
kU/l, anti-DFS-70 (IB), neg., kU/I, c-ANCA (IF), neg., p-ANCA (IF), neg., IgG/kardiolipin, 4,0, CU, IgM/kardiolipin, 14,7, CU,
IgG/b-2-glykoprotein, 8,2, CU, IgM/b-2-glykoprotein, 3,0, CU, IgG/b-2-GP1-Domena 1, < 3,6, CU, IgG/PS+PT, neg., kU/l,
IgM/PS+PT, neg., kU/l, anti-CCP IgG, < 4,6, CU, IgG/HMGCR, < 1,5, CU, IgG/Jo-1, neg., arb.j., IgG/PL-7, neg., arb.j.,
IgG/PL-12, neg., arb.j., IgG/EJ, neg., arb.j., IgG/SRP-54, neg., arb.., IgG/Mi-2, neg., arb.j., IgG/MDAS, neg., arb.j.,
IgE-!_TIH gama, neg., arb.j., IgG/Ku, neg., arb.j., IgG/Pm-Scl100, neg., arb.j., 1IgG/Scl70, neg., arb.j., IgG/SSA/Ro-52, neg.,
arb.j.

HLA B 27 negativni
UZ srdce 3.3.2026 - Z_ Hrani¢ni HLK bez plicni hypertenze a zmén na perikardu.Komp. srdce.
HRCT plic 11.12.2025 - RES: Normalini nalez.

O¢&ni vysetfeni 10.2.2026 - normaini produkce slz vySetfena pomoci Schirmerova testu a break-uup time jev nesouladu
se syndromem suchého oka
SchirmerGv test PO 17mm, LO 22mm

Dermatologické vy$etfeni 3.6.2026 - Folikulitida t.&. v regresi, Rozacea, histologicky z loZisek na zadech
diagnostikovana psoridza, psoriziformni dermatitida

Spirometrie 10.6.2026 - FVC 85%, FEV 74%, FEV1% 75%, MEF 50 59%, obstrukce dychacich cest lenkého stupné, BD
test negativni, FEV 1% se po bronchodilataci nesnizilo - 78%

Zavér

“T.¢. bez prikazu zanétlivého revmatického onemocnéni, laboratorné je pfitomna pozitivita antinuklearnich protilatek v
nizkem titru a pozitivita anti SSA/Ro60 (mvozitickv panel ie neaativni). neni ofitanem sicca svndrom (normalovv

Schirmeriv test), organoveé presetfeni je v normé - HRCT plic a UZ srdce v normé, bez odchylek v krevném cbraze,
imunoglobuliny v norme

*Olupujici se loZiska kize na zadech, na koZni je objednana, vydana 2adanka ke zvazeni probatorni excize

*Rosacea oblizeje, lupénka prokazano histologicky, jiz v dospivani byla pravdépodobén sledovana pro psoriazu v kstici
*Opakované lehka elevace CRP, naposledy 7mg/l

*bratr lupusova nefritida

Doporuéeni:
Za 3 tdyny zavola na nysledke imunologie

Datum vys$etieni: 10.06.2026 09:08

NO: Dnes k vySetfeni koinich potiii cca 10-12 let, od 2. porodu- zde pfi vySetieni spide charakter folikulitidy, v Iété horsi, ale
projevy nejsou v sol lokalizaci, dochdz( na revmatologii, kde +ANA 1:160+, anti- SSA/Ro60(IB), 92

Subj. bolesti kloubl, sval(i, dochdzi na revmatologil, kde byla doporu€ena PE+ PIF

Bratr lé¢eny pro dg. LE nefritida

S: bez obtizi

0: afebrilni, kp komp.

St. loc.: na zadni strané stehen a na hyidich oj. pustulky, mnohocetné hyperpigmentace a jizvitky po zhojenych projevech
v obli¢eji zarudnuti, teleangiektdzie- t.&. spide svédtici pro dg. rozacea

déle na zadech a asi 2 loZiska erythematoskvamézni- t.¢. s Supinami a infiltraci

zarudnutiv dekoltu trvale -V pfiznak ? mé cely Zivot?- Dermatomyozitida? ( udavé bolest svali pf vé3eni pradla, Zeséni)

Folikulitida , t.¢. v regresi

Rozacea - Rozex crm. 1xd veéer, Roseliane/Sensiobio AR

histologicky z lozisek- dg. Psoridza ( patrny Koebneriv fenomén), psoriaziformni dermatitida
Autoimunitni onemocnéni k vySetieni?

Kontrola zde dle stavu

Zde provedena probatorni excize + PIF:
Qdebréno: 30.05.2026 13:07:13 biopsie: Primarni vzorek: Kle
VyZetieni bylo zpracovdno metodou v rozsahu akreditace dle SOP-01*, SOP-05* - plati pro vySetfeni imunofluorescence

Klinicka diferencialni diagnoza: lichen i lupus.
1. PIF, koini excize velikosti 3 x 2 x 1 mm.

Vy3etfeni pfimou imunofluorescenci:
IgA, 1gM, 1gG, C3, fibrinogen - bez specifické pozitivity.

Zavér:
Vyéetfeni pfimou imunofluorescenci je nesignifikantni.

2. Koini excize ze zad velikosti 5 x 3 x 2 mm, obtiZné orientovatelna.

Mikroskopicky v kompletné vysetiené tkéni prokazujeme koZni excizi krytou intaktni, akantotickou epidermis s protaZenymi
epidermalnimi wbézky. Epidermis vykazuje fokdIné akcentovanou spongidzu, exocytézu zanétlivych bunék v terénu spongidzy a
use!

hyptvgranuwzv a# agranulézy. Epidermis je kryta pfevainé hyperparakeratézou, misty s kolekcemi neutrofilnich granulocyti a s
jezirky plazmy ve stratum corneum. V hornim koriu se nachdzi splyvajici lymfocytarni za nétlivé infiltrity. Zbytek koZni

excize je bez patologickych zmé&n. Material byl prokrajen. Histochemicky metodou PAS mykotické struktury neprokazujeme.
Metodou dle Hale neprokazujeme signifikantné zvy$ené mnoistvi mucinu v koriu. Imunohistochemicky znacenim CD123
prokazujeme

pfitomnost necetnych, solitarné rozmisténych plazmacytoidnich dendritickych bunék v koriu.

Zavér:

Histopatologicky nalez budi podezfeni na diagndzu psoridzy. V diferencidini diagnéze nebylo mozno vyloucit onemo‘cnér_\i ze
skupiny chronickych ekzémdermatitid s psoriaziformnimi rysy. Znaky, které by svédZily pro klinicky zvaiované diagnodzy lichen
planus & lupus erythematosus, v rozsahu vySetfeni neprokazujeme.

10.2.2026 09:27 Navstéva ambulance / ordinace

VOP 1,0 nat NOT 12 mmHg
VOL 1,0 nat NOT 12 mmHg

1. vySetfeni CPZ na dop. revmatologie pro potvrzené protilatky pro Sjogreuv syndrom
Subj.: oi pali a trapi svétioplachost, suchost o€ nepocituje

OcA: 0

OA: Sjogrentiv syndrom- pfitomnost typickych protilatek potvrzena, hypertenze

AA ibalgin

RA: bratr- membranozni nefritida- stejné protilatky potvzeny+ trapi suchost oci

Obj.: OO: viéka klidn4, spaojivky bledé, ronovka transparentni, TBUT 13s bilat., PK gira, pfimérené hloubky, iris
klidnd, iso, fr+, Cotka in situ, €ira, sklivec rozviaknén

Fu: papila n. Il. ohraniéend, centrum klidné, susp lehce celof. odlesky vpravo, cévy pfiméfené napliné, dohl.
sitnice bpn. leZi

Schirmertyv test v lok. anestezii Benoxi
PO: 17mm/5 min
LO : 22mm/5min

Za.: Pacientka s potrvzenymi protilatkami pro Sjogreniv syndrom, normélni produkce slz vySetfena
pomoci Schirmerova testu a break-up time je v nesouladu se syndromem suchého oka

Th.: umélé slzy p.p. 3-5xd
KO: za 1-2 roky, p.p. dfive, poucen A

Medicaic4 UID 418936049

Odeslana k vysetieni na doporuéenl neurologa

Anamnéza

Alergie: Ibalgin - svédéni plosek rukou a nohou

Abusus: kufatka 4/den, alkohol pfilezitostne

PSA: nyni UP, dfive uklid, Zije s rodinou

FA: Zaldiar p.p., Prestarium neo 1-0-0

OA HZT 0, PE 0, VCHGD 0

V détstvi a zladi zdrava

*hypertenze

*Chronciky boelsti celé patefe, a svall, z neurologickeého vySetfeni konzervaticni postup
Operace: APPE, urazy : fr. P lokte

GA: t&hotentsvi 2, porody 2 v terminu, kontroly pravdielné, menstruace pravidelné

RA’ dcera JIA, mlad$i bratar membranosni nefritida, bratr HT, v rodiné pfenasecstvi spinalni muskularni atrofie, otec ca
ledviny.

Subj:

Odeslana k osetteni neurologem pro projevy svalové slabosti od pasu distalné a v celych hornich kon&etinach. Pfi chizi
do schodl nohy stfida, citi ale vysileni, musi se drzet zabradli. Potize déla véseni pradia na vy38i $iury. Dfep zviadne.
Dale vnima bolesti ramen, v atace bolesti jsou ramena horka a snad i otekla, bolesti vnima pfi pohybu i v klidu. Analgetika
u2iva nepravidelng, pouze pfi bolesti. Déle boelsti celé patefe spie rano pfi vstavanl a v klidu. Noveé ji zaCalo bolet prave
koleno, otok s jistotou nepozorovala. Bolesti kloubl jsou spise klidové a vznikaji pfi ulehnuti na lGzko. Zada i boli asi od
20 let. Klouby asi od 34 let, kozni zmény od 28 let. Exantém ma na kulZi jiz minimainé 10 let Na zadech, hyzdich a na
kolenou se tvofi hnisavé bolaky. Dale ma sucha a zarudla loZiska kize v pupku na dlanich a v minulosti méla velke
olupujici se loZisko kuZe ve viasech.

Zaént Slach v minulosti neméla. Paty pfi doslapu nepravidein& boli. Sicca syndrom 0. Raynaud(v fenomén na rukou ne, v
chladu ji modraji tvafe. Dlouhodobé elevace CRP 12-22mg/|

Objektivné:

TK 150/100mmHg, hmotnost 103, vy$ka 175cm

Samostatné pohybliva bez opory, kardiopulmonainé komepnzovana, bez alterace celkoveho stavu, karotidy etpou
symetricky, bez Selestu, dychani gisté sklipkové, akce srdecni pravidelna, klidna, Selest neslySim, bficho mekke,
neboelstivé, DK bez otok( a bez znamek TEN

HK: ramenni klouby volné hybné, palpaéni citlivost nad kloubnim pouzdrem ramennich kloubd, pina flexe i extetnez v
loktech - bez artrtiidy a bez epikondylitidy, zapésti volné hybna - bez artritidy, pfi¢ny stisk an MCP klouby nebolestivy,
MCP a PIP bez artritidy

palpaéni citlistiv svall za krkem a celych pazi

DK: flexe v kyélich 90°, rotace lehce omezené, pina flexe i extenze v koelnnich kloubech, bez napiné a bez protepelni,
kotniky a drobné nozni klouby bez artritidy

Livedo retikularis na dolnich kon&etinach, suché loZisk kiize v pupku a v levé dlani, zarudnuti kiize na extenzorovych
stranach pazi, zarudnuti nosu a tvafi.

Zaver.
Dovy3etfeni k vylougeni autoimunitniho onemocnénl, chronicky bolesti zad, kloubl a koZni zmeény

Elevace CRP

Doporuceni:
Analgetika dle potfeby
Kontrola 19.11.2025 9hod

Datum vysetfeni:07.10.2025 14:20

Kontrola s vysledky

Suby:

Nyni ji celkem nic neboli. Analgetika obéas uzije proti boelsti zad, ky¢ll, ramen. Nepravidelné vnima boelsti i v noci. Ranni
ztuhlost odezni do 30 minut.

Suchost v o¢ich a ani v ustech nevnima,

Objektivné: .
KP komp, samostatné pohybliva bez opory

Biochemie celkové:

07.10.2025 14:50 )
S_GLU § [mmoli]4,76|(*); S_BIL $ [umoli] 54| (*); S_BILK [umol] 2,6 | ( *); Odhad GF eEPI [mi/s/1,7] >1.5 | (

)
)} S.Na § [mmoll] 137 | (*). S_K $ [mmol]4,7 | (*); S_Cl $ [mmoli]103|(*); S_OSMV [mmolikg) 283 | (*):
S_OSME [mmolikg] 279 | ( *); S_BBS. [mmol/) 38,7 | (*);S_UREA § [mmoli] 4,4 | (*); S_KMOC $ [umoll] 267 | (*
) S ALT § [ukatl]0,72|(*); S_AST $ [ukat1]0,49|(*); S_GMT $ [ukat[]0,96 |( )*;S_CK §$ [pkatl]2,36| ("),
S_ALP §$ [ukat/] 1,35 (T)|(*); FIB-4 [-]0,8] (") S_MGLB $ [ug/]26,09 | (*); S_CRP. [mg/)74[( )" S_IGG $
[0/] 13,12 (*); S_IGA $ [g]2,19](*); S_IGM $ [g]2,04|(*); S_KREA § [umol/] €5 ("),

Hematologie celkové:

07.10.2025 14:50

B_FW12 [mm]23/49; B_LFW 1 [mm]23|( )**; B_FW2 [mm]49|( )**; B_WBC. § [10%9/1]9,46 | (* ), B_RBC. §
[10M2/1) 4,47 | (*); B_HGB $ [g/l] 125,0| (*); B_LHCT §$ [arb,j] 0,383 | ("), B_PLT. $ [10%9/] 226 |(*), B_MCV..
[ 85,7 | (*); B_LMCH. [pg] 28,0 | ( *); B_LMCHC [g/l] 326,4 | (* ). B_RDW [%] 14,3 | (*); B_PCT. [mlA] 2,83 | ("),
B MPV. [fl]12,5|(*); B_PDW. [10(GSD)) 14,6 | (*); B_LNSEG $ [arb.j]0,684 | ("), B_NTYC [arb.j.] 0,0GOJ (*)
B_ESEG $ [arbj] 0,037 |(*), B_LBSEG §$ [arbj]0,007|(*),B_LY § [arbj]0,169]|*( ). B_MO. § [arbj]0,104 | (
*). B_LLYA. [10%9/1] 1,59 | (* ), B_MOA. [1079/1] 0,98 | ( * ); B_NEA. [10"9/1] 6,47 | (*); B_ESEA [1079/1] 0,35 | ( * ),
B_BSEA [10%9/1] 0,06 | ( *); B_NRBC [10"9/] 0,000 | (*):

Revmatoidni faktor [IU/ml] <10;

HLA B 27 negativné

ANA screening, pozit.++, ANA titr, 1:160+, anti-DNA screening, neg., ENA screening, 129,2, CU, anti-nukleosomy (IB),
neg., kU/I, anti-dsDNA (IB), neg., kU/, anti-histony (IB), neg., kU/I, anti-Sm (IB), neg., kU/, anti-RNP68 (1B), neg., kU/,
anti-Sm/RNP (IB), neg., kU/, anti-SSA/Ro60 (1B), 92, kU/I, anti-SSA/R052 (IB), neg., kUI, anti-SSB (IB), neg., kU/,
anti-Sci70 (IB), neg., kU/, anti-RNA PIII (IB), neg., kU/l, anti-Ku (IB), neg., kU/l, anti-PM-Scl (IB), neg., kU/, anti-Mi-2 (1B),
neg., kU/l, anti-Jo-1 (IB), neg., kU/l, anti-CENP-A/B (IB), neg., kU, anti-PCNA (IB), neg., kU/l, anti-ribosomal P (IB), neg.,
kU/I, anti-DFS-70 (IB), neg., kU/I, c-ANCA (IF), neg., p-ANCA (IF), neg., IgG/kardiolipin, 4,0, CU, IgM/kardiolipin, 14,7, CU,
IgG/b-2-glykoprotein, 8,2, CU, IgM/b-2-glykoprotein, 3,0, CU, IgG/b-2-GP1-Domena 1, < 3,6, CU, IgG/PS+PT, neg., kU/I,
IgM/PS+PT, neg., kU/l, anti-CCP IgG, < 4,6, CU, IgG/HMGCR, < 1,5, CU, 1gG/Jo-1, neg., arb.j., IgG/PL-7, neg., arb j.,
IgG/PL-12, neg., arb j., IgG/EJ, neg., arb.j., IgG/SRP-54, neg., arb ., IgG/Mi-2, neg., arb.j., IgG/MDAS, neg., arb .,
IgG/TIF1 gama, neg., arb.j., IgG/Ku, neg., arb.j., IgG/Pm-Scl100, neg., arb.j., 19G/Scl70, neg., arb.j., IgG/SSA/Ro-52, neg.,
arb j.

Zaveér:

*Laboratorné pozitivita antinuklearnich protilatek v nizkém titru, pozitivita anti SSA/R060, ktera je typicky pozitivni u
Sjogrenova syndromu, pani ale nevnima suchost v otich ani v Ustech

*Nebude se jednat o myozitidu - CK a myoglobin je v normé

Doporuéeni: .
vydany zadanky k vy$etfenl - CT plic, spirometire, otnl vysetfenl, UZ srdce

Obejdna se. Za tyden zavold a ddme termin po poslednim vySetfen|
Analgetika pfi bolesti

Datum vysetfeni: 19.11.2025 09:15

26.9.2024 13:56 MR LS patefe a ThL pfechodu pg G834

Datum a ¢as popisu: 26.9.2024 14:48 Obdlka ¢islo. 2621124

pfistroj: GE SIGNA Voyager 15T, v.¢. RD0155
MR LS patefe a ThL pfechodu:
Indikace. recidivujici bolesti LS patefe, nyni 4 dny neciti nuceni na moceni/stolici
Vysetreni v sagitalni a transverzalni roviné v T2,T1 a STIR nativné.

Bederni lordosa je oploStéla, vy$ka i signalova intenzita obratlovych tél je pfimérena.

Ploténky L1/2 a L5/S1 jsou snizené, s produktivni reakci pfi okrajich.

Patefni kanal | foramina normaini §ire.

Duralni vak obvyklé Sl konus migni v trovni Th12.

Bulging disku L1/2. L3/4, L4/5.

Herm?ydisku L5/S1 centralné az paracentralné vlevo v § cca 5mm s tlakem na kofen S1 sin. z&asti kryta
osteofyty

Zaver: osteochondréza a hernie disku L5/S1 centrainé az paracentrainé vievo.

I}oporuéeni:

zavery genetického vySetfeni by mély byt konzultovany s klinickym genetikem, ktery je odpovédny za
interpretaci  vysledkil laboratorniho vySetieni pacientovi a doporuceni vhodné 1écby, dispenzarizace a
prey entivnich opatieni pro pacienta a jeho rodinu.

T Peag mer

PouZitd metoda:
Vy3etheni se provadi metodou masivng paralelniho sekvenovani na platforme Illumina (NovaSeq X Plus) z celoexomovych dat { WES), Vysetfeni zzhmuje
analvzu identifikujici potencionalng kauzalni varianty dle prioritizace zévislé na fenotypu pro dané modely dedi¢nosti vySetfované rodiny Minimalni hloubka
sekvenovdni 20x je dosazena na >98 % cilovych oblasti. Ziskana data jsou analyzovana v aplikaci Franklin (Genoox), které zahmuje mapovani k referencni
sekvenci genomu GRCh38, variant calling, anotaci aktuélni verzi Ensembl a filtraci klinicky vyznamnych variant dle fady anotacnich vystupd z populacnich.
Klinickych a predikinich databazi. Kazdy z vySe uvedenych krok je doplnén kontrolou kvality. _ ]
Intronové varianty jsou posuzovany pro vliv na sestfih pre-mRNA v rozsahu +/- 15bp od hrapice exonu, Varianty v 5'a JLU TR qb!aslech Jsou n:punm-_an} v
ptipade. kdy je v klinickych databazich evidence o jejich patogennim dopadu. Reportovany jsou vysledky pouze u vzorkil, kieré prosly bioinformatickou
kontrolou kvality (napt. phred score quality, hloubka sekvenovani, uniformita pokryti). _ o _ B
Klinicka interpretace nalezenych genetickych variant je provadéna odbomymi pracovniky na ziklad& obsahu anlkace k vySetfeni, revize relevantni védecke
literatury. externich databazi, interni klinicko-genetické databaze a manudlni inspekci sekvenacnich dat. Veskera QUstupné evidence identifikovanych vanant
byla klasifikovana dle Postupu interpretace variant MGL Gennet na zakladé IACR**** standardii, ACMG guidelines (PMID: 25741 868) a specifikujicich
pbstupﬁ (PMID: 28492532, doi: 10.1 136/jmedgenet-2020-107248) a HGVS geneticke nomenklatury. o _ )
V laboratorni zpravé jsou uvadény patogennich a pravdépodobné patogenni varianty (class 4 a5) v Isoulady § doporuf_emml AC MGS_F l?s_r fcir reporting
of secondary findings in clinical exome and genome sequencing (https://doi.ore/10.1016/.2im.2025,101454). Do zprivy se zahmuji take muimw]m
nalezy (class 4 a 5). Déle referujeme heterozygotni i homozygotni nalezy (class 4 a 5) ve vybranych genech: ACAJ?M‘ ACADVL, ARSA.ATF? B.
DHCR7. DMD. GALT, HEXA, NBN, PAH, SLC26A4, PMM2, USH2A a CFTR (s vyjimkoou komplexnich alel TG12-5T a T_GI.'!--ST. které
nereferujeme). F2 (rs1799963), F5 (rs6025), GJB2 (s vyjimkou variant c. 101T>C, p.Met34Thr a c.109G>A, p.Val37lle, kiere nereferujeme).
SERPINAI (referujeme pouze variantu PI*Z, Glu366Lys) a SMNI (Referujeme jen deleci exonu 8).

*HPO terms = standardizované nazvoslovi fenotypovych abnormalit dle The Human Phenotype Ontology (PMID: 27899602)
** AR= Autosomélng recesivni: AD=Autosomlné dominantni; XL=X vazana _

#++ Orec (F); Matka (M); Ditg/Plod (CH) ; 0/0=wild homozygot, 0/1 =heterozygot; 1/1 =homozygot, -/I=hemizygol
#£#9[AR( klasifikace variant (PMD: 18951446):

Benigni - class 1

Pravdépodobné benigni - class 2

Varianta nejasného vyznamu - class 3

Pravdépodobné patogenni - class 4

Patogenni - class §

Drug response - citlivost na légiva

Risk factor - rizikovy faktor

Upozornéni:

TeEhnické parametry pouZité metody nezarutuji 100% pokryti vech cilenych oblasti genomu. Nemizeme vylougit mutace v Jin_\':-:h 1nc_|'_m!\'r}1) ch.
neanalyzovangch, & nehodnocenych) genech a pritomnost genetickych aberaci, kieré nelze pouZitou metodou odhalit. Analytickd senziivita testu mude byt .
snizena v oblastech homolognich s pseudogennimi sekvencemi, v repetitivnich oblastech a regionech s vysokym zastoupenim GC bazi. Detekce germinalniho. i
somatického mosaicismu je touto metodou umo2néna jen v omezené mife. Komplexni genomické aberace, jako inverse, tmnslpknu:. dupll_knuc.-_dn_:h:cc Jednoho i
vice exond a expanze repetic nemusi byt spolehlivé detekovany pouzitou metodou. Hodnoceni patogenicity odpovida soutasnym dostupnym klinickym a
vedeckym informacim a miize byt v budoucnu uptesnéno/zménéno, Veskeré pfiprava a zpracovini vySetfovantho materidlu vzorku je zalo2ena na nejvy icha
aktudlnich védeckych i analytickych standardech. Nicméne, stejn jako u jakéhokoliv jiného laboratorniho testu, nelze vyloudit mo2nou nephesnost vysledku z
proceduralnich divoda (napf. chybu pti odbéru, znalenl a zpracovani vzorku, nebo phi shéru a interpretaci dat)

ZAVER: U 41leté pacientky s dlouhodobé vnimanou svalovou slabosti a zvySenou
Gnavnosti, s pfevahou obtiZi v oblasti pletencového svalstva hornich a dolnich konéetin, bylo
provedeno cytogenetické a molekulirné genetické vySetieni. Karyotyp pacientky je normalni
Zzensky, 46,XX. Vy3etfenim metodou array CGH byl zjistén normalni Zensky profil arr(X,1-22)

x2, bez prukazu Kklinicky vyznamné chromozomalni poéetni nebo nebalancované strukturni
aberace.

Vyietienim klinického exomu nebyla identifikovina patogenni ani
pravdépodobné patogenni varianta, kterd by v soucasnosti objasiiovala popisované
neuromuskulirni obtize pacientky.

Geneticka piicina obtiZzi tedy nebyla v rozsahu provedenych vy3etieni
prokizina. Negativni vysledek geneticky podminénou etiologii zcela nevylucuje, zejména s
ohledem na omezenou detekci nékterych strukturnich zmén, expanzi repetitivnich sekvenci,
hlubokych intronovych a regula¢nich variant, variant mitochondriilni DNA,
nizkofrekvencniho mozaicismu a zmén v nedostate¢né pokrytych nebo dosud s onemocnénim
nespojenych genech.

Jako prenaSedsky nilez byla v genu SMN1 (NM_000344) heterozygotné
zachycena delece exonu 8, ve shodé s jiz dFive prokazanym prenaSeéstvim spinalni muskuldrni
atrofie. PFitomnost jedné zménéné alely genu SMN1 nepotvrzuje u pacientky diagnézu spinalni
muskulirni atrofie a tento ndlez neobjasiiuje jeji sou¢asné neuromuskulirni obtiZe. Spinalni
muskuldrni atrofie je autozomalné recesivné dédiéné onemocnéni; pro potomstvo je nalez
vyznamny predeviim v pripadé, Ze je pfenaSeem patogenni zmény v genu SMN1 rovnéz
biologicky partner. PFi plinovani gravidity proto doporuéujeme cilené vySetfeni genu SMN1 u
partnera a naslednou genetickou konzultaci. Pokud by byli piena3eci oba partnefi, ¢inilo by
riziko spinalni muskularni atrofie u potomka 25 % v kazdé graviditeé.

Doporucéujeme pokracovani neurologického, pripadné
neuromuskularniho sledovani dle klinického vyvoje. Pri objektivizaci nebo progresi
neuromuskulirniho fenotypy doporucujeme aktualizaci fenotypoyych,udaii a nové genetické
neuromuskulirniho fenotypu doporucujeme aktualizaci fenotypovych idaju a nové genetické
zhodnoceni, véetné zvazeni reanalyzy exomovych dat s ¢asovym odstupem, pripadné indikace
dalSich metod cilené podle aktualnich klinickych a laboratornich nalezi.




