Spolecnost lékarské genetiky
Ceské l1ékaiské spoleénosti J. E. Purkyné

Society of Medical Genetics
Czech Medical Society of . E. Purkyné

.ﬁi,g j{'_?-

Sokolska 31, 120 26 Praha 2, Czech Republic, tel.: +420 224 266 201-4, fax: +420 224 266 212, e-mail: cls@cls.cz, www.cls.cz

10. fijna 2014

Véc: Validace mezinarodnich doporuceni American College of Medical Genetics ze strany
nasi odborné spolecnosti ohledné vysetfeni variant v genu MTHFR u trombofilnich stavt:

Polymorfismy genu MTHFR by nemély byt rutinné vysetrovdny u trombofilnich stavd.

Vybor SLG se s ohledem na opakované dotazy reviznich odbord zdravotnich pojistoven (viz.
napfiklad zapis ze 15. prosince 2010 bod ,Rlzné“) obratil na prof. MUDr. Viktora Kozicha,
PhD. z Ustavu dédi¢nych metabolickych poruch ve VFN Praha (www.udmp.cz) s dotazem na
poskytnuti poslednich mezinarodnich doporuceni v této oblasti.

Prof. KoZich sezndmil Vybor SLG se stanoviskem ,, American College of Medical Genetics —
Practice guideline: lack of evidence of MTHFR polymorphism testing“, které bylo publikovano
v Casopise Genetics in Medicine 2013; 315(2):153-6. doi: 10:1038/gim2012.165 (PMID:
23288205).

Po prostudovani podkladli se Vybor SLG plné ztotoinuje se zavéry American College of
Medical Genetics, kterd na zédkladé rozsahlych meta-analyz a diky vysoké populaéni ¢etnosti

polymorfismG v genu MTHFR nedoporucuji jeho rutinni vysetfovdni u trombofilnich stavii.

Stanovisko SLG rovnéZz slouZi jako odborny podklad pro revizni cinnost zdravotnich
pojistoven.
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