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Vysetieni:
v . r n
Po:?sf:w || poftue;:yvy:::f‘;ni posltcllxt;:nutl\{-lyg::eni PFedmit vySetieni
816 - LaboratoF lékaFské genetiky

I. | Molekularn& genetické [ISOP_8UBLG 01/2013 Nesrazliva venézni krev,
vySetfeni mutace F508del izolovana DNA rozpusténa
genu CFTR pomoci v roztoku, kultivované i
fragmentacni analyzy nativni buiiky plodové vody

nebo choriovych klki

2. [Molekularng genetické [ISOP_8UBLG 06/2013 Nesrazliva venézni krev,
vySetfeni 50 nejéast&jsich izolovana DNA rozpusténé
mutaci a Tn polymorfismu v roztoku, kultivované i
genu CFTR metodou ARMS nativni buiiky plodové vody
pomoci diagnostické nebo choriovych klkii.
soupravy

3. |Molekularné genetické [ISOP_8UBLG 07/2013 Nesrazliva venozni krev,
vySetfeni trombofilni mutace izolovana DNA rozpuitén4
PAI-1 4G/5G pomoci PCR v roztoku
reakce, digesce restrikéni
endonukleazou a analyzy v
agardzovém gelu

4. | Molekularné genetické IISOP_8UBLG 09/2013 Nesrazliva vendzni krev,
vySetieni trombofilnich izolovana DNA rozpusténa
marker metodou ARMS v roztoku
pomoci diagnostické
soupravy

5. [Molekularng genetické [ISOP_8UBLG 12/2013 Nesrazliva vendzni krev,
vySetfeni aneuploidii a izolovana DNA rozpusténé
stanoveni pohlavi pomoci v roztoku, plodova voda,
diagnostické soupravy QF- choriové klky
PCR

6. | Molekularn& genetické IISOP_8UBLG 15/2013 Nesrazliva venozni krev,
vySetfeni mikrodeleci izolovana DNA rozpusténa
chromozomu Y fragmenta¢ni v roztoku
analyzou pomoci
diagnostické soupravy

7. |Molekularng genetické [ISOP_8UBLG 19/2013 Nesrazliva vendzni krev,
vySetieni zarode¢nych mutaci izolovand DNA rozpusténa
vybranych gent v roztoku, kultivované buiiky
zodpovédnych za vzacna plodové vody nebo choriové
dédi¢na onemocnéni P klky
metodou sekvenovani dle o AL
Sangera A

Strana 1 z c:éiqu‘g}_td%pgg;wfs.tran




Priloha je nedilnou souédsti
osvédéeni o akreditaci ¢.: 252/2016 ze dne: 29.04.2016

Akreditovany subjekt podle CSN EN ISO 15189:2013:

Fakultni nemocnige v Motole
) Laboratoie UBLG
V Uvalu 84, 150 06, Praha 5

Pofadové PFesny nazev Identifikace . .
gislo postupu vy3etFeni postupu vySetieni PFedmét vySetteni
8. | Molekularng genetické [ISOP_8UBLG 01/2015 Nesrazliva vendzni krev,
vySetieni syndromu izolovana DNA rozpusténa
fragilniho X chromozomu v roztoku, kultivované buiiky
fragmenta¢ni analyzou plodové vody nebo nativni
pomoci diagnostické choriové klky
soupravy
9. | Analyza lidského genomu [ISOP_8UBLG 03/2015 Nesrazliva venozni krev,
metodou oligonukleotidové izolovana DNA rozpusténa
array CGH v roztoku, plodova voda,
choriové klky
10. [ VySetfeni karyotypu IISOP_8UBLG 16/2013 Plodova voda, choriové klky,
kultivované periferni a fetalni fetalni krev, tkan potrati,
krve, bun¢k plodové vody, koZzni biopsie a biopsie jinych
choria, materidlu z potratii a tkani, periferni krev

Jinych tkani klasickymi
barvicimi technikami
11. | Analyza chromozomalnich IISOP_8UBLG 17/2013 Plodova voda, choriové klky,

odchylek metodou fetalni krev, tkan potrati,
fluorescenéni in situ koZni biopsie a biopsie jinych
hybridizace (FISH) tkani, periferni krev
Laboratorni vySetieni pro IVF
12. | Komplexni vysetieni IISOP_8UBLG 30/2013 Ejakulat
spermatu (spermiogram)
makroskopickym

posouzenim a
mikroskopickou analyzou

Odbér primarnich vzorka:

RO Pfesny nizev Identifikace
Rl postupu odbéru primarniho postupu odbéru primarniho Primarni vzorek
vzorku vzorku
1. | Postup pro odbér primarnich [ISOP_8UBLG 28/2013 Krev
vzorki
| >
\t 3
\ 2 /
o . A
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ARMS - amplifikaéni refrakéni mutaéni systém

QF-PCR - kvantitativni fluorescenéni polymerazova fetézova reakce

[ISOP_8UBLG 06/2013

R347H, R347P, 2789+5G>A, 3120+1G>A, 711+1G>T, R334W, 1507del, F508del, 3849+10kbC>T,
1677delTA, 1078delT, V520F, L206W, W1282X, R560T, 2347delG, Q890X, R553X, G551D,
S549R(T>G), S549N, M1101K, G542X, 3905insT, Y1092X(C>A), S1251N, 444delA,
1811+1.6kbA>G, 1717-1G>A, R117H, R117C,

NI303K, Y122X, 394delTT, G85E, R1066C, 1898+1G>A, W846X, 2184delA, D1152H,
CFTRdele2,3, P67L, 2143delT, E60X, 3659delC, 3272-26A>G, 621+1G>T, A455E, R1162X a
RI158X, IVS8-5T, IVS8-7T, IVS8-9T

IISOP_8UBLG 09/2013

Leidenska mutace v genu pro faktor V, mutace 20210G>A ve 3’netranslatované oblasti genu pro
koagulaéni faktor II a polymorfismus C677T v genu pro Metylentetrahydrofolatreduktazu (MTHFR).

[ISOP_8UBLG 12/2013

13q12.12 (D138742), 13q21.32-21.33 (D13S634), 13g31.1 (D138628), 13q13.3 (D135305), 13q22.1
(D138800), 13q12.2 (D138252), 13q21.1 (D1351492), 18q12.3 (D18S978), 18q12.3 (D18S535),
18922.1 (D18S386), 1822.1 (D18S386), 18q11.2 (D18S1002), 18p11.31 (D18S976), 18p11.32
(GATAL78F11), 18922.1 (D18S1364), 21q21.3 (D21S1435), 21q21.1 (D21S11), 21q22.3
(D21S1411), 21922.13 (D2181444), 21q21.3 (D2151442), 21q22.2 (D2152055), Xq21.31/Yp11.31
(DXYS267), Xp22.33/Yp11.31 (DXYS218), Xq26.2 (DXS1187), Xq13.1 (DXS981), Xq26.2-26.3
(XHPRT), Xq27.1-q27.2 ( DXS2390), Xp22.2 (AMELX), Yp11.2 (AMELY), Yp11.31/Xp22.1 (ZFY,
ZFX), Yp11.31 (SRY), 7q34/Xq13, 3p24.2/Xq21.1

[ISOP_8UBLG _15/2013

AZFa: sY86, sY625, sY 84, M259
AZFb: sY127,sY131, sY134
AZFc: sY254, sY255,sY15.

[ISOP_8UBLG_19/2013

exon 10 genu FGFR3 u achondroplazie, exony 13 a 15 genu FGFR3 u hypochondroplazie, exony 7,
10, 15 a 19 genu FGFR3 u thanatoforické dysplazie, exon 7 genu FGFR3 u Muenkeho
kraniosynostozy, exon 8 genu FGFR2 u Apertova syndromu, exony 8 a 10 genu FGFR2 u Crouzonova
syndromu, Pfeifferova syndromu a nesyndromové kraniosynostézy, genu VHL u von Hippel-
Lindauovy choroby, gen PANK2 u pantotenatkinazové neurodegenerace (PKAN), gen GCHI u dopa-
responzivni dystonie, gen AR u syndromu insensitivity k androgentim, gen SRY u poruchy vyvoje
pohlavi, gen GJB2 u nesyndromové hluchoty. /" 10 g,

!
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