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Seznam c¢innosti v ramci flexibilniho rozsahu akreditace

Fakultni nemocnice Motol a Homolka

Laboratoie UBLG

8058
712026

Zdravotnicka laboratot - CSN EN ISO 15189 ed. 3:2023

5. 1. 2026

Por.
Cislo

Analyt /
parametr/diagnostika

Princip vySeti‘eni

Identifikace postupu/ pFistrojové vybaveni

VySetfovany material

Stupné volnosti’

816 - Laborator lékai'ské genetiky

VySetfeni variant FragmentaCni | [ISOP UBLG 6/2013, verze 9: Biologicky A B,C
germinalniho genomu analyza IISOP UBLG 9/2013, verze 11: material obsahujici
- - genomovou DNA
IISOP_UBLG 12/2013, ptiloha 1, 2 verze 08;
1. 1ISOP_UBLG_01/2015, verze 5;
IISOP_UBLG_02/2018, verze 3_zmena_250116;
ABI 3130XL; 3500 Genetic Analyzer; SeqStudio 8 Flex
VySetfeni variant Piimé [ISOP_UBLG 19/2013, ptiloha 1, verze 11; Biologicky material obsahujici | A, B, C
germindlniho genomu | sekvenovani | 560 | G 02/2015, verze 06; IH_IVD_2 2025, verze | 9810MOvou DNA
) dle Sangera 1
ABI 3130XL;
3500 Genetic Analyzer; SeqStudio 8 Flex
Vysetteni variant MLPA IISOP UBLG 01/2017, verze 4 zmena 241129; Biologicky material obsahujici | A, B, C
3. | germindlniho genomu ABI 3130XL: genomovou DNA
3500 Genetic Analyzer
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Seznam c¢innosti v ramci flexibilniho rozsahu akreditace

Por-. Analyt / Princip vySeti‘eni Identifikace postupu/ pFistrojové vybaveni VySetfovany material Stupné volnosti'
Cislo parametr/diagnostika
VyﬁeFfe’ni ,Variant NGS-MPS lISOP_UBLG 02/2017, ptiloha 1,2 a 3, verze 5; Biologicky material obsahujici | A, B, C, D
. germindlniho genomu lllumina MiSeq, Sophia DDM genomovou DNA
' ISOP_UBLG_01/2023, piiloha 1, verze
01 zmena 241125
Vysetfeni array CGH IISOP_UBLG 03/2015, piiloha 1 a 2, verze 8; Periferni krev, pupecnikova | A, B, D
nebalancovany’ch Microarray Scanner Agilent Dx— G5761A: krev, pl9d?va Vodoa, choriové
chromosomovych . klky, tkané potrati
aberaci GenetiSure Cyto 8x60K CGH;
GenetiSure Cyto 4x180K CGH; SurePrint G3 human
CGH array 4x180K;
5. SurePrint G3 ISCA V2 CGH 8x60K,;
SurePrint G3 CGH+SNP Array 4x180K;
GenetiSure Cyto 4x180K CGH+SNP;
SurePrint G3 Custom CGH Microarray 8x60K;
SurePrint G3 Custom CGH+SNP 4x180K
Vysetfeni konstitu¢niho Konven¢ni [ISOP_UBLG_16/2013, prilohy 1,2 a 5, verze 11, Periferni krev, fetalni krev, A B,D
karyotypu cytogenetickd | IIOP_UBLG 11/2013, ptiloha 1, verze 13 pupecnikova krev, plodova
6. analyza voda, choriové klky, tkané
potratd a kozni biopsie
Vysetieni ziskanych Mikroskopie IISOP_UBLG_16/2013, verze 11, Periferni krev A B
7. | chromozomovych IIOP_UBLG 11/2013, ptiloha 1, verze 13
aberaci
Vysetteni FISH [ISOP_UBLG_17/2013, piiloha 1 a 2, verze 13; Periferni krev, fetalni krev, A B
chromozomovych IIOP_UBLG_11/2013, priloha 1, verze 13 pupecnikova krev, plodova
8. | aberaci voda, choriové klky, tkan¢

potratt, bukalni sliznice a
kozni biopsie
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Seznam c¢innosti v ramci flexibilniho rozsahu akreditace

Por-. Analyt / Princip vySeti‘eni Identifikace postupu/ pFistrojové vybaveni VySetfovany material Stupné volnosti'
Cislo parametr/diagnostika
Laboratorni vySetieni pro IVF
Hodnoceni ejakulatu Makroskopie; | ISOP_UBLG_30/2013, priloha 1,2 a 3, verze 9 Ejakulat A, B
L Mikroskopie

Upresnéni rozsahu akreditace:

Odbornost /
pofr-. ¢islo

Detailni informace k ¢innostem v rozsahu akreditace

816/1

primery pro detekci mutantnich a wt alel:

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, N1303K, 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 R1158X, IVS8-5T, IVS8-7T, IVS8-9T

primery pro identifikaci 2 hypervariabilnich STR markert.

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

13q12.12 (D13S742), 13¢21.32-q21.33 (D13S634), 13q31.1 (D13S628), 13¢13.3 (D13S305), 13q22.1 (D13S800), 13q12.2 (D13S252), 13¢21.1
(D13S1492), 18q12.3 (D18S978), 18q12.3 (D18S535), 18¢22.1 (D18S386), 18922.1 (D18S386), 18q11.2 (D1851002), 18p11.31 (D18S976), 18p11.32
(GATAL78F11), 18¢22.1 (D18S1364), 21q21.3 (D21S1435), 21q21.1 (D21S11), 21q22.3 (D21S1411), 21q22.13 (D2151444), 21q21.3 (D21S1442),
21q22.2 (D21S2055), X21.31/Yp11.31 (DXYS267), Xp22.33/Yp11.31 (DXYS218), Xq26.2 (DXS1187), Xq13.1 (DXS981), Xq26.2-26.3 (XHPRT),
Xq27.1-g27.2 (DXS2390), Xp22.2 (AMELX), Yp11.2 (AMELY), Yp11.31/Xp22.1 (ZFY, ZFX), Yp11.31 (SRY), 7q34/Xq13, 3p24.2/Xq21.1

gen FMR1 (oblast Xq27.3, lokus FRAXA)

repetitivni sekvence tripletu GAA v prvnim intronu genu FXN

816/2

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 pantotenatkindzové neurodegenerace
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Seznam c¢innosti v ramci flexibilniho rozsahu akreditace

Odbornost/ | Detailni informace k ¢innostem v rozsahu akreditace
por. ¢islo

(PKAN), gen GCH1 u dopa-responzivni dystonie, gen AR u syndromu insensitivity k androgeniim, gen SRY u poruchy vyvoje pohlavi, gen GJB2 u
nesyndromové hluchoty

CFTR, BRCA1, BRCA2

816/3 CFTR, BRCA1, BRCA2

816/4 APC, BRCAL, BRCA2, PALB2, TP53, ATM, CDH1, CHEK2, NBN, RAD51C, RAD51D, BARD1, BRIP1, MLH1, MRE11A, MSH2, MSH6, MUTYH,
PMS2, PMS2CL, PTEN, RAD50, STK11, EPCAM, FAM175A, PIK3CA a XRCC2
CFTR

Vysvétlivky:

! Zavedené stupné volnosti podle MPA 00-09-..:

A - Flexibilita tykajici se dokumentovaného postupu vysetieni / odbéru
B - Flexibilita tykajici se techniky

C - Flexibilita tykajici se analytt/parametrti

D - Flexibilita tykajici se vySetiovaného materialu

Neni-li uveden Zadny stupeti volnosti, nemuize laboratof pro dané vySetieni uplatiovat flexibilni piistup k rozsahu akreditace.

NGS-MPS masivné paralelni sekvenovani

array CGH oligonukleotidova komparativni genomova hybridizace na ¢ipu
MLPA hybridizace a ligace sond s naslednou multiplex polymerazovou reakci
FISH fluorescencni in situ hybridizace
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