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Pracovisté se tispéSné zhcastnilo mezilaboratorniho porovnavani
se zadanim:

1. mutace faktoru V Leiden v genu pro F'5

mutace 20210A v protrombinovém genu

mutace 4G/5G v PAI-1 genu

mutace 677T v MTHFR genu

mutace 1298C v MTHFR genu
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Vysledky mezilaboratorni kontroly kvality - stanoveni vrozenych

genetickych trombofilnich markerii
32/2022- kvéten 2022

Prihlésilo se 31 laboratofi, vysledky zpét odeslalo 31 laboratofi, 30 laboratofi z Ceské republiky a 1 ze
Slovenské republiky.

Pocet vzorku: 2 vzorky DNA

Spravné vysledky:

1/2022 2/2022
X

FVL)* negativni

FVL heterozygot X

FVL homozygot
FI120210A)* negativni
FII20210A heterozygot
FII20210A homozygot X
PAI-1 (4G/5G)- negativni**
PAI-1 (4G/5G) -heterozygot** X
PAI-1 (4G/5G) -homozygot** %
MTHFR 677T negativni
MTHFR 677T heterozygot X
MTHFR 677T homozygot
MTHFR 1298C negativni
MTHFR 1298C heterozygot
MTHFR 1298C homozygot

)*Pozniamka: podle nomenklatury HGVS FVL =F5 ¢.1601G-A, FI120210A =F2 c. *97G-A.
)* *Poznémka: 5G/SG - negativni=wild type=nemutovany homozygot, 4G/4G - mutovany homozygot, 4G/5G - heterozygot

Shrnuti:

Vsech 30 laboratofi odeslalo spravné vysledky, jedna laborator $patné stanovila MTHRF1298C jako
het u obou vzorki.

V metodice byly nejcastéji zastoupeny alelicka diskriminace s fluorescenéni detekei (40%), alelove

specifickd PCR s riiznou detekei (25%), klasickd RFLP-PCR (12,5%) a FRET metoda se znadenou
sondou (15%).

Pristi kolo EKK stanoveni genetickych trombofilnich markeri se bude konat v dubnu-kvétnu 2022 a
bude dopredu oznameno e-mailem.
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