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MEZILABORATORNI EXTERNI KONTROLA KVALITY -
STANOVENI VROZENYCH GENETICKYCH TROMBOFILNICH
MARKERU

33. cyklus / kvéten 2023

POTVRZENI O UCASTI

Ustav biologie a lékaiské genetiky
Oddéleni 1ékatské molekularni genetiky
V Uvalu 84

150 06 Praha 5 - Motol

Pracoviste se lispéSné zG¢astnilo mezilaboratorniho porovnavani
se zadanim:

1. mutace faktoru V Leiden v genu pro F5

mutace 20210A v protrombinovém genu

mutace 4G/5G v PAI-1 genu

mutace 6771 v MTHFR genu

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

genetickych trombofilnich markeri;
33/2023— kvéten 2023

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

Pocet vzorkii: 2 vzorky DNA

Spravné vysledky:

1/2023 22023
[VL)* negativni X 3

FVL heterozygot X

FVL homozygot ‘ I
FI20210A)* negativni | 5 T i
FII20210A heterozygot Z x ;
FI120210A homozygot !
PAI-1(4G/5G) - negativni** X |
FPARAGRE) temaget ] | T
PAI-1(4G/5G) - homozygot** |

MTHFR 677T negativai |
EMTHFR 677T heterozygot ; -

IMTHFR 1298C negativni x | x |
MTHEFR 1298C heterozygot | B
MTHFR 1298C homozygot |

y*Poznimka: podie nomenklatury HGVS FVL = F5 e-1601G-A, FI20210A =F2 c. *97G-A.
)* *Pozndmbka: 5G/5G - negativni=wild type=nemutovany homozygot, 4G/4G - mutovany homozygot. 4G/5G - heterozygot

Shrnuti:
30 laboratofi odeslalo spravné vysledky, jedna laboratof poslala odlisné vysledky.

V metodice byly nejéastgji zastoupeny alelicka diskriminace s fluorescenéni detekei (33%), alelove
specifickd PCR s riiznou detekci (27%), klasickd RFLP-PCR (13%) a FRET metoda se Znacenou
sondou (17%).

Pristi kolo EKK stanoveni genetickych trombofilnich markert se bude konat v dubnu-kvétnu 2024 a
bude dopfedu ozndmeno e-mailem.
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