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A\

Por. Analyt/ Princip vySetieni Identifikace/postupu/ VySetiovany material Stupné
¢islo parametr/diagnostika pristrojové vybaveni volnostit
816 - Laborator lékarské genetiky

Vysetfeni konstitu¢niho | Konvencni SOPO01, verze 9 Periferni krev A, B
karyotypu cytogeneticka . ;
1. analyza (Publikovanypostup)
(Mikroskop Olympus)
Vysetieni variant Real-time PCR |\ | SOP26, verze 2 Biologicky material | A, B, C
germinalniho genomu PP 1 verze 1 obsahujici DNA
5 PR 12, verze 2
(Komerc¢ni postup)
(analyzatorhaROTOR-GENE
Q)
Vysetieni variant MLPA SOP27, verze 3 Biologicky material | A, B, C
germinalniho genomu PP 3, verze 2 obsahujici DNA
PP 4 «werze 2
3.
PP 17, verze 1
(Komer¢ni postup)
(Termocykler PEQstar)
Vysetieni variant PCR s SOP28, verze 2 Biologicky material | A, B, C
germinalniho genomu fragrpentacm PP 5, verze 2 obsahujici DNA
analyzou
PP 13, verze 2
4.

(Komer¢ni postup)
(Termocykler

Geneticky analyzator ABI
PRISM 3100 AVANT)

11_01-P508a_M-20230101

Stranka 1z 3
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Seznam ¢innosti v ramci flexibilniho rozsahu akreditace

A\

Por.
Cislo

Analyt/
parametr/diagnostika

Princip vySetieni

Identifikace postupu/
pristrojové vybaveni

VySetiovany material

Stupné
volnostit

Vysetieni variant
germinalniho genomu

mikroarray

SOP29, verze 1

PP 8, verze 2

PP 9, verze 2

PP 10, verze 2

(Komeréni postup)

(PCR cycler Bio-Rad T100
Hybridizaéni stanice EVA
37946, SLG

EUROArrayScanner,
EUROIMMUN)

Biologicky material
obsahujici DNA

AB,C

Vysetieni variant
germinalniho genomu

NGS

SOP30, verzed
PP 11, verze 2
(Komer¢ni postup)

(Miseq platforma Illumina
Termocykler Bio-Rad T100

Termocykler PEQstar)

Biologicky material
obsahujici DNA

ABC

Preimplantacni
genetické testovani
(PGT) germinélniho
genomu

NGS

SOP31, verze 1
PP 15, verze 1l
(Kometcni postup

(Miseq platforma Illumina
TermocyKler Bio-Rad T100

)

Trofoektoderm

A B, D

Upresnéni rozsahu akreditace:

Odbornost | Detailni informace k ¢innostem v rozsahu akreditace

/ por. €islo

816/2 Analyza STS markert v AZF oblastech (a, b, ¢) na chromozomu Y
Trombofilni mutace — F2, F5, MTHFR, PAI1

816/3 nesydromalni hluchota: GJB2, GJB3, GJB6, POU3F4, WFS1

Stanoveni poc¢tu kopii gentt SMN1 a SMN2
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Vysvétlivky:

1

CESKY INSTITUT @\
PRO AKREDITACI, O.P.S. \

Seznam ¢innosti v ramci flexibilniho rozsahu akreditace

Odbornost
/ pot. ¢islo

Detailni informace k ¢innostem v rozsahu akreditace

816/4

37 mutaci v genu CFTR a poly-T oblasti v¢etné rozliSeni TG repetic: 11+1G>T, 3120+1G>A,
621+1G>A, 1717-1G>A, CFTRdel2,3(21kb), 3849+10kbC>T, 2789+5G>A, 1898+1G>A, G542X,
G85E, Y1092X(C>A), G551D, R553X, 3659delC, N1303K, R560T, R117H, R117C, R1162X, L1077P,
R1066C, L1065P, W1282X, R347H, R347P, 1507del, T338I, F508Del, 1336K, 1677delTA, R334W,
3272-26A>G, 1078delT, 2183AAGg, 2184insA, 2143delT

Diagnostika syndromu fragilniho X — FRAXA

816/5

Bechtérevova nemoc — HLA-B*27 — exon 2 a 3 alely HLA-B*27
Revmatoidni onemocnéni — DRB1 — pozice 70-74 B1 tetézcé HLA-DR
Psoriaza — HLA Cwe6 - 51 riznych subtypti C*06:02:01:01-C*06:55

816/6

Hereditarni nadorové syndromy — kit TruSight Hereditary, Cancer panel: ACD, DIS3L2, GREML,
PIK3CA, SDHD, AIP, EPCAM, HOXB13, PMS2, SLX4, AKT1, ERCC1, KIE1B, POLD1, SMADA4, APC,
ERCC2, KIT, POLE, SMARCA4, ATM, ERCC3, LZTR1, POT1)SMARCB1, BAP1, ERCC4, MAX,
PRKAR1A, SMARCE1, BARD1, ERCC5¢MEN1;"PTCH1, SPINK1, BLM, FAM175A, MET, PTEN,
SPRED1, BMPR1A, FANCA, MITF, RAD50, STK11, BRCA1, FANCB, MLH1, RAD51, SUFU, BRCA2,
FANCC, MRE11A, RAD51B, TERF2IP, BRIP1, FANCD2, MSH2, RAD51C, TERT, CASR, FANCE,
MSH3, RAD51D, TMEM127, CDC73, FANCF, MSH®6, RB1, TP53, CDHI, FANCG, MUTYH, RECQLA4,
TSC1, CDK4, FANCI, NBN, RET, TSC2, CDKN1B, FANCL, NF1,RHBDF2, VHL, CDKN2A, FANCM,
NF2, RINT1, WT1, CEBPAy FH, NSD1, RUNX1, XPA, CHEK2, FLCN, NTHL1, SDHA, XPC, CTRC,
GALNT12, PALB2, SDHAF2, XRCC2, DBB2, GATA2, PDGFRA, SDHB, DICER1, GPC3, PHOX2B,
SDHC

816/7

PGT-A — detekce chromozomovych abnormalit

Zavedené stupné volnosti‘pedle MPA 00-09-...

A - Flexibilita tykajici se dokumentovaného postupu vysetieni / odbéru

B - Flexibilita tykajici se techniky

C “Flexibilita tykajici se analytu/parametra

D - Flexibilita tykajici Se' wysetiovaného materialu

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

MLPA — hybridizace a ligace sond s naslednou multiplex polymerazovou reakci

NGS — sekvenovani nové generace

PCR — polymerazova fetézova reakce

PGT-A - preimplantacni genetické vysetieni aneuploidii
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