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KRITICKE HODNOTY vysledkii

SOP-01-01 Cytogenetické vySetfeni z choriovych kIki (CVS) barvicimi technikami.
Jakdkoliv odchylka od fyziologického karyotypu (46,XX, 46,XY) ve smyslu pocetnim nebo
strukturnim.

Analyticka interpretace je uvadéna ve vysledkovém listu.

SOP-01-02 Cytogenetické vySetfeni amniocytl z plodové vody barvicimi technikami.
Jakdkoliv odchylka od fyziologického karyotypu (46,XX, 46,XY) ve smyslu pocetnim nebo
strukturnim.

Analyticka interpretace je uvadéna ve vysledkovém listu.

SOP-02-01 Cytogenetické vySetieni lymfocytl periferni krve barvicimi technikami.
Jakdkoliv odchylka od fyziologického karyotypu (46,XX, 46,XY) ve smyslu pocetnim nebo
strukturnim.

Analyticka interpretace je uvadéna ve vysledkovém listu.

SOP-01-05 Detekce cytogenetickych zmén metodou fluorescenéni in situ hybridizace

(FISH).
Kritickou hodnotou pro enumeracni sondy (lokusové specifické a alfa satelitni) je poCet (procentni
zastoupeni) bunék s odliSnym pocétem signald nez 2, u sond X a Y procento bunék s jinym signalem
nez XY u muze a XX u Zeny.

SOP-01-06 Stanoveni genomickych zmén metodou aCGH a SNP aCGH

#k QC Metric Set Configuration 'Y

QC Metric 5et Name: CytoCGH_QCMT_Bx_Mar14

O | Metric Name | Expression | Upper Limit | Upper Warning Limitl Lower Warning Limitl Lower Limit |
&% LogRatiolmbalance LogRatiolmbalance 0.75 028 -0.26 -0.75
&  RestrictionControl RestrictionControl 1.0 0.8
& r_Signallntensity rMonCtrl30ProentBGSu... 400.0 200.0
&  r_SignalZNoise rMonCtrl30PrentBGSu... 100.0 30.0
&  r_BGNoise rMegCtrlSDevBGSubSie  25.0 15.0

&  rRepro rNonCtriMedPrentCV... 0.2 0.1 0.0
& g _Signallntensity gMonCtrl50PrentBGSu. .. 400.0 200.0
& g _Signal?Moise gMonCtrl50PrentBGSu... 100.0 30.0
& g BGMoise gMeaCtrlSDevBGSubSiz  25.0 15.0

&  gRepro gMonCtriMedProntCV... 0.2 0.1 0.0
&  DerivativeLR_Spread DerivativeOfLogRatioSD 0.3 0.2

&  AnyColorPrcntFeatMo... AnyColorPrentFeatMo... 5.0 1.0

&  IsGoodGrid lsGoodGrid 1.0 1.0

Metric Evaluation :

Upper Lower

Limit Lirmnit
I Save As Cancel

Evaluate Good i Excellent i Good Evaluate
- : ! ! - [

DLRS v &ervenych polich (> 0.3): VS zodpovédny za metodu v zavislosti na nalezu u konkrétnich
vzorkl rozhoduje o zopakovani analyzy popF. o verifikaci nalezu jinou metodou.
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SOP-03-31: Analyza DNA metodou PCR s elektroforetickou detekci produktu
PFitomnost fragmentu o délce 207 bp. Slaby signal specifickych produktu.
Absence nékterého z Y specifickych fragmentl. Absence fragmentu 495 bp ZFY/X.

SOP-03-32 Detekce sekvencnich variant v genech sekvenovanim dle Sangera
Vyska piku minimalné 3 nasobek fluorescenéniho pozadi.

SOP-03-34 Stanoveni genomickych zmén metodou MLPA, digitalni MLPA, MS-MLPA

Kriticka hodnota - odchylka DQ od normalnich hodnot. Analyticka interpretace je uvadéna ve
vysledkovém listu.

Tab. 1 — vztah DQ a poctu kopii (genu/exonu/lokusu...)

Normalni 0.80<DQ<1.20 normalni hodnota
Heterozygotni duplikace 1.30<DQ < 1.65 kriticka hodnota 2-3 kopie
Triplikace 1.75<DQ<2.15 kriticka hodnota 2-4 kopie
Heterozygotni delece 0.40 <DQ <0.65 kriticka hodnota 2- 1 kopie
Homozygotni delece 0 kriticka hodnota 0

SOP-03-33 Mutacni analyza genl metodou NGS na principu analyzy flourescence

Pokryti oblasti zajmu (ROI), poCet Cteni minimalné 4. Analyticka interpretace je uvadéna ve
vysledkovém listu.

SOP-03-35 Analyza fluorescentné znaCenych DNA fragmenti metodou kapilarni
elektroforézy
VySka piku minimalné 5-ti nasobek fluorescencéniho pozadi.
TFi piky v poméru 1:1:1 nebo 2 alely v poméru 2:1/1:2. Hodnoty 0.45 az 0.65 a 1.8 az 2.4. Hodnoty
(1.4-1.8 a 0.65-0.8) lezici mimo normalni a trialelické rozmezi se uvadi jako nehodnotitelné.
Pritomnost signalu pro patologickou alelu. Slaby nebo chybéjici PCR produkt na kontrolni
elektroforéze. Slaby signal hybridizace. Analyticka interpretace je uvadéna ve vysledkovém listu.

SOP-03-36 Cilené amplikonové sekvenovani s vyuzitim celoexomového virtualniho
genového panelu metodou NGS na principu detekce zmény pH
Minimalni pokryti amplikont by mélo byt 20, minimalni prdmérné pokryti 200. | v pfipadé mensiho
pokryti je dany lokus analyzovan, pfi nastaveni Base Phread Quality vétsi nez 18 a pfi pokryti
minimalné 4 (2 amplikony forward a 2 reverse). V pfipadé nesplnéni vySe uvedenych kritérii je dany
lokus dosekvenovan Sangerovou metodou nebo se cela analyza zopakuje. Analyticka interpretace je
uvadéna ve vysledkovém listu.

Vypracovala: Ing. Jana Duchoslavova, Ph.D.

Schvalil: doc. RNDr. Radek Vrtél, Ph.D.
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