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KRITICKE HODNOTY vysledk

Cytogeneticka laborator
1. SOP-01-01: Cytogenetické vySetfeni z choriovych klk (CVS).
2. SOP-01-02: Cytogenetické vySetfeni amniocytl z plodové vody.
3. SOP-02-01: Cytogenetické vySetfeni lymfocytu periferni krve.

Jakakoliv odchylka od fyziologického karyotypu (46,XX, 46,XY) ve smyslu pocetnim nebo
strukturnim.
Analyticka interpretace je uvadéna ve vysledkovém listu.

4. 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 poctem signéld nez 2, u sond X a Y procento
bunék s jinym signalem nez XY u muze a XX u zZeny.

5. SOP-01-04: VySetfeni chromozomalnich aberaci metodou MLPA
6. SOP-01-06: Screening mutaci v genu SHOX metodou MLPA a sekvenovanim
podle Sangera.

Kriticka hodnota - odchylka DQ od normalnich hodnot. Analytick& 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 krifidhodnota 2-3 kopie
Triplikace 1.75<DQ<2.15 kriticka hodnota 2-4pk®
Heterozygotni delece 0.40 <DQ < 0.65 i¢k#t hodnota 2- 1 kopie
Homozygotni delece 0 kritidkdddnota O

Laborator DNA
1. SOP-03-01: Fragment o délce 91 + 1 bp a vySka piku minimalné 5-ti ndsobek
fluorescenéniho pozadi
2. SOP-03-02: Pritomnost fragmentu o délce 207 bp. Slaby signal specifickych
produktd.
3. SOP-03-03: Absence nékterého z Y specifickych fragmentl. Absence fragmentu
495bp ZFY/X.
4. SOP-03-05: 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.
5. SOP-03-10: Pfitomnost signalu pro patologickou alelu. Slaby nebo chybéjici PCR
produkt na kontrolni elektroforéze. Slaby signal hybridizace.
6. SOP-03-13: Neaplikovano

Analyticka interpretace je uvadéna ve vysledkovém listu.
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