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VySetieni:
Poradové Piesny nizev Identifikace
gislo postupu vySetfeni postupu vySetieni Predmét vySetieni
816 - Laborato¥ lékarské genetiky
Cytogenetické vysetieni ey
1. z chotiovych Kk (CVS) SOP-01-01 Choriova tkan
Cytogenetické vysetfeni ,
2. |amniocyti z plodové | SOP-01-02 Pledova. vada
vody
Detekce cytogenetickych Periferni krev, plodova
zmén metodou voda, choriova tkan,
o fluorescenéni in situ QL0 biopticka tkan, bukalni
hybridizace (FISH) stér, spermie
4, | Cyiogeneticke vysetfertl | oy 5 g Periferni krev
lymfocytl periferni krve
Detekce mutace F508del
v genu CFTR pomoci Periferni krev, bukalni stér,
5. |PCR s fluorescenéné SOP-03-01 choriové klky, plodova
znadenym primerem na voda a DNA
kapilarni elektroforéze
Detekce mutace :
Periferni krev, bukalni stér,
6. CFTRdeleZ,B(V2' 1, k)l SOP-03-02 choriové klky, plodova
genu CFTR uZitim PCR
, voda a DNA
a analyzou v gelu
T}? S m1krodelemb§1( “ Periferni krev, bukélni stér,
7. |SoR X S AR SOP 303 choriové klky, plodové
AZF uzitim Multiplex
, voda a DNA
PCR a analyzou v gelu
Detekce aneuploidii
chromozomu 13, 18,21 a Periferni krev, bukalni stér,
8. |stanoveni genotypického | SOP-03-05 choriové klky, plodova
pohlavi metodou QF voda a DNA
PCR
Detekce panelu mutaci
v genu CFTR Periferni krev, bukalni stér,
9. |A)reverzni hybridizaci* |SOP-03-10 choriové¢ klky, plodova
B)fragmentacni voda a DNA
analyzou**
Analyza mutaci gendl
BRCA1 a BRCA2 P e o
10. |metodou MPS, MLPA a/[SOP-03-13s Periferni krev a DNA
sekvenovanim podle [ & =)
Sangera - f—’\
‘ L)’Cil . ;.)\‘ /’.

“ 3/

/

Strana-+-z5dlKoveho poédtu 2 stran




Ptiloha je nedilnou soucasti

osvédceni o akreditaci &.: 125/2016 ze dne: 26.02.2016

Akreditovany subjekt podle CSN EN ISO 15189:2013:

Fakultni pemocnice Olomouc
Laboratote Ustavu lékaiské genetiky
I. P. Pavlova 185/6, 779 00 Olomouc
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Eislo postupu vySetfeni postupu vySetieni Predmét vySetfeni
VySetieni Periferni krev, bukalni stér,
1 chromozomalnich aberaci SOP-01-04 choriové klky, plodova
" | metodou MLPA voda, tkatiové biopsie a
DNA
Screening mutaci v genu
12, SHOX méto’dou MLPA a SOP-01-06 Periferni krev, bukalni stér,
sekvenovanim podle DNA
Sangera
Vysvétlivky:

*kit CF StripAssay, ViennalLab Diagnostics GmbH: 34 nejcast&j$ich mutaci a intragenovy polymorfismus Tn variant (5T,
7T, 9T) v intronu 8 v genu CFTR: CFTRdel2,3 (21kb), I507del (-ATC), F508del (-CTT), 1717-1G>A, G542X, G551D,
R553X, R560T, 2143delT, 2183AA>G, 2184delA, 2184insA, 2789+5G>A, R1162X, 3659delC, 3905insT, W1282X,
N1303K, G8SE, 394delTT, R117H, Y122X, 621+1G>T, 711+1G>T, 1078delT, R334W, R347H, R347P, A4535E,

1898+1G>A, 3120+1G>A, 3272-26A>G, Y1092X, 3849+10kbC>T, IVS8 ST/7T/9T.

**kit Devyser CFTR Core:

3120+1G>A, 711+1G>T, 621+1G>T, 1717-1G>A, CFTRdele2,3(21kb), 3849+10kbC>T,

2789+5G>A, 1898+1G>A, G542X, G85E, Y1092X(C>A), G551D, R553X,3659delC, N1303K, R560T, R117H, R1162X,
L1077P, R117C, R1066C, 1.1065P, W1282X, R347H, R347P, 1507del, T338I, F508del, 336K, 1677delTA, R334W, 3272-
26A>G, 1078delT, 2183AA>G, 2184insA, 2143delT, 5T(9-13TG)
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