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SEZNAM LABORATORNICH VYSETRENi PROVADENYCH NA GEN

o, . Primarni biologicky Podmink
Cislo metody Nazev metody . glcky Doba odezvy . 4
material odbéru
SOP-01-01 @ Cytogenetické vysetieni z choriovych klkt (CVS) Choriova tkan 4 tydny str. 8LM
SOP-01-02 @ Cytogenetické vy Setieni amniocyth z plodové vody Plodova voda 4 tydny str. 8LM
Cytogenetické vySetfeni z biopsii po umélém ukonceni
SOP-01-03 gravidity nebo spontannim abortu (choriovych klkt, kuze, potratova tkan 4 tydny str. 8 LM
placenty)
Periferni krev, bukalni stér,
SOP-01-04 Vy $etieni chromozomalnich aberaci metodou MLPA choriové klky, plodova voda, 8 tydnh str. 9 LM
tkanové biopsie a DNA
SOP-01-05 @ Detekee cytogeneticky ch zmén metodou fluorescenéni in Perit:erm' krev, bukalni stér, 4tvd tr. 8 LM
s situ hy bridizace (FISH) choriové klky, plodova voda, vy str.
biopticka tkan, spermie
SOP-01-06 Screening mutaci v gt,:nl’.l SHOX metodou MLPA a Periferni krev, bukalni stér, 9 tydnt str. 9 LM
sekvenovanim p odle Sangera DNA
Detekce metylaénich a genomicky ch zmén metodou M S- Periferni k bukalni sté
SOP-01-07 M LPA (Beckwith -Wiedemann/Silver-Russell/Prader- eriferni krev, bukalni ster, 8 tydni str. 9 LM
A DNA
Willi/Angelman sy)
SOP-02-01 @ Cytogenetické vy Setieni ly mfocy ti periferni krve Periferni krev 4 tydny str. 8LM
SOP-02-02 Cytogenetické vy Setfeni mutagenezy Periferni krev 4 tydny str. 8LM
Detekce mutace F508del v genu CFTR pomoci PCR s Periferni krev,bukalni stér,
SOP-03-01 @ fluorescenéné& znaeny m primerem na kapilarni choriové klky, plodova voda 1 tyden str. 9 LM
elektroforéze a DNA
Detekce mutace CFTRdele2,3(21 kb) v genu CFTR uzitim | Periferni krev,bukalni stér, )
SOP-03-02 @ PCR a analyzou v gelu choriové klky, plodova voda 2 tydny str. 9 LM
a DNA
. . : Siir Periferni krev, bukalni stér.
Test mikrodeleci Y chromozomu v oblasti AZF uzitim > >
P_ - . - - Y,
SOP-03-03 @ Multiplex PCR a analyzou v gelu choriové klky, plodova voda 3 tydny str.9 LM
aDNA
SOP-03-04 Detekce mutaci v genu pro Connexin26 (GJB2 gen) Periferni krev a DNA 12 tydnt str. 9 LM
L. Periferni krev, bukalni stér
Detekce aneuploidii chromozomi 13, 18, 21 a stanoveni i > >
SOP-03-05 @ Up o1 zomt M choriové kiky, plodové voda 4dny str. 9 LM
genotypického pohlavi metodou QF PCR
a DNA
Periferni krev, bukalni stér,
SOP-03-06 Detekce bodovoych mutaci v TSC genech choriové klky, plodova voda 1 rok str. 9 LM
a DNA
SOP-03-07 Uré&eni poétu CAG repetic u HD Periferni krev a DNA 8 tydnt str. 9 LM
SOP-03-08 Sekvenacni analyza genomické DNA DNA 4 tydny str. 9 LM
M etylaéné senzitivni PCR pro diagnostiku PWS a AS . . L e
P -03- Perift k DNA t
SOP -03-09 (doplitkové k SOP-01-07) eriferni krev a 8 tydna str. 9 LM
Periferni krev, bukalni stér.
Detekce panelu mutaci v genu CFTR , A)reverzni ’ > ,
SOP-03-10 @ paneiun genu CFTR , A) choriové klky, plodova voda 4 tydny str. 9LM
hybridizaci B)fragmentacni analyzou
a DNA
Analy ¢ kovani FMRI1
SOP- 03-11 nalyza poctu CGG opakovéni v genu FMR1 metodou Periferni krev a DNA 8 tydnit str. 9LM
fluorescenéni, metylaéné specifické PCR
SOP-03-12 Stanoveni RHD genotypu plodu z maternalni plazmy Periferni krev 3 tydny str. 9 LM
Analyza mutaci geniit BRCA1 a BRCA2 metodou . . ,
P-03-1 Periferni k DNA 12 mésici
SOP-03-13 @ MPS,MLPA a sckvenovanim podle Sangera eriterni krev a mesicd str.9LM
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Testovani uniparentalni disomie (AS, PWS, RSS) metodou

SOP-03-14 fragmentadni analyzy (doplitkové k metods SOP-01-07)

Periferni krev a DNA 8 tydnt str. 9 LM

Stanoveni poctu kopii genit SMN1 a SMN2 metodou

SOP-03-15 MLPA

Periferni krev a DNA 4 tydni str. 9 LM

Gilberttv sy - detekce inzerce TA sekvence v promotoru

SOP-03-16 UGT1A1 genu pomoci PCR s fluorescentné znacenym Periferni krev a DNA 4 tydny str.9LM

primerem na kapilarni elektroforéze

Izolace DNA Periferni krev, bukalni stér, str. 9LM
choriové klky, plodova voda 1 tyden

@ akreditovana metoda
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