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P.č. 
Biologický 

materiál 
Analyt Parameter 

Princíp metódy 

(Položka RA)** 

Označenie metódy 

(ŠPP) 
Zariadenie Ostatné špecifikácie 

1 Periférna krv Nukleová kyselina (DNA) 1 1 Manuálna metóda / 
       

P.č. 
Biologický 

materiál 

Parameter - genomický variant pri 

ochorení 

Princíp metódy 

(Položka RA) 

Označenie metódy 

(použité ŠPP_M) 
Zariadenie Ostatné špecifikácie/Rozsah vyšetrenia 

1 

Periférna krv  

Y mikrodelécie 1, 3 1, 5, 7 

Applied Biosystems 
3130xl 

AZFa, AZFb, AZFc  

2 Spinálna svalová atrofia 1, 3 1, 5, 7 SMN1, SMN2 

3 DiGeorge syndróm 1, 3 1, 5, 7 22q11 

4 Paternita Maternita 1, 3 1, 11 STR markery 

5 Deficit alfa-1-antitrypsínu 1, 2, 3 1, 3, 4, 6 AAT (SERPINA1; S, Z alely) 

6 Apolipoprotein B 1, 2, 3 1, 3, 4, 6 APOB-R3527Q 

7 Apolipoprotein E 1, 2, 3 1, 3, 4, 6 APOE-C130R,R176C  

8 Achodroplázia, hypochondroplázia 1, 2, 3 1, 3, 4, 6 FGFR3 5 exónov 

9 Muenke syndróm 1, 2, 3 1, 3, 4, 6 FGFR3, mutácia:p.Pro250Arg 

10 Hluchota 1, 2, 3 1, 3, 4, 5, 6, 7 GJB2, GJB3, GJB6 

11 Deficit GLUT1 1, 2, 3 1, 3, 4, 5, 6, 7 GLUT1 

12 Beta-talasémia 1, 2, 3 1, 3, 4, 5, 6, 7 HBB 

13 Hereditárna hemochromatóza 1, 2, 3 1, 3, 4, 6 HFE 

14 Porfýria 1, 2, 3 1, 3, 4, 5, 6, 7 HMBS, PPOX 

15 Kongenitálny myastenický syndróm 1, 2, 3 1, 3, 4, 6 CHRNE delG 

16 Hydrocefalus, X-viazaný 1, 2, 3 1, 3, 4, 6 L1CAM 

17 Obezita 1, 2, 3 1, 3, 4, 6 LEP, MC4R 

18 Familiárna stredomorská horúčka 1, 2, 3 1, 3, 4, 5, 6, 7 MEFV 

19 Hyper-IgD syndróm  1, 2, 3 1, 3, 4, 6 MVK 

20 Noonan syndróm 1, 2, 3 1, 3, 4, 6 PTPN11 

21 Legius syndróm 1, 2, 3 1, 3, 4, 5, 6, 7 SPRED1 

22 Familiárna amyloidná polyneuropatia 1, 2, 3 1, 3, 4, 6 TTR 

23 Trombofilné mutácie 1, 2, 3 1, 3, 4, 6 FVL, FII, MTHFR CT/AC,PAI-1 4G/5G 

24 Vyšetrenie špecifického DNA variantu 1, 2, 3 1, 2, 3, 4, 5, 6, 7 
Cielená diagnostika genomických oblastí - 
variant (bodový, del/ins, mtDNA variant) 
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Periférna krv 

  
  
  

  

Mnohopočetné vrodené exostózy 1, 2, 3 a/alebo 4 1, 3, 4, 5, 6, 7, 9, 10 

Applied Biosystems 

3130xl  alebo Illumina, 
NextSeq 2000 (v prípade 
RA č. 4) 

EXT1, EXT2 

26 Familiárna hypercholesterolémia 1, 2, 3 a/alebo 4 1, 3, 4, 5, 6, 7, 9, 10 LDLR 

27 Rett syndróm 1, 2, 3 a/alebo 4 1, 3, 4, 5, 6, 7, 9, 10 MECP2, CDKL5 

28 Wilsonova choroba 1, 2, 3 a/alebo 4 1, 3, 4, 5, 6, 7, 9, 10 ATP7B 

29 Cystická fibróza 1, 2, 3 a/alebo 4 1, 3, 4, 5, 6, 7, 9, 10 CFTR 

30 Marfan syndróm 1, 2, 3 a/alebo 4 1, 3, 4, 5, 6, 7, 9, 10 FBN1, TGFBR2 

31 Neurofibromatóza 1, 2, 3 a/alebo 4 1, 3, 4, 5, 6, 7, 9, 10 NF1, NF2 

32 Fabryho choroba 1, 2, 3 a/alebo 4 1, 3, 4, 5, 6, 7, 9, 10 GLA 

33 Holt-Oram syndróm 1, 2, 3 a/alebo 4 1, 3, 4, 5, 6, 7, 9, 10 TBX5 

34 Hereditárny angioedém 1, 2, 3 a/alebo 4 1, 3, 4, 5, 6, 7, 9, 10 SERPING1  

35 Hereditárna pankreatitída 1, 2, 3 a/alebo 4 1, 3, 4, 5, 6, 7, 9, 10 PRSS1, SPINK1 

36 Acranius 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

  
  

Illumina, NextSeq 2000 
  
  

  

Panel génov podľa aktuálnych poznatkov, 
odbornej vedeckej literatúry a databáz*.  

37 Agamaglobulinímia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

38 Albinizmus 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

39 Alport syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

40 Alternujúce hemiplégie detského veku 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

41 Amyotrofická laterálna skleróza 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

42 Arytmia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

43 Auriculocondylárny syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

44 Autizmus 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

45 Autoinflamačné ochorenia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

46 Bartter syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

47 CADASIL 1, 3, 4 1, 9, 10 

48 CVID 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

49 Demencia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

50 Dyslipidémie 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

51 Dystónia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

52 Epidermolysis Bullosa 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

53 Epilepsia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

54 Familiárna adematózna polypóza 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

55 Fanconi anémia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

56 Feochromocytóm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 
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Periférna krv 

  
  
  

  

Gitelman syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

llumina, NextSeq 2000  
Panel génov podľa aktuálnych poznatkov, 
odbornej vedeckej literatúry a databáz*.  

58 Glaukóm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

59 Gorlin syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

60 Hemangióm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

61 Hereditárna sférocytóza 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

62 Hereditárna telangiektázia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

63 Hereditárne nefropatie/nefritídy 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

64 Hereditárne neuropatie 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

65 Hereditárny karcinóm prsníka a ovárií 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

66 Hirschsprungova choroba 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

67 Hluchota 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

68 Holoprozencefália 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

69 Hyperaldosteronizmus 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

70 Hypereozinofilný syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

71 Hypertenzia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

72 Hypo/hyperkalemická periodická paralýza 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

73 Hypoparatyreóza 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

74 Charcot-Marie-Tooth neuropatia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

75 chILD 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

76 Cholestáza 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

77 Choroidopatia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

78 Ichtyóza 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

79 Imunodeficiencie 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

80 Intersticiálna choroba pľúc 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

81 Kavernózne malformácie 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

82 Kabuki syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

83 Kallman syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

84 Kardiopanel 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

85 Kongenitálna myasténia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

86 Kraniosynostózy 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

87 Lymfedém 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

88 Lynchov syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

89 Makulárna dystrofia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

90 Makulopatie 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 
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Periférna krv 
  
  

  
  
  

  

Mentálna retardácia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

  
Illumina, NextSeq 2000 

  
  
  

  

  
  
  

  
  
  

  
  
  

  
  
  

  
  
Panel génov podľa aktuálnych poznatkov, 

odbornej vedeckej literatúry a databáz*. 
  
  

  
  
  

  
  
  

  
  
  

  
  
  

  
  

92 Migréna 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

93 Mikrocefália 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

94 Mitochondriálna DNA 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

95 MODY 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

96 Myopatie 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

97 Muskulárne dystrofie 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

98 Myotónia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

99 Nefrotický syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

100 Neutropénie 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

101 Noonan syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

102 Obezita 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

103 Ochorenia malých ciev mozgu 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

104 Ochorenia pečene 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

105 
Ochorenia spojivového tkaniva, 

Kolagenopatie 
1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

106 Onkopanel 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

107 Osteogenesis Imperfecta 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

108 Pachyonychia congenita 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

109 Pletencová svalová dystrofia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

110 Polycystické obličky 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

111 Polycystické obličky 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

112 Poruchy pohlavného vývoja 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

113 Predčasná/primárna ovariálna insuficiencia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

114 Primárna ciliárna diskinéza 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

115 Primárna pľúcna hypertenzia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

116 RASopatie 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

117 Retinitis pigmentosa 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

118 Rubistein-Taiby syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

119 Schwanomatóza 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

120 Skeletálne dysplázie 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

121 Spastická paraplégia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

122 Spinocerebelárne ataxie 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 
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Periférna krv 
  

  
  

Srdcová arytmia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

  
  
  

  
Illumina, NextSeq 2000 
  

  
  

  

  
  
Panel génov podľa aktuálnych poznatkov, 

odbornej vedeckej literatúry a databáz*. 
  
  

  
  
  

124 Stargardtova choroba 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

125 Stickler syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

126 Stromálna korneálna dystrofia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

127 Syndrómy spojené s nízkym vzrastom 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

128 Syndrómy spojené s vysokým vzrastom 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

129 Tachykardia 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

130 Tuberózna skleróza 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

131 Tubulopatie 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

132 Usher syndróm 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

133 Vrodené anomálie obličiek a urotraktu 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10 

134 Exóm - CES, WES 1, 3, 4 1, 5, 7, 9, 10  Analýza exómu na základe HPO termínov. 

*Príklady používaných zdrojov:  
https://hpo.jax.org/, https://www.orpha.net/, https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116/, https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gtr/, https://panelapp.genomicsengland.co.uk/ 

 
Vysvetlivky: 
 

**Princíp metódy (Položka RA): 
 

1. Extrakcia nukleových kyselín - Extrakcia DNA použitím komerčných extrakčných a purifikačných systémov 

2. Sekvenovanie DNA Sangerovou metódou - Stanovenie sekvencie DNA a genomických variantov v kódujúcich a regulačných oblastiach humánneho genómu asociovaných s dedičnými 
ochoreniami, anotácia a interpretácia genomických variantov 

3. PCR / Fluorescenčná PCR - Amplifikácia vybraných úsekov DNA, detekcia vybraných DNA variantov na základe rozdielnej dĺžky, detekcia veľkých génových prestavieb (delécie / 

duplikácie) metódou MLPA v humánnych génoch asociovaných s dedičnými ochoreniami 
4. Masívne paralelné sekvenovanie - Stanovenie sekvencie DNA, génov, panelov génov, exómov a priľahlých DNA oblastí, bioinformatická analýza, anotácia a interpretácia genomických 

variantov 

 
Skratky: 
 

RA – rozsah akreditácie 
P.č. – poradové číslo 
ŠPP_M – Štandardný pracovný postup_metódy 

HPO - Human Phenotype Ontology 
 
 

Aktualizácia dokumentu: Mgr. Lucia Lunterová, 4.11.2024 
Vydal: PROGENET s.r.o., Osvedčenie o akreditácii č. M-072 
 


