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P.¢ B:::t)g:g:y Analyt Parameter ?I;Lnlzlipk:];?)‘y Oznac?gll:epr)netody Zariadenie Ostatné Specifikacie
1 Periférna krv Nukleova kyselina (DNA) 1 1 Manualna metéda /
P.c B::::g:g:y Parameter - %i?gg:::‘y variant pri P(r;r:l:;;;g eltac;c;y ()(:r;i(‘;?tr:éieépm:iémd)y Zariadenie Ostatné Specifikacie/Rozsah vysetrenia
1 Y mikrodelécie 1,3 1,57 AZFa, AZFb, AZFc
2 Spinalna svalova atrofia 1,3 1,57 SMN1, SMN2
3 DiGeorge syndrém 1,3 1,57 22q11
4 Paternita Maternita 1,3 1,11 STR markery
5 Deficit alfa-1-antitrypsinu 1,2,3 1,3,4,6 AAT (SERPINAL; 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 Achodroplazia, hypochondroplazia 1,2,3 1,3,4,6 FGFR3 5 exénov
9 Muenke syndrém 1,2,3 1,3,4,6 FGFR3, mutacia:p.Pro250Arg
10 Hluchota 1,23 1,3,4,56,7 GJB2, GJB3, GJB6
11 Deficit GLUT1 1,23 1,3,4,56,7 GLUT1
12 Beta-talasémia 1,2,3 1,3,4,56,7 HBB
13 Periférna krv Hereditarna hemochromatoza 1,2,3 1,3,4,6 g‘fggild Biosystems HFE
14 Porfyria 1,23 1,3,4,56,7 HMBS, PPOX
15 Kongenitalny myastenicky syndrom 1,2,3 1,3,4,6 CHRNE delG
16 Hydrocefalus, X-viazany 1,2,3 1,3,4,6 L1CAM
17 Obezita 1,23 1,3,4,6 LEP, MC4R
18 Familiarna stredomorska horucka 1,2,3 1,3,4,56,7 MEFV
19 Hyper-IgD syndrém 1,2,3 1,3,4,6 MVK
20 Noonan syndrém 1,2,3 1,3,4,6 PTPN11
21 Legius syndrom 1,2,3 1,3,4,56,7 SPRED1
22 Familiarna amyloidna polyneuropatia 1,2,3 1,3,4,6 TTR
23 Trombofilné mutacie 1,23 1,3,4,6 FVL, FIl, MTHFR CT/AC,PAI-1 4G/5G
24 Vysetrenie Specifického DNA variantu 1,2,3 1,2,3,4,56,7 \?;erzilae:té(ggadgor:/c;s’tgk; /ﬁ\esnomntqgll\(lfCac;z?]?)t f-
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25 Mnohopocetné vrodené exostézy 1, 2, 3alalebo 4 1,3,4,56,7,9, 10 EXT1, EXT2

26 Familiarna hypercholesterolémia 1, 2,3 alalebo 4 1,3,4,5/6,7,9, 10 LDLR

27 Rett syndrém 1, 2, 3alalebo 4 1,3,4,5/6,7,9, 10 MECP2, CDKL5

28 Wilsonova choroba 1, 2, 3 alalebo 4 1,3,4,56,7,9,10 ATP7B

29 Cysticka fibroza 1, 2, 3alalebo 4 1,3,4,56,7,9, 10 | Applied Biosystems CFTR

30 Marfan syndrom 1,2,3alalebo4 |1,3,4,56,79 10 |3130xl alebo lllumina, FBN1, TGFBR2

31 Neurofibromatéza 1, 2, 3alalebo 4 1,3,4,56,7,9, 10 gixész;‘ 2000 (v pripade NF1, NF2

32 Fabryho choroba 1, 2, 3alalebo 4 1,3,4,56,7,9, 10 GLA

33 Holt-Oram syndrém 1, 2, 3alalebo 4 1,3,4,56,7,9, 10 TBX5

34 Hereditarny angioedém 1, 2, 3alalebo 4 1,3,4,56,7,9, 10 SERPING1

35 Hereditarna pankreatitida 1, 2, 3alalebo 4 1,3,4,56,7,9, 10 PRSS1, SPINK1

36 Acranius 1,34 1,5,7,9,10

37 Agamaglobulinimia 1,34 1,5,7,9,10

38 Albinizmus 1,34 1,5,7,9,10

39 | Periférnakrv | Alport syndrém 1,34 1,5,7,9, 10

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

41 Amyotroficka lateralna skleréza 1,3, 4 1,5,7,9, 10

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

43 Auriculocondylarny syndrom 1,34 1,5,7,9,10

44 Autizmus 1,34 1,5,7,9,10

45 Autoinflamacné ochorenia 1,34 1570910 lllumina, NextSeq 2000 | Panel génov podra aktualnych poznatkov,

46 Bartter syndrém 1,3,4 1,5,7,9, 10 odbornej vedecke;j literatury a databaz*.

47 CADASIL 1,3, 4 1,910

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

49 Demencia 1,34 1,5,7,9,10

50 Dyslipidémie 1,3, 4 1,5,7,9, 10

51 Dysténia 1,3, 4 1,5,7,9, 10

52 Epidermolysis Bullosa 1,34 1,5,7,9,10

53 Epilepsia 1,34 1,5,7,9,10

54 Familiarna adematdzna polypoza 1,3, 4 1,5,7,9, 10

55 Fanconi anémia 1,34 1,5,7,9,10

56 Feochromocytom 1,34 1,5,7,9,10
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Periférna krv

Gitelman syndréom 1,3, 4 1,5,7,9 10
Glaukém 1,34 1,5,7,9 10
Gorlin syndrom 1,3, 4 1,5,7,9 10
Hemangiom 1,3, 4 1,5,7,9 10
Hereditarna sférocyt6za 1,34 1,5,7,9,10
Hereditarna telangiektazia 1,34 1,5,7,9,10
Hereditarne nefropatie/nefritidy 1,34 1,5,7,9,10
Hereditarne neuropatie 1,3, 4 1,5,7,9 10
Hereditarny karciném prsnika a ovarii 1,3, 4 1,5,7,9, 10
Hirschsprungova choroba 1,34 1,5,7,9,10
Hluchota 1,34 1,5,7,9,10
Holoprozencefalia 1,3, 4 1,5,7,9, 10
Hyperaldosteronizmus 1,34 1,5,7,9,10
Hypereozinofilny syndrom 1,3, 4 1,5,7,9, 10
Hypertenzia 1,3, 4 1,5,7,9, 10
Hypo/hyperkalemicka periodicka paralyza 1,3, 4 1,5,7,9, 10
Hypoparatyre6za 1,3, 4 1,5,7,9 10
Charcot-Marie-Tooth neuropatia 1,3, 4 1,5,7,9, 10
chiLD 1,34 1,5,7,9 10
Cholestaza 1,34 1,5,7,9,10
Choroidopatia 1,3, 4 1,5,7,9 10
Ichty6éza 1,34 1,5,7,9,10
Imunodeficiencie 1,34 1,5,7,9,10
Intersticialna choroba pluc 1,3, 4 1,5,7,9 10
Kavern6zne malformacie 1,34 1,5,7,9,10
Kabuki syndrom 1,34 1,5,7,9,10
Kallman syndrém 1,34 1,5,7,9,10
Kardiopanel 1,34 1,5,7,9,10
Kongenitalna myasténia 1,34 1,5,7,9,10
Kraniosynostozy 1,34 1,5,7,9,10
Lymfedém 1,34 1,5,7,9 10
Lynchov syndréom 1,34 1,5,7,9,10
Makularna dystrofia 1,34 1,5,7,9,10
Makulopatie 1,34 1,5,7,9,10

llumina, NextSeq 2000

Panel génov podla aktualnych poznatkov,
odbornej vedecke;j literatury a databaz*.
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91 Mentalna retardacia 1,3, 4 1,5,7,9 10

92 Migréna 1,34 1,5,7,9 10

93 Mikrocefalia 1,34 1,5,7,9 10

94 Mitochondrialna DNA 1,34 1,5,7,9 10

95 MODY 1,34 1,5,7,9 10

96 Myopatie 1,34 1,5,7,9,10

97 Muskularne dystrofie 1,34 1,5,7,9,10

98 Myotonia 1,34 1,5,7,9,10

99 Nefroticky syndrom 1,34 1,5,7,9,10

100 Neutropénie 1,3, 4 1,5,7,9 10

101 Noonan syndrém 1,3, 4 1,5,7,9, 10

102 Obezita 1,34 1,5,7,9 10

103 Ochorenia malych ciev mozgu 1,34 1,5,7,9 10

104 Ochorenia pecene 1,34 1,5,7,9 10

105 | Periférna krv (Izglr;zrg:(l)z:):tri)gjlvoveho tkaniva, 1,34 1,5,7.9, 10

106 Onkopanel 1,3, 4 1,5,7,09, 10 lllumina, NextSeq 2000 Panel génov podl’e_\ _aktué!nych pozngtk*ov,
107 Osteogenesis Imperfecta 1,3, 4 1,5,7,9, 10 odbornej vedeckej literatlry a databaz’.
108 Pachyonychia congenita 1,3, 4 1,5,7,9, 10

109 Pletencova svalova dystrofia 1,34 1,5,7,9,10

110 Polycystické oblicky 1,34 1,5,7,9,10

111 Polycystické oblicky 1,34 1,5,7,9,10

112 Poruchy pohlavného vyvoja 1,34 1,5,7,9,10

113 Pred¢asna/primarna ovarialna insuficiencia 1,3, 4 1,5,7,9 10

114 Primarna ciliarna diskinéza 1,34 1,5,7,9,10

115 Primarna plicna hypertenzia 1,34 1,5,7,9,10

116 RASopatie 1,34 1,5,7,9 10

117 Retinitis pigmentosa 1,34 1,5,7,9,10

118 Rubistein-Taiby syndrom 1,34 1,5,7,9,10

119 Schwanomatéza 1,34 1,5,7,9,10

120 Skeletalne dysplazie 1,34 1,5,7,9,10

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

122 Spinocerebelarne ataxie 1,3, 4 1,5,7,9, 10
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123 Srdcova arytmia 1,3, 4 1,5,7,9 10
124 Stargardtova choroba 1,34 1,5,7,9,10
125 Stickler syndrém 1,3, 4 1,5,7,9 10
126 Stromalna kornealna dystrofia 1,3, 4 1,5,7,9 10
127 Syndrémy spojené s nizkym vzrastom 1,34 1,5,7,9 10 Panel génov podla aktualnych poznatkov,
128 Syndrémy spojené s vysokym vzrastom 1,34 1,5,7,9,10 odbornej vedecke literatury a databaz".
129 | Periférna krv Tachykardia 1,3,4 1,5,7,9, 10 lllumina, NextSeq 2000
130 Tuberézna skleréza 1,34 1,5,7,9,10
131 Tubulopatie 1,3, 4 1,5,7,9 10
132 Usher syndrém 1,3, 4 1,5,7,9, 10
133 Vrodené anomalie obli¢iek a urotraktu 1,3, 4 1,5,7,9 10
134 Exém - CES, WES 1,3, 4 1,5,7,9, 10 Analyza exdmu na zaklade HPO terminov.

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

Vysvetlivky:
**Princip metody (Polozka RA):

1. Extrakcia nukleovych kyselin - Extrakcia DNA pouzitim komerénych extrakénych a purifikacnych systémov

2. Sekvenovanie DNA Sangerovou metddou - Stanovenie sekvencie DNA a genomickych variantov v kédujucich a regulaénych oblastiach humanneho genému asociovanych s dedi¢nymi
ochoreniami, anotécia a interpretacia genomickych variantov

3. PCR/Fluorescenéna PCR - Amplifikacia vybranych tisekov DNA, detekcia vybranych DNA variantov na zaklade rozdielnej dizky, detekcia velkych génovych prestavieb (delécie /
duplikacie) metédou MLPA v humannych génoch asociovanych s dedi¢énymi ochoreniami

4. Masivne paralelné sekvenovanie - Stanovenie sekvencie DNA, génov, panelov génov, exémov a prifahlych DNA oblasti, bioinformaticka analyza, anotacia a interpretacia genomickych
variantov

Skratky:

RA - rozsah akreditacie

P.¢. — poradové Cislo

SPP_M — Standardny pracovny postup_metédy
HPO - Human Phenotype Ontology

Aktualizacia dokumentu: Mgr. Lucia Lunterova, 4.11.2024
Vydal: PROGENET s.r.o., Osvedcenie o akreditacii ¢. M-072



