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VySetfeni:
e PFesny nazev Identifikace
Pofadové " g
*sislo. postupu vySetieni postupu vySetieni Predmét vySetFeni
816 - Laboratof l1ékaiské genetiky
Cytogenetické vySetieni b g
L. ytog y SOP-01-01 Choriové tkan

z choriovych klki (CVS)

Cytogenetické vySetfeni Plodovi wois

2. amniocytd z plodové SOP-01-02
vody
Detekce cytogenetickych Periferni krev, plodova
A zmeén metodou voda, choriova tkan,
. fluorescenéni in situ SRR biopticka tkan, bukalni stér,
hybridizace (FISH) spermie
g, | Cytogeneticke vySclfeol | oop 5.1 Periferni krev
lymfocytii periferni krve
Detekce mutace F508del
v genu CFTR pomoci Periferni krev, bukalni stér,
S PCR s fluorescenéné SOP-03-01 choriové klky, plodova
znalenym primerem na voda a DNA
kapilarni elektroforéze
Detekce mutace ;
Periferni krev, bukalni stér
CFTRdele2,3(21 kb) v - ’ Mot
6. genu CFTR uZitim PCR SOP-03-02 choriové klky, plodova

a analyzou v gelu voda a DNA

Test  mikrodeleci Y|

) Periferni krev, bukalni stér,
chromozomu v oblasti

s AZF ufiim Multiplex SOP-03-03 choriové klky, plodova
, 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)fragmenta¢ni voda a DNA

analyzou**
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Analyza mutaci genti
BRCAI a BRCA2
metodou MPS a

10. . SOP-03-13 Periferni krev a DNA
sekvenovanim podle
Sangera a MLPA u genu
BRCA1
Pozn.:

*kit CF StripAssay, ViennaLab Diagnostics GmbH: 34 nejdast&j$ich mutaci a intragenovy polymorfismus Tn variant (5T,
7T, 9T) v intronu 8 v genu CFTR: CFTRdel2,3 (21kb), 1507del (-ATC), F508del (-CTT), 1717-1G>A, G542X, GSS1D,
R553X, RS60T, 2143delT, 2183AA>G, 2184delA, 2184insA, 2789+5G>A, R1162X, 3659delC, 3905insT, W1282X,
NI303K, G8SE, 394delTT, RI117H, Y122X, 621+1G>T, 711+1G>T, 1078delT, R334W, R347H, R347P, A455E,
1898+1G>A, 3120+1G>A, 3272-26A>G, Y1092X, 3849+10kbC>T, IVS8 5T/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, L1065P, W1282X, R347H, R347P, 1507del, T3381, F508del, 1336K. 1677delTA, R334W, 3272-
26A>G, 1078delT, 2183AA>G, 2184insA, 2143delT, 5T(9-13TG)
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