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Provozovna Karlovy Vary, Laboratof 1ékafské genetiky

A

VySeti‘eni:
Pofr-. Analyt/ Princip vySetieni Identifikace postupu/ VySetfovany material Stupné
¢islo parametr/diagnostika pristrojové vybaveni volnosti!
816 - Laborator lékarské genetiky
Vysetfeni konstituéniho | Konvenéni SOP - 01, vydéni 15. Fetéln{ a periferni A, B,D
1. karyotypu cytogenetickd krev, plodova voda
analyza
Vysetfeni konstitu¢nich | FISH SOP - 02, vydani 18. Fetéln{ a periferni A, B,D
’ chromozomovych krev, blastomera,
) aberaci plodova voda, tkan
plodu
Vy3etienf variant Real-Time PCR | SOP —04, vydani 13.; Biologicky materidl | A B, C
3. germindlniho genomu P - 10, vydani 7. obsahujici
nukleovou kyselinu
VySetfeni aCGH SOP — 15, vydani 12.; Fetalni a periferni | A, B, D
nebalancovanych P - 10, vydani 7.; krev, bukalni stér,
chromozomovych P- 11, vydéni 8.; plodova voda, tkén
/# b o
aberaci Roche Nimble Gen MS200; plodu, trofektoderm
4. SurePrint G3 CGH ISCA
v2, 8x60K (Agilent
Technologies);
GenetiSure Pre-Screen
Array 8x60K (Agilent
Technologies)
VysSetfeni variant MLPA SOP - 17, vydani 4.; Biologicky materidl | A B, C
5. germindlniho genomu P - 10, vydani 7.; obsahujict )
ABI3130 nukleovou kyselinu
VysSetfen{ variant PCR s SOP - 18, vydéni 4.; Biologicky materidl | A B, C
germindlniho genomu fragmentacni SOP — 20, vydéni 3.; obsahujici )
analyzou SOP — 21, vydéni 4 nukleovou kyselinu
6. SOP - 22, vydani 4.;
P-10,7;
ABI3130
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CESKY INSTITUT A
PRO AKREDITACI, O.P.S.

Seznam ¢innosti v ramci flexibilniho rozsahu akreditace

Upiesnéni rozsahu akreditace:

Odbornost /
por. ¢islo

Detailni informace k ¢innostem v rozsahu akreditace

816/3

™

mutace A1298C v genu pro MTHFR

mutace C677T v genu pro MTHFR

Leidenské mutace G1691A v genu pro Faktor V

mutace 20210A v genu pro Protrombin (Faktor II)

mutace 4G/5G v genu PAI-1 (Plasminogen Activator Inhibitor-1)

816/5

geny GJB2, SMNI

816/6

STR markery (QF-PCR)

D13S742, D13S252, D13S305, D13S1492, D13S634, D13S800, D13S628, GATA178F11, D18S976, D18S1002,
D18S535, D18S978, D18S386, D18S1364, D21S11, D21S1435, D21S1442, D21S1444, D21S2055, D21S1411,
D21S1446, DXYS218, AMELX, ZFX, T1, DXS981, T3, DXYS267, DXS1187, XHPRT, DXS2390, SRY,
AMELY, ZFY

CFTR

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, T338I, F508del, I336K, 1677delTA,
R334W, 3272-26A>G, 1078delT, 2183AA>G, 2184insA, 2143delT, IVS8 5T/7T/9T, 9-13TG

MDY
sY14, ZFY, sY86, sY84, sY127, sY134, sY254, sY255

Vysvétlivky:

I Zavedené stupné volnosti podle MPA 00-09-...:

A - Flexibilita tykajici se dokumentovaného postupu vysetfeni / odbéru

B - Flexibilita tykajici se techniky

C - Flexibilita tykajici se analyti/parametra

D - Flexibilita tykajici se vySetfovaného materidlu

Neni-li uveden Zadny stupen volnosti, nemtze laboratoi pro dané vysetfeni uplatiiovat flexibilni pfistup k rozsahu akreditace.

Skenovani Cipu je provadéno jako externi sluzba poskytovand jinym pravnim subjektem..

aCGH komparativni genomov4 hybridizace na ¢ipu

CFTR gen Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator
FISH fluorescencni in situ hybridizace

GJB2 gen pro gap junction beta-2 protein

MDY mikrodelece chromozomu Y

MLPA mnohondsobnd amplifikace z4visla na ligaci sond

PCR polymerizova fet€zovd reakce

QF-PCR kvantitativni fluorescenéni polymerdzova fetézovd reakce
SMN1 gen survival of motor neuron

™ trombofilni mutace

STR kratké tandemové repetice

Real-Time PCR PCR v redlném case
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