Molekularné genetické metody
Akreditované metody

1. Molekularné genetické vysetreni fragmentacni analyzou:

e nejCastéjSich aneuploidii a pohlavnich chromozomu (13,15,16,18,21,22,X,Y)*
¢ FMR1 genu

e mikrodeleci azoospermického faktoru (AZFa,b,c) na chromozomu Y

e nejcastéjSich mutaci CFTR genu

e Gilbertav syndrom

2. Metoda MLPA:
e nejCastéjsi mikrodele¢ni syndromy
. spinalni muskularni atrofie SMA (vCetné prenasecdstvi)
e Duchennova / Beckerova muskularni dystrofie DMD/BMD)
e delece/amplifikace BRCAL genu
e delece/ duplikace BRCA2, CHEK2, PMS2 genl
e delece/ duplikace MHL1, MSH2, MSH6, MUTYH, EPCAM, gent
e delece/ duplikace PALB2, RAD50, RAD51C, RAD51D

w

Stanoveni HLA znaku asociovanych s celiakii*

4. Metoda restrikéni hybridizace
¢ laktézova intolerance*
e TPMT (thiopurin S-metyltransferaza)

5. Stanoveni HLA znaku B*27 (asociovano s morbus Bechtérev)*

6. Metoda array CGH

7. VySetreni vybranych gent masivnim paralelnim sekvenovanim
(MPS)

8. Sangerovo sekvenovani vybranych genu

9. Metoda RT PCR (LAMP smycky)
e mutace faktoru V Leiden G1691A
e mutace protrombinu G20210A v genu pro koagulaéni faktor Il
e deficience alfa-1-antitrypsinu (SERPINAL) uplatnéna flexibilita_ FLEX
Vysetfeni 3. az 5. muze indikovat Iékaf mimo odbornost 208

Neakreditované metody
1. Metoda MLPA:

e X-vazané MR
e Rettiv a Rett-like syndrom
o vySetfeni ¢astych mutaci genl autistického spektra
2. Molekularné genetickeé vysetreni metodou PCR analyzy
s restrikénim Stépenim
e polymorfismus mutace rs3750920 TOLLIP genu



*Tato vySetreni se provadi i ze vzorkd bukalniho stéru.

Vzorky se pfrijimaji kazdy vSedni den v dobé 7:30 — 14:00

ve zkumavce s fyziologickym roztokem (choriové klky, prokukty koncepce a solidni tkané,
bukalni stér)

e ve zkumavce s EDTA (periferni krev)
e izolovana DNA (z jiného pracovisté)



