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1 -3 pracovni dny

Molekuldrné genetické vySetfeni aneuploidii chromozom( 13, 18, 21, X a Y metodou
QF PCR u plodovych vod, choriovych klkd;’

1 -10 pracovnich dnt

Molekuldrné genetické vySetfeni aneuploidii chromozoma 13, 15, 16, 18, 21,22, Xa Y
metodou QF PCR u periferni krve, bukalni sliznice, produkt( koncepce a jinych tkani ’
Molekuldrné genetické vysetfeni Calretikulinu, JAK2

Molekuldrné genetické vysetteni alfalantitrypsinu *

Molekularné genetické vysSetreni trombofilnich mutaci v genech pro FV-Leiden

(G1691A), FIl Protrombin (G22010A) 2

Stanoveni HLA znak{ asociovanych s celiakii a s Morbus Bechtérev ?
Molekuldrné genetické vysetfeni lakt6zové intolerance 2

Molekularné genetické vy3etieni TPMT (thiopurin S-methyltransferaza)
Molekuldrné genetické vysetfeni Gilbertova syndromu 2

Molekuldrné genetické vySetfeniTOLLIPgenu ’

do 10 pracovnich dnti - STATIM

Chromozomové vy3etfeni periferni krve - karyotyp '

do 25 pracovnich dnti

Chromozomové vy3etieni plodové vody ’

Chromozomové vySetreni periferni krve (karyotyp, ziskané chromozomové aberace,
choriovych klkd, produktli koncepce a jinych tkani, FISH) ’

Molekuldrné genetické vysetfeni mikrodele¢nich syndrom(, SMA - spinaini
muskularni atrofie, DMD/BMD Duchennovy/Beckerovy muskularni dystrofie metodou
MLPA, CMT, EXT1 ¢

Molekularné genetické vy3etfeni syndromu fragilniho X ’

Molekuldrné genetické vySetfeniCFTRgenu 2

Molekularné cytogenetické vysetieni array CGH ?

1-8tydna

Molekuldrné genetické vySetrfeni X-vazanych mentalnich retardaci, mutaci gent
autistického spektra, Rettova syndromu, metodou MLPA g

1 -3 mésicu

Molekularné genetické vy3etieni vybranych gend Sangerovym sekvenovanim 2
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e Molekularné genetické vysetreni vybranych genti MPS ( custom panel - FH, EPI,

HER,)(statim) °
e Molekuldrné genetické vySetreni vybranych genli MPS ( custom panel - EPI, FH,

Wilsonova choroba) “
e Molekuldrné genetické vysetieni vybranych gend MPS - WES(IBD, Cholestazy) 2

1 -6 mésicl
e Molekularné genetické vysetreni vybranych gent MPS (custom panel - HER) 2
e Molekularné genetické vy3etieni vybranych genti MPS - WES ?

" Pro uvedené vysetreni nelze vyuZit standartni referencni sekvence lidského genomu.
2 Ndvaznost na referencni sekvenci je uvedena na vysledkovém listé.



