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. . . Polozka rozsahu
L. Objekt vySetrenia sl
Oznacenie akreditacie . L, . .
Setrenia Biologicky Koncové analytické zariadenie
w gicky Parametre Princip (&.)/SPP
material
PK, BS, - ; . % . . .
A, LDT Gs Izoladcia DNA, manuélna Izolacia DNA (1)/SPP 1 Qubit 2.0, Qubit Flex (Invitrogen)
NA, LDT SL Izolacia DNA, manualna Izolacia DNA Qubit 2.0, Qubit Flex (Invitrogen)
A, LDT PK, BS, GS | Izolacia DNA, automatickd lzolacia DNA (1)/&pp 1 | PurePrep Mini (iST, Innuscreen GmbH),
’ T ’ Qubit 2.0, Qubit Flex (Invitrogen)
A, LDT gDNA Gilbertov syndrém, gén UGT1A1, prométor
A, CE/IVD gDNA Syndréom fragilného X (FRAX), gén FMR1 (CGG repet.) Fluor. PCR (2)/SPP 2 SeqStudio (Applied Biosystems)
A, CE/IVD gDNA Cysticka fibréza, gén CFTR, 68 DNA variantov
A, CE/IVD gDNA Mikrodelécie Y-chromozému, gény AZFa, AZFb, AZFc
. e - Fluor. PCR, Real-Time SeqStudio, QuantStudio 3,
BRCA ,32 t h t BRCA1/2v SR L v . K .
A, LDT gDNA screen najcastejSich mutéacii génov v SR populacii PCR (2, 3)/3PP 2, 3 QuantStudio 5 Dx (Applied Biosystems)
Trombofilie, gén F5 (Leiden), gén F2 (c.20210G>A), gén MTHFR (c.677C>T, . .
A, CE/IVD gDNA c.1298A>C), gén PAI (c.-817dupG ) Quan.tStUC.iIO 3, QuantStudio 5 Dx
A, CE/IVD gDNA Hemochromatéza, gén HFE, p.C282Y, p.H63D, p.S65C (Applied Biosystems)
A, CE/IVD gDNA Celiakia, HLA alely DQ2.2, DQ2.5, DQ8, DR4 AriaMx (Agilent), QuantStudio 5 Dx
(Applied Biosystems)
A, CE/IVD gDNA Laktézova intolerancia, gén LCT (c.-13910T>C, c.-22018A>G) gsil;'me PCR(3)/ QuantStudio 3, QuantStudio 5 Dx
A, LDT gDNA Histaminova intolerancia, gén AOC1 (c.-691G>T, c.-594A>T, c.47C>T, c.995C>T) (Applied Biosystems)
A LDT DNA DentalGEN, vybrané DNA varianty v génoch IL1A, IL1B, IL1RN, HLA-DRB1*04, TNFA, QuantStudio 3, QuantStudio 5 Dx
’ g IL6, IL19, GLT6D1, NIN (Applied Biosystems), AriaMx (Agilent)
A, CE/IVD gDNA TPMT deficiencia, alely *2, *3A, *3B, *3C QuantStudio 3, QuantStudio 5 Dx
(Applied Biosystems)
Wilsonova choroba, gén ATP7B - vybrané najcastejSie varianty c.1340del4,
A LDT gDNA €.2332C>G, ¢.2336G>A, c.3207C>A, c.3402delC
A, LDT DNA Vysetrenie $pecifického DNA variantu, definovat gén a variant Priame DNA SeqStudio (Applied Biosystems)
’ g y P ’ g sekvenovanie (4)/SPP 4 q PP 4
A, LDT gDNA Wilsonova choroba, gén ATP7B
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A, LDT gDNA VySetrenie génov/panelov génov pristupom CES alebo WES Masivne paralelné NextSeq 1000/2000 (Illumina)
A, LDT Cysticka fibréza, gén CFTR sekvenovanie (5)/SPP 5
A, LDT Juvenilnd myoklonicka epilepsia, gény LGI1, CLCN2, GABRA1
A, LDT Epilepsia— ADNFLE, gény CHRNA2/4, CHRNB2
A, LDT Cadasil 1 syndrom, gén NOTCH3
A, LDT Speech-language syndrém 1, gén FOXP2
A, LDT Progres. externa oftalmoplégia, gén POLG
A, LDT Usher syndrém, gén MYO7A
A, LDT Marfan syndrém, gény FBN1, TGFBR2
A, LDT Osteogenesis imperfecta 1a 2, gény COL1A1, COL1A2
A, LDT Stickler syndrém, gén COL2A1
A, LDT Kleidokranialna dysostéza, gén RUNX2
A, LDT Vitamin D rachitida typ 1, gén PHEX
A, LDT Crouzon syndrém, gén FGFR2
A, LDT Hereditarny karciném prsnika/ovaria, gény BRCA1, BRCA2, CDH1
A, LDT Lynchov sydrém (HNPCC), gény MLH1, MSH2, MSH6
A, LDT Famil. adenomatd6zna polypéza, gén APC Masivne paralelné
A, LDT gDNA Neurofibromatéza typ 1 a 2, gény NF1, NF2 sekvenovanie (5)/SPP 5 NextSeq 1000/2000 (Illumina)
A, LDT Tuberézna skleréza, gény TSC1, TSC2
A, LDT Xeroderma pigmentosum, gén XPA
A, LDT Hereditarna pankreatitida, gény PRSS1, SPINK1, CTRC, PRSS2
A, LDT Atypicky hemolyticky uremicky sy, gén CFH
A, LDT Familidrna stredomorska horucka, gény MEFV, MVK
A, LDT Hereditarny angioedém, gén SERPING1
A, LDT Imunodeficiencia typu 2 - TACI, gén TNFRSF13B
A LDT Noonanovej syndrém, gény PTPN11, RAF, BRAF, HRAS, KRAS, NRAS, MEK1, MEK2,
’ SOS1, SHOC2, CBL
A, LDT Cohenov syndrém - COH1, gén VPS13B
A, LDT Oculo-dentodigital syndrom, gén GJAT
A, LDT Popliteal-Pterygium syndrom, gén IRF6
A, LDT Angelman syndréom, gén UBE3A
A, LDT Bartterov syndrém, gén CLCNKB
A, LDT AD polycysticka choroba obli¢iek, gény PKD1, PKD2
A, LDT Cerebralne kavernézne malformacie, ggény CCM1 (KRIT1), CCM2, CCM3 (PDCD10)
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A, LDT Alzheimerova choroba, gény PSEN1, PSEN2
A, LDT Duchenne/Becker muskul. dystrofia, gén DMD
A, LDT Niemann-Pick syndrém, gény NPC1, NPC2, SMPD1
A, LDT Panel génov pre Imunologické ochorenia, podla HPO databazy
A, LDT Panel génov pre Kolagenopatie/ Osteochondrodysplazie, podta HPO databazy
A, LDT Panel génov pre Nefropatie a podla HPO databazy Abnormalna morfolégia obli¢iek
A, LDT Panel génov pre Rasopatie a Neurofibromatézu, podla HPO databazy
A, LDT Panel génov pre Kardiomyopatie, podla HPO databazy
A, LDT Panel génov pre Neurodegenerativne ochorenia, podla HPO databazy
A, LDT Panel génov pre Polyneuropatie/ Neuropatie, podla HPO databazy
A, LDT Panel génov pre Epilepsie, podla HPO databazy Masivne paralelné
A, LDT gDNA Panel génov pre Neuromuskulérne ochorenia, podla HPO databazy sekvenovanie (5)/§PP 5 | NextSeq 1000/2000 (Illumina)
A, LDT Panel génov pre Mitochondridlne och. (jadrové a mtDNA gény), podla HPO databazy
A, LDT Panel génov pre, podla HPO databazy Abnormélna morfoldgia sietnice
A, LDT Panel génov pre Hereditarne onkologické syndrémy a HBOC, podla HPO databéazy
A, LDT Panel génov pre Hypoténie, podla HPO databazy
A, LDT Panel génov pre Poruchy intelektu, podla HPO databazy
A LDT GENSscreen, masivne paralelné sekvenovanie, panely génov (metéda CES, cca 5 500
’ génov)
A, LDT EXOMscreen, celo-exdmové sekvenovanie (cca 20 000 génov)
A LDT ONCOscreein, panel génov asociovanych s hereditarnymi onkologickymi
’ syndrémami (prsnik, hrubé ¢revo, pankreas, pokozka, Zaludok) podla HPO databazy
NA, CE/IVD/LDT aDNA NUTRIscrgen, kombinéci? vyé’e‘treniceliaI‘(ia, laktozova intolerancia, histaminova Real-Time PCR Quan.tStuc.iio 3, QuantStudio 5 Dx
intolerancia (LDT) a fruktézova intolerancia (Applied Biosystems)
NA, LDT gDNA DentalBAC, detekcia 12 paropatogénnych baktérii Real-Time PCR Arlal\/!x (Ag'llent), QuantStudio 5 Dx
(Applied Biosystems)
NA, LDT gDNA Alopécia, vybrané DNA varianty v génoch EDA2R, AR, na chr. X a 20 Real-Time PCR
NA, CE/IVD gDNA Fruktézova intolerancia, vybrané DNA varianty v géne ALDOB Real-Time PCR Quan.tStuc.IIO 3, QuantStudio 5 Dx
(Applied Biosystems)
NA, CE/IVD gDNA Psoriaza, alely HLA-C*06 Real-Time PCR
NA, CE/IVD gDNA Cardio/Alzheimer gén APOE, rizikové alely E2, E3, E4 Real-Time PCR
NA, CE/IVD gDNA Spinocerebelarna ataxia, 3nt expanzie v génoch asociovanych s SCA Fluor. PCR
NA, CE/IVD gDNA Friedreichova ataxia, 3nt expanzie v géne FRDA Fluor. PCR SeqgStudio (Applied Biosystems)
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NA, CE/IVD gDNA TromboGEN, vybrané DNA varianty v génoch F5, F2, MTHFR, PAI Fluor. PCR SeqStudio (Applied Biosystems)
KardioGEN, vyb 5 DNA variant 5 h ACE, ITGB3, FGB, F13A1, AGT, AGTR1,
NA, CE/IVD gDNA ops o prane ERAvaran yveenoe Fluor. PCR
NA, CE/IVD gDNA KardioGEN Plus, kombinacia TromboGEN a KardioGEN Fluor. PCR SeqStudio (Applied Biosystems)
PREVENTscreen, skriningové vySetrenie prena$acstva najcastejsich patologickych Fluor. PCR. priame DNA
NA, CE/IVD/LDT gDNA mutacii zavaznych genetickych ochoreni (v génoch CFTR, SMN1/LDT, SMN2/LDT, X ? .p SeqStudio (Applied Biosystems)
sekvenovanie
GJB2/LDT)
PREVENTscreen Plus, skriningové vysetrenie prenaSacstva najcastejsich zadvaznych Fluor. PCR. priame DNA
NA, CE/IVD/LDT | gDNA genetickych ochoreni (v génoch CFTR, SMN1/LDT, SMN2/LDT, GJB2, SERPINA1/LDT, sekvénovahiz SeqStudio (Applied Biosystems)
HFE, UGT1A1/LDT, ATP7B/LDT)
NA, LDT gDNA MLPA analyza, CNV varianty vo vybranych génoch Fluor. PCR SeqStudio (Applied Biosystems)
NA, LDT gDNA Deficiencia A1AT, gén SERPINAT (Z alela) Priame DNA sekvenovanie | SeqStudio (Applied Biosystems)
AriaMx (Agilent), QuantStudio 5 Dx
NA, LDT gDNA CarioBac, detekcia 6 kariogénnych baktérii Real-Time PCR . ( g, ),Q
(Applied Biosystems)
Masivne paralelné
NA, LDT gDNA BacBIOM, oralny bakteriom sekvenovanie, Custom iSeq (Illumina)
Twist panel
Masivne paralelné
NA, LDT gDNA FarmaGEN, analyza haplotypov v génoch CYP2D6, CYP2C19 sekvenovanie, Custom iSeq (Illumina)
Twist panel
. . Masivne paralelné
FarmaGEN Plus, analyza haplotypov, resp. SNP v génoch CYP2B6, CYP2C9, . . .
NA, LDT gDNA CYP2C19, CYP2D6, SLCO1B1, CYP3A5, CYP4F2, DPYD, TPMT, VKORC1 ;‘?V'I(;’fgzxz["e Custom iSeq (Illumina)

Vysvetlivky skratiek:

- PK - periférna krv,

. BS - bukalny ster,

. GS - gingivalny ster,

. SL-slina,

. gDNA - genomicka DNA,

- A -vySetrenia akreditované normou ISO 15189, -
= NA - vySetrenia neakreditované, ale vykonavané

v stlade s normou ISO 15189, =
. N - vySetrenie neakreditované, =
. CE - certifikovana analyticka suprava na vySetrenie, .
. CE/IVD - certifikovana analyticka suprava na

vySetrenie urena na in vitro diagnostiku,

LDT - interne laboratérne vyvinuty (inhouse) test (z angl. Laboratory

developed test),

HPO - Human Phenotype Ontology databaza,
SPP - $tandardny pracovny postup,
PCR - polymerazova retazova reakcia
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PRINCIPY akreditovanych metéd (polozky rozsahu akreditacie RA):

1.

aprobd

Izolacia DNA - vychodiskovy material: periférna krv a bunkovy ster (bukalny alebo gingivalny), vysledkom je izolovana genomicka DNA. Metodika
nevedie k vytvoreniu vysledku vySetrenia, predstavuje Ciastkovy krok, ktory sa vyuziva v dalSich principoch.

PCR amplifikacia/ fluorescen¢na PCR - vychodiskovy material: genomicka DNA. Metodika vedie k vytvoreniu vysledku vySetrenia.

Real Time PCR - vychodiskovy material: genomicka DNA. Metodika vedie k vytvoreniu vysledku vySetrenia.

Priame DNA sekvenovanie - vychodiskovy material: PCR produkt. Metodika vedie k vytvoreniu vysledku vySetrenia.

Masivne paralelné DNA sekvenovanie - vychodiskovy material: genomicka DNA. Metodika vedie k vytvoreniu vysledku vySetrenia.




