ANALYZA VARIANT LIDSKEHO GERMINALNIiHO GENOMU NA BIOCIPU

Cislo vykonu:
94231

Autorskéa odbornost:
(816) laborator lékaiské genetiky

Popis:

(Pokud ma vykon jednoznacné indikace, uvedte je.)

Metoda pro detekci nebalancovanych zmén a/nebo jednonukleotidovych polymorfisma
(CNV/SV/cnLOH/SNP) v lidském germindlnim genomu. Metoda je zaloZzend na vyuziti pevného nosice - tzv.
bioCipu a pouziva se k detekci nebalancovanych kryptickych zmén pod detekénim limitem konvenénich
cytogenetickych metod, k ovéfeni ndlezi konvencni cytogenetické analyzy, k pfesnému urceni zlomovych
mist a analyze rozsahu nebalancovanych zmén na prestavénych chromosomech. Vykon lze vykazat pti
vySetieni u probandt s podezienim na CNV (delece, duplikace); u geneticky ptibuznych osob ke stanoveni
segregace v nalezu v roding (v¢. vySetieni rodici ke konfirmaci prenatélniho nalezu u plodu; pii podezieni na
uniparentalni disomii; pro preimplanta¢ni genetické testovani. Uprava vykonu umozni uéelné vyuziti novych
technologii bez navysSeni nakladl na vySetieni.

Poznamka:

Cim vykon zaéina:

Ptipravou reak¢nich smési

Obsah a rozsah vykonu:

Izolovana DNA je amplifikovana, fragmentovana, oznacena fluorochromy a nanesena na pevny nosic
(bio€ip). Po stanovené dob¢ jsou nenavazané molekuly DNA odmyty a fluorescen¢ni znacky jsou snimany
pomoci specialniho scanneru. Nameétena intenzita fluorochromt je pienesena v digitalni podobé¢ do pocitace,
kde je analyzovana pomoci specifického softwarového programu a vysledek je ulozen v pocitacové databazi
a pripadné vytisten.

Cim vykon konéi:

Vydanim zpravy a archivaci vysledku.

Kategorie: P - hrazen plng&;

Omezeni mistem: S - pouze na specializovaném pracovisti
Omezeni frekvenci: 6/1 rok

Obvykla doba trvani celého vykonu v minutach: 900
Podminky:

(Pokud je omezeni mistem "S",
popiste, ¢im je pracovisté specializované.)

Diivod zménového fizeni:

(V pripade, Ze vykon nahrazuje staré metody,
dopliite cisla pitvodnich vykonii.)

Aktualizace indikaci, OF, sdileni a kalkulace vykonu

Posouzeni medicinské efektivity:

Ekonomicky dopad:
(Doplnte odhadovany pocet pacientii za rok)

Porovnani s prokazanym lé¢ebnym prinosem:



Zpisob uhrady v dalSich zemich:

Dalsi odbornosti:

Kod  Nazev Rezie

Nositelé:

Potadi Kategorie Funkce Praxe Cas Poznamka Aktudlni body

10 K2 OPLM 480 4 681,20
Celkem: 4 681,20

Piimo spotfebovany material - PMAT:
Kod Nazev Doplnék Mnozstvi Jednotka Cena Body

A002253 Pausal PMAT k vykonu 94231 1 17 122,00 20 717,62

Celkem: 17 122,00 20 717,62

Piimo spotiebované 1é¢ivé pripravy - PLP:
Kéd  Nazev Dopliick ATC ~ Omezeni Mnozstvi Jednotka Cena Body

Celkem: 0,00 0,00

Pristroje:
Kod Nézev D.Z.N.U. D.P.Procento z vykonu  Cena Body
A001593 Termocykler PCR 6 15000 4 1,00 300 000,00 122891

A001514 Lazen - §ta1}1ce hybridizac¢ni
automaticka Tecan

A001520 Microarray scanner 6115000 6 1,00 2 300 000,00 6 281,08
Celkem: 3 800 000,00 10 787,07

6 60000 6 1,00 1 200 000,00 3 277,08

ZUM:
Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik
Nazev  Popis

ZULP:
Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik



Nazev  Popis

Bodova Piimé Osobni Rezijni Celkem
hodnota 31 504,69 4 681,20 4 023,00 40 209



