ANALYZA VARIANT LIDSKEHO GERMINALNIiHO GENOMU NA BIOCIPU

Cislo vykonu:
94231

Autorska odbornost:
(816) laborator 1ékarské genetiky

Popis:

(Pokud ma vykon jednoznacné indikace, uvedte je.)

Metoda pro detekci nebalancovanych zmén a/nebo jednonukleotidovych
polymorfismi(CNV/SV/cnLOH/SNP) v lidském germinalnim genomu. Metoda je zaloZena na vyuziti
pevného nosice - tzv. bio€ipu a pouziva se k detekcei nebalancovanych kryptickych zmén pod detekénim
limitem konven¢nich cytogenetickych metod, k ovéfeni nalezi konvencni cytogenetické analyzy, k pfesnému
uréeni zlomovych mist a analyze rozsahu nebalancovanych zmén na ptestavénych chromosomech, k detekci
absence heterozygozity a uniparentalni disomie. Vykon lze vykazat pii vySetieni u probandl s podezienim na
CNV (delece, duplikace); u geneticky ptibuznych osob ke stanoveni segregace v nalezu v rodin¢ (v¢.
vySetieni rodict ke konfirmaci prenatalniho nalezu u plodu); pfi podezieni na uniparentalni disomii; pro
prenatalni vySetfeni plodu; pro vySeteni produkt koncepce (SP, UUT); pro ptipravu (set-up)
preimplantacniho genetického testovani. Omezeni frekvenci pro rizné indikace je ur¢eno dalsim signalnim
kodem vykonu: 94280 Postnatalni analyza - proband 1/zivot 94281 Prenatalni analyza - 1/plod (v ptipad¢
viceCetné gravidity dalsi dg. 0300) 94282 Analyza produktt koncepce (SP, UUT) - 1/plod 94283 Postnatalni
analyza - PGT set-up - 1/Zivot 94284 Postnatalni analyza (dalsi tkan k prikazu mozaikové formy) - 3/zivot
Poznamka:

Pro vykon bude vyuzit bioCip s miniméalnim rozliSenim 200 kbp. Kalkulace byla provedena s vyuzitim 1
bioCipu s vys$Sim rozliSenim (100 kbp) v poméru 3:7. Stejny vykon se vykazuje 1 pii vyS$Sim rozliSeni.

Cim vykon zadina:

Piipravou reak¢nich smési

Obsah a rozsah vykonu:

Izolovana DNA je amplifikovana, fragmentovana, oznac¢ena fluorochromy a nanesena na pevny nosic¢
(biocip). Po stanovené dobé¢ jsou nenavazané molekuly DNA odmyty a fluorescencni znacky jsou
snimanypomoci specialniho scanneru. Nameétena intenzita fluorochromi je prenesena v digitalni podobé do
pocitace,kde je analyzovana pomoci specifického softwarového programu a vysledek je uloZen v pocitacové
databazia ptipadné vytistén.

Cim vykon konéi:

Kategorie: P - hrazen plné;
Typ vykonu: Ambulantni

Omezeni mistem: S - pouze na specializovaném pracovisti

Omezeni frekvenci: Dle signalniho kodu viz popis vykonu: 94280 1/zivot 94281 1/plod 94282 1/plod 94283
1/zivot 94284 3/zivot

Obvykla doba trvani celého vykonu v minutach: 660

Podminky:

(Pokud je omezeni mistem "S",

popiste, ¢im je pracovisté specializované.)

Pracovisté doklada akreditaci CIA na metodu vysetieni germinalniho genomu na biogipu.

Divod zménového Fizeni:

(V pFipade, ze vykon nahrazuje staré metody,

doplnte cisla puvodnich 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:

Zpusob uhrady v dalSich zemich:

DalSsi odbornosti:
Koéd  Nazev

Nositelé:
Poradi Kategorie Funkce

10 K2 OPLM hodnotitel 2
10 K1 OPLM hodnotitel 1 + lab

Primo spotiebovany material - PMAT:
Kod Nazev

A002253 Pausal PMAT k vykonu 94231

Pfimo spotiebované 1é¢ivé pripravy - PLP:

Kod Nazev

Pristroje:
Kod Nazev

A008486 SW - licence na analyzu
A001520 Microarray scanner
A001593 Termocykler PCR

Lazen - stanice hybridiza¢ni

A001514 automaticka Tecan

ZUM:
Koéd Nazev

Polozky mimo ¢iselnik

Rezie

Praxe Cas Poznamka Aktualni body
120 1170,30
164 639,76
Celkem: 1 810,06

Doplnék Mnozstvi Jednotka Cena Body

1 11 400,00 11 400,00
Celkem: 11 400,00 11 400,00

Doplitek ATC ~ Omezeni Mnozstvi Jednotka Cena Body

Celkem: 0,00 0,00

D.Z.N.U. D.P.Procento z vykonu  Cena Body
1 0 8 0,55 108 900,00 343,15
6 115000 6 0,45 5 000 000,00 3 944,47
6 15000 4 0,50 300 000,00 450,60
6 60000 6 0,50 1 200 000,00 1 201,60

Celkem: 6 608 900,00 5 939,82



Néazev  Popis

ZULP:
Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik
Nazev  Popis

Bodova Piimé Osobni
hodnota 17 339,82 1 810,06

Rezijni
2 950,20

Celkem
22100



