30. 11. 2023 Tisk

PRIMA SEKVENACE DNA LIDSKEHO GERMINALNIHO GENOMU

Cislo vykonu:
94221

Autorska odbornost:
(816) laborator lékarské genetiky

Popis:

(Pokud ma vykon jednoznacné indikace, uvedte je.)

Vykon slouZzi ke stanoveni sekvence nukleotidli jednoho amplikonu genomické DNA ¢i cDNA lidského
germindlniho genomu a po porovnani s referencni sekvenci k odhaleni genové varianty, ktera je asociovana
nebo pravdépodobné asociovana s chorobou (patogenni mutace).

Poznamka:

Sekvenovani genu Sangerovou metodou je referencni metodou pro piesné urceni genetickych variant ve
vySetfovaném vzorku. Zatazeni nového vykonu odstrani nepiehledné vykazovani molekularné genetickych
vySetfeni opakovanym vykazovanim vykont zalozenych na PCR technologii bez ohledu na skute¢né
pouzitou techniku a charakter genomové varianty (germinalni x somaticky genom).

Cim vykon zadina:

Ptipravou reak¢nich smési pro amplifikaci jednoho useku genu.

Obsah a rozsah vykonu:

PCR reakce, pfecisténi PCR produktu, kontrola mnozstvi a kvality PCR produktu a méteni koncentrace
DNA na spektrofotometru, vlastni sekvenacni reakce na obou vldknech DNA, pfecisténi obou sekvenacnich
reakcei kitem, separace fragmentti na kapilarnim sekvenatoru. Alternativn¢ obohaceni o vybrané useky
genomu, oznaceni identifikacnimi sekvencemi a sekvenacni reakce metodou NGS. Vyhodnoceni sekvence na
obou vlaknech, sepsani zpravy o vySetfeni amplikonu, u genetickych variant se zndmym dopadem na fenotyp
je soucasti tohoto vykonu i interpretace nalezu.

Cim vykon konéi:

Vykon kon¢i vydanim zpravy a archivaci vysledku.

Kategorie: P - hrazen pIng¢;

Omezeni mistem: S - pouze na specializovaném pracovisti
Omezeni frekvenci: 30/1 ctvrtleti

Obvykla doba trvani celého vykonu v minutach: 35
Podminky:

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

Diivod zménového Fizeni:

(V pripade, Ze vykon nahrazuje staré metody,

doplite cisla pitvodnich vykonii.)

Presné urceni genetickych variant konkrétniho genu ve vysetfovaném vzorku je v souc¢asnosti mozn¢ jak
sekvenovanim Sangerovou metodou (piivodni referen¢ni metoda), tak 1 sekvenovanim metodou NGS. Typ
pristroje v RL beze zmén, aby nedoslo ke zméné kalkulace a navysSeni ptivodni racionalni ceny vykonu.

Posouzeni medicinské efektivity:

Ekonomicky dopad:
(Doplnte odhadovany pocet pacientii za rok)

Porovnani s prokazanym lé¢ebnym piinosem:
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Zpusob uhrady v dalSich zemich:

DalSi odbornosti:

Kod  Nazev Rezie
Nositelé:
Poradi Kategorie Funkce Praxe Cas Poznamka Aktualni body
10 K2 JVS 35 308,34
Celkem: 308,34

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

A002248 Pausal PMAT k vykonu 94221 1 1 457,00 1762,97

Celkem: 1 457,00 1 762,97

Primo spotrebované 1é¢ivé pripravy - PLP:
Koéd  Nazev Dopliteck ATC  Omezeni Mnozstvi Jednotka Cena Body

Celkem: 0,00 0,00

Pristroje:

Kod Nazev D.Z.N.U. D.P. Procento z vikonu  Cena Body

A001436 Analyzdtor geneticky s kapildrni 6 125000 6 100,00 % 2 500 000,00 265,50

elektroforesou

A001593 Termocykler PCR 6 15000 4 100,00 % 300 000,00 47,79
Celkem: 2 800 000,00 313,29

ZUM:

Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik
Nézev  Popis

ZULP:
Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik
Nézev  Popis

https://szv.mzcr.cz/ZmenovaRizeni/Tisk/816-2023-10-30-01-15-42 2/3



30. 11. 2023 Tisk

Bodova Piimé Osobni Rezijni Celkem
hodnota 2 076,26 308,34 141,40 2526
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