31.8.2023 Tisk

IN SILICO ANALYZA,DOS,UD NEPOPSANYCH VARIANT GENOMOVE DNA NEBO CDNA
LIDSKEHO GERMINALNIHO GENOMU

Cislo vykonu:
94227

Autorska odbornost:
(816) laborator 1ékaiské genetiky

Popis:

(Pokud ma vykon jednoznacné indikace, uvedte je.)

Diagnosticka rozvaha a interpetace vysledku pii prokazani dosud nepopsanych genetickych variant v
genomové ¢i komplementarni DNA. Sdileni pro odbornost 222 pro vySetfeni genii kodujicich antigeny
erytrocytll a trombocytl za ucelem posouzeni shody mezi darcem a piijemcem (krve, krevnich slozek,
bungk, tkani, organti) nebo shody mezi matkou a jejim ditétem (t€¢hotnou a plodem, matkou a
novorozencem). VySetfeni je indikovano pouze pokud sérologické imunohematologické vysetieni
neposkytne jednozna¢ny vysledek (pii nejasném vysledku sérologického imunohematologického vySetient).
Poznamka:

Témét vzdy vyZaduje pouZiti n€kolika predikénich software, které vypocitavaji na zakladé vloZzenych udajii
moznou patogenitu genetické varianty. Dale mize byt in silico analyzovédna potencidlné sestiihova varianta
pomoci programll vyhledavajicich alternativni sestfihovd mista a vazebna mista pro enhancery a silencery
sestfihu. VSechny tyto analyzy vyzaduji pouziti PC a pfistup na internet, pfipadné zakoupeni licence do
databaze.

Cim vykon zaéina:

Prokazanim dosud nepopsané genetické varianty ve vysetfovaném vzorku

Obsah a rozsah vykonu:

Porovnani a prostudovani sekvence vysetifovaného genu a okoli s databazi mutaci (vétSinou HGMD
professional, piipadné jiné databdze mutaci LOVD apod.) a SNPs (napt. NCBI, Ensembl) v¢etné piipadné
revize pracovniho protokolu - 10min. Vyhodnoceni predikénimi programy (napt. SIFT, PolyPhen, Pmut,
ESE, PESE) a porovnani konzervace sekvence dané zdmény u riiznych druht - 20 min. Zapis interpretace do
Iékatské zpravy (piipadné laboratorni dokumentace) - 5 min.

Cim vykon konéi:

Odeslanim pisemné zpravy indikujicimu lékafi a archivaci vysledku na pracovisti

Kategorie: P - hrazen pIng¢;
Omezeni mistem: S - pouze na specializovaném pracovisti
Omezeni frekvenci: bez omezeni

Obvykla doba trvani celého vykonu v minutach: 35

Podminky:

(Pokud je omezeni mistem "S",

popiste, ¢im je pracovisté specializované.)

V ptipadé odbornosti 222 fakultni a krajské nemocnice a Narodni referen¢ni laboratot pro imunohematologii
UHKT; laboratof je k provadéni tohoto vysetieni akreditovana podle zikona upravujiciho posuzovani shody
(viz §28, odst. 3 a 4 Zak. 202/2017 Sb.)

Diivod zménového Fizeni:

(V pripade, ze vykon nahrazuje staré metody,

doplite cisla piivodnich vykonii.)

Sdileni pro odbornost 222 pro vysetieni provadéna za icelem posouzeni vhodného darce pro pfijemce krve,
krevnich slozek, bun¢k, tkani nebo organti.
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Posouzeni medicinské efektivity:

Ekonomicky dopad:
(Doplnte odhadovany pocet pacientii za rok)

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

Dalsi odbornosti:
Kod Nazev

222 transfuzni 1ékarstvi

Nositelé:
Potfadi Kategorie Funkce

v

10 K2 JVS

Piimo spotiebovany material - PMAT:
Kod Néazev

A002251 Pausal PMAT k vykonu 94227

Pfimo spotiebované 1é€¢ivé pripravy - PLP:
Koéd  Nazev

Pristroje:

Kod Nazev D.Z. N.U.
ZUM:

Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik
Néazev  Popis

ZULP:
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Tisk
Rezie
3,51
Cas Pozndmka Aktualni body
35 267,89
Celkem: 267,89

Dopln€k Mnozstvi Jednotka Cena  Body

1 200,00 242,00
Celkem: 200,00 242,00

Dopliiek ATC ~ Omezeni MnoZzstvi Jednotka Cena Body

Celkem: 0,00 0,00

D.P. Procento z vykonu  Cena  Body

Celkem: 0,00 0,00
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Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik
Nazev  Popis

Bodova Piimé Osobni Rezijni Celkem
hodnota 242,00 267,89 122,85 633
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