31.8.2023 Tisk

STANOVENI ZNAME GENOVE VARIANTY LIDSKEHO GERMINALNIHO GENOMU §
NiZKOU A STREDNi PENETRANCI S PRIMARNE INTRAGENERACNI RELEVANCI

Cislo vykonu:
94339

Autorska odbornost:
(816) laborator 1ékaiské genetiky

Popis:

(Pokud ma vykon jednoznacné indikace, uvedte je.)

Stanovenim zndmé genové varianty s nizkou a stfedni penetranci s primarn¢ intrageneracni relevanci se
rozumi detekce pfitomnosti resp. nepfitomnosti zndmé mutace lidského germinalniho genomu, ktera je
asociovana s chorobou (nebo pravdépodobné asociovand s chorobou) a jejiz pfitomnost zvysuje relativni
riziko onemocnéni maximalné pétinasobné proti populacnimu riziku. Sdileni pro odbornost 222 pro vySetieni
genil kddujicich antigeny erytrocytll a trombocytl za ucelem posouzeni shody mezi darcem a piijemcem
(krve, krevnich slozek, bunék, tkani, organll) nebo shody mezi matkou a jejim ditétem (t€¢hotnou a plodem,
matkou a novorozencem). Vysetteni je indikovano pouze pokud sérologické imunohematologické vysetieni
neposkytne jednoznacny vysledek (pfi nejasném vysledku sérologického imunohematologického vysetfent).
Poznamka:

VysSetteni se typicky provadi u osob, u nichZ klinicky obraz a pomocné vySetieni vzbuzuji podezieni na
onemocnéni s vyraznou genetickou komponentou a u nichz je na zaklad¢ predchozich vySetieni zjevné, ktery
gen ma byt vysetien. Stanoveni zndmé genové varianty je mozné provadét vyuzitim raznych metodickych
pfistupt (obvykle PCR-RFLP, ale i reverzni hybridizace na stripech, kvantitativni PCR a;.)

Cim vykon zaéina:

Ptipravou reakéni smési.

Obsah a rozsah vykonu:

PCR reakce, kontrola kvality PCR produktu, restrikéni $tépeni produktu PCR, rozdéleni restrikénich
fragmentl agardzovou elektroforézou, dokumentace, vyhodnoceni a interpretace vysledk.

Cim vykon konéi:

Vykon kon¢i vydanim zpravy a archivaci vysledku.

Kategorie: P - hrazen plng;
Omezeni mistem: S - pouze na specializovaném pracovisti
Omezeni frekvenci: 30/1 ctvrtleti

Obvykla doba trvani celého vykonu v minutach: 50

Podminky:

(Pokud je omezeni mistem "S",

popiste, ¢im je pracovisté specializované.)

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

Diivod zménového Fizeni:

(V pripade, ze vykon nahrazuje staré metody,

doplnte cisla piivodnich vykonii.)

Sdileni pro odbornost 222 pro vysetieni provadéna za acelem posouzeni vhodného darce pro piijemce krve,
krevnich slozek, bunék, tkdni nebo organti.

Posouzeni medicinské efektivity:
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Ekonomicky dopad:
(Doplnte odhadovany pocet pacientii za rok)

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

DalSi odbornosti:

Kod  Nazev Rezie
222 transfuzni 1ékarstvi 3,51
801 klinicka biochemie 3,51
818 laboratot hematologicka 3,51
823 laboratof patologie 3,51
813 laboratofi alergologicka a imunologicka 3,51
Nositelé:
Potadi Kategorie Funkce Praxe Cas Poznamka Aktualni body
10 K2 JVS 50 382,70
Celkem: 382,70

Primo spotifebovany material - PMAT:
Kod Nazev Dopln¢k Mnozstvi Jednotka Cena  Body

A002272 Pausal PMAT k vykonu 94339 1 912,00 1103,52
Celkem: 912,00 1 103,52
Primo spotiebované 1é¢ivé pripravy - PLP:

Kod  Nazev Doplitek ATC ~ Omezeni Mnozstvi Jednotka Cena Body

Celkem: 0,00 0,00

Pristroje:

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

A001593 Termocykler PCR 6 15000 4 100,00 % 300 000,00 68,27
Celkem: 300 000,00 68,27

ZUM:

Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik
Nézev  Popis
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ZULP:

Kod Nézev

Polozky mimo ¢iselnik

Nazev  Popis
Bodova Piimé Osobni Rezijni Celkem
hodnota 1171,79 382,70 175,50 1730
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