31.8.2023 Tisk

CILENE STANOVENI PRIVATNI MUTACE LIDSKEHO GERMINALNIHO GENOMU

Cislo vykonu:
94345

Autorska odbornost:
(816) laborator lékarské genetiky

Popis:

(Pokud ma vykon jednoznacné indikace, uvedte je.)

K analyze privatni mutace se obvykle pouziva sekvenovani jednoho amplikonu lidského germinalniho
genomu. Syntéza novych primert je u tohoto typu vySetieni vzdy soucasti kalkulace. Jedna-li se o ovéteni
mutace u probanda, pouzivaji se primery odli$né od piivodnich, kterymi byla zjisténa mutace specificka pro
rodinu. Sdileni pro odbornost 222 pro vySetfeni gend kddujicich antigeny erytrocytl a trombocytd za ucelem
posouzeni shody mezi darcem a ptijemcem (krve, krevnich slozek, buné€k, tkani, organii) nebo shody mezi
matkou a jejim ditétem (t€hotnou a plodem, matkou a novorozencem). Vysetteni je indikovano pouze pokud
sérologické imunohematologické vySetieni neposkytne jednoznaény vysledek (pfi nejasném vysledku
sérologického imunohematologického vysetient).

Poznamka:

K vySetfeni mlze byt pouZzito sekvenacéni zatizeni s niz$i cenou. Rozdil je kompenzovan vyssi cenou
reagencii na jeden vzorek vyplyvajici z mensiho mnozstvi vzorki na jeden béh.

Cim vykon zadina:

Stanovenim strategie vyhleddvani mutace pomoci sekvenovani, restrikéni analyzy nebo pomoci metody
ARMS-PCR a navrhem primert. Syntéza novych primert je u tohoto typu vySetieni vzdy soucasti kalkulace.
Obsah a rozsah vykonu:

Sekvenovani jednoho amplikonu: Amplifikace PCR, ptecisténi PCR produktu, kontrola mnozstvi a kvality
PCR produktii agarosovou elektroforézou (vcetné fotodokumentace) a mefeni koncentrace DNA na
spektrofotometru, vlastni sekvena¢ni reakce na obou vlaknech DNA, ptecisténi obou sekvenacnich reakci
kitem, separace fragmentil na kapildrnim sekvenatoru, vyhodnoceni sekvence na obou vlaknech. V nékterych
konkrétnich ptipadech lze pouzit alternativni metody:

Cim vykon konéi:

Vydéanim zpréavy a archivaci vysledku.

Kategorie: P - hrazen pln¢;
Omezeni mistem: S - pouze na specializovaném pracovisti
Omezeni frekvenci: 30/1 Ctvrtleti

Obvykla doba trvani celého vykonu v minutach: 90

Podminky:

(Pokud je omezeni mistem "S",

popiste, ¢im je pracovisté specializované.)

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

Ditvod zménového Fizeni:

(V pripadé, ze vykon nahrazuje staré metody,

dopliite c¢isla puvodnich vykonit.)

Sdileni pro odbornost 222 pro vySetieni provadéna za tcelem posouzeni vhodného darce pro piijemce krve,
krevnich slozek, bun¢k, 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:

Koéd  Nazev Rezie
222 transfuzni 1ékarstvi 3,51
Nositelé:
Potadi Kategorie Funkce Praxe Cas Poznamka Aktualni body
10 K2 VS 90 688,86
Celkem: 688,86

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

A002264 Pausal PMAT k vykonu 94345 1 2 357,00 2 851,97
Celkem: 2 357,00 2 851,97
Pfimo spotirebované 1é¢ivé pripravy - PLP:

Koéd  Nazev Dopliiek 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 % 300 000,00 122,89
A001436 Analyzator geneticky s kapildrni 6125000 6 100,00 % 2 500 000,00 682,73
elektroforesou

Celkem: 2 800 000,00 805,62
ZUM:
Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik
Néazev  Popis
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ZULP:

Kod Nézev

Polozky mimo ¢iselnik

Néazev  Popis
Bodova Piimé Osobni Rezijni Celkem
hodnota 3 657,59 688,86 315,90 4 662
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