VYSETRENI SMA/SCID V RAMCI NOVOROZENECKEHO SCREENINGU METODOU
KVANTITATIVNI PCR V REALNEM CASE (QR-PCR) - NEGATIVNI VYSLEDEK

Cislo vykonu:
94297

Autorska odbornost:
(816) laborator 1ékaiské genetiky

Popis:

(Pokud ma vykon jednoznacné indikace, uvedte je.)

Vykon je urcen pro novorozenecky screening spinalni muskularni atrofie, t¢Zké kombinované
imunodeficience a X-vazané agamaglobulinemie metodou kvantitativni PCR v redlném Case vySetfenim
poctl exonu 7 SMN1 genu a poc¢ti TREC (T cell receptor excision circles) pro T lymfocyty a KREC (kappa-
deleting recombination excision circles) pro B lymfocyty v suchych kapkéch krve na filtranim papirku
odebranych v ramci novorozeneckého screeningu. Vykon lze v ptipadé absence ¢isla pojisténce
(novorozence) pii odbéru vykazovat na ¢islo pojisténky - matky, a to 1 opakované v ptipadé viceCetného
t¢hotenstvi a opakovaného téhotenstvi, vzdy max. 2krat za zivot novorozence.

Poznamka:

Cim vykon zaéina:

Ptijem vzorku a pozadavku k vySetfeni. Zadani do laboratorniho informac¢niho systému.

Obsah a rozsah vykonu:

Ptiprava vzorku - vyrazeni terciku ze suché krevni kapky, pfiprava reagencii a pfistrojii k analyze. Vlastni
provedeni analyzy - pipetovani reagencii, inkubace reagencii se vzorkem. Vyhodnoceni vysledku kontroly a
vzorku v ramci systému interni kontroly kvality. Interpretace vysledku.

Cim vykon Kongéi:

Zapis do laboratorniho informac¢niho systému a jeho archivace. Pravidelna udrzba pftistrojového vybaveni po
skonceni analyz.

Kategorie: P - hrazen plné¢;
Omezeni mistem: S - pouze na specializovaném pracovisti
Omezeni frekvenci: 2/Zivot novorozence

Obvykla doba trvani celého vykonu v minutach: 7

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

Diivod zménového Fizeni:

(V pripade, ze vykon nahrazuje staré metody,

dopliite c¢isla puvodnich vykonit.)

Po roce trvani pilotniho programu vySetfeni SMA/SCID v radmci novorozeneckého screeningu a praktickymi
zkuSenostmi s analyzou vzorki (cca 80.000) navrhuji upravu obou souvisejicich vykoni (94297 a 94298), a
to v upraveé Casu vykonu a s tim souvisejici doba trvani nositele vykonu, a to z 5ti minut na minut 7. Tato
uprava by zvysilo hodnotu vykonu z 304 bodt na 355 bodu, coz je pii poctu novorozenct cca 100.000/rok
navyseni o cca 5,1 milionu K¢/rok.

Posouzeni medicinské efektivity:

Ekonomicky dopad:
(Dopliite odhadovany pocet pacientii za rok)



Porovnani s prokazanym lééebnym prinosem:
Zpusob uhrady v dalSich zemich:

DalSi odbornosti:

Kod  Nazev Rezie

Nositelé:

Potadi Kategorie Funkce Praxe Cas Pozndmka Aktudlni body

vysokoskolak s atestaci v

1o K2 Winické genetice > 7 53,58
Celkem: 53,58

Piimo spotiebovany material - PMAT:

Kod Nazev Doplnék Mnozstvi Jednotka Cena  Body

A084660 Pausal PMAT 1 175,90 175,90

Celkem: 175,90 175,90

Piimo spotiebované 1é¢ivé pripravy - PLP:
Koéd  Nazev Dopliniek 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
Robot pro automatickou izolaci o

A001566 DNA/RNA 6 150000 6 100,00 % 3 000 000,00 63,72

A001594 Termocykler pro real-time PCR 6 75000 6 100,00 % 1 500 000,00 31,86

A001562 Puncher 6 25000 12 100,00 % 500 000,00 5,31
Celkem: 5 000 000,00 100,89

ZUM:

Kod Nézev

Polozky mimo ¢iselnik
Nézev  Popis

ZULP:
Kod Nazev



Polozky mimo ¢iselnik
Nézev  Popis

Bodova Piimé Osobni Rezijni Celkem
hodnota 276,79 53,58 24,57 355



