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PEloha je nedllnou souEgisti 
osvEdEeni o akreditaci E.: 2112021 ze dne: 06.01.2021 

Akreditovanfr subjekt podle ~ S N  EN IS0 15189:2013: 

Fakultni nemocnice Hradec Krgilov6 
Laboratoi: ~ s t a v u  klinickd biochemie a diagnostiky a Oddeleni 1CkahkC genetiky - 

germindni genom 
Sokolskh 581,500 05 Hradec Krhlovt - NovL Hradec KrhlovC 

Laboratoi uplatiiuje jlexibilni piktup k rozsahu akreditace upiesne'ni v dodatku. Aktucilni seznan 
c'innosti proviidLn$ch v rcimci jlexibilniho rozsahu md laboratoi k dispozici na weboech strcinkricr 
laboratoie httv://ukbd. fizhk.cz/zamereni-laboratore. htrnl a nu managementu kvality. 

Vyletf eni: 

PPesnf nizev 
Identifikace 

PohdovC 
E ~ I O  postupu vy9etfeni P t u P u  PPedmit vygetfenl 

vygetfenl 
816 - Laboratof ldkakkd genetiky 

1. Anal* vrozen9ch geneticljch CNV 4-36-0038 A Nesrsriliva krev periferni, 
variant metodou ARRAY - CGH kultivovank amniocyty, builky 
[Array - CGH] 
[Array - CGH - prenatal] 
Analjrza DNA metodou PCR . 
s elektroforetickou detekci produktu '1 

CVS, t k a ,  kostni dfefi, 
natiMi plodovh voda 

kultivovank amniocyty, buiiky 
CVS, t k a ,  kostni dfeii 

Detekce metylai5niho statusu genu metodou 4-36-0061 F 
metylah8 specifickk MLPA 2, 

metodou real-time PCR 3, 

Nesrsrilivh krev periferni, 
kultivovan6 amniocyty, buiiky 
CVS, t k a ,  kostni dfeii 

Nesrfilivh krev periferni, 
kultivovan6 amniocyty, b* 
CVS, bukalni st&, tkG, kostni 
dfeii 

Andy~a f l u o r e ~ c e n ~  mai5en~ch DNA 4-36-0063 F Nesrsriliva krev periferni, 
f ragmen~ metodou kapi lhi  elektrofor6qf') kultivovan6 amniocyty, buiiky 

Stanoveni genomoech pfestaveb metodou 
MLPAs 

Detekce sekvenenich variant v genech 
sekvenovhim dle SangeraQ 

Mutatni analyza genu metodou masivng 
paralelniho sekvenovhi 7, 

CVS, M, kostni dfeii, 
plodovh voda 
Nesr&livh krev periferni, 
kultivovan6 amniocyty, buiiky 
CVS, t k a ,  kostni dfefi 

Nesrfiliva krev periferni, 
kultivovant a&iocyty, buiiky 
CVS, bukilni. st&, t k a ,  kostni 
dfefi 
Nesr&livB krev periferni, 
bukhlni st&, t k a ,  kostni dkfi 

jsou uvedeny listech. 
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Dodatek: 
Flexibilni rozsah akreditace 

PoFadov4 Ehla postupii vySetfeni 

Laboratof' m m  modifikovat v dodatku uvedenk postupy vyletfenf v dank oblasti akreditace pfi zachovhl principu m&nl. 

U vySetfeni v dodatku neuvedenych nemfik laboratof uplatilovat flexibilni pHstup k rozsahu akreditace 

Vysvg tlivky : 

1) 

VySetfeni polymorfismu v genu apolipoproteinu E kodony 1 12 a 158; 
Postup 4-36-0007 A; [ApoE] 

VySetfeni genetick6 predispozice k celiakii; 
Postup 4-36-0052 A; [Genet predispozice k celiakii] 

Molekulh6 genetickb anal$za expanze trinukleotidc - expanze CGG repetic v 5'oblasti FMRl genu; 
Postup 4-36-00 1 8 A; PRAXA-screening] 

2) 

Prader WilliJAngelman sy; 
Postup 4-36-0044 A; [PWS-AS-UPD 141 

3) 

VySetfeni mutaci C282Y, H63D a S65C v genu HFE; 
Postup 4-36-0005 A; [HFE] 

VySetfeni mutaci v genu pro thiopurinrnethyltransferasu (TPMT) alely *2, *3A, *3B a *3C; 
Postup 4-36-001 7 A; [Mutace TPMT] 

VySetfeni Leidensk6 mutace (G1691A) v genu pro faktor V krevniho sr&ni; 
Postup 4-36-0028 A; [FV Leiden] 

VySeffeni mutace G20210A v genu pro faktor 11 (protrombin) krevniho s r h n i ;  
Postup 4-36-0029 A; [G20210A FII] 

VySetfeni mutace C677T v genu pro methylentetrahydrofolbtredu~ (MTHFR); 
Postup 4-36-0003 A; [C677T MTHFR] 

\ P'Q Q+ 

Postup V y S e M f e  4-36-0006 A; v genu [Alfal pro -AT] a l f a  F3 
-*E*- .o 

.b 
.4 
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VySetfeni variant v genech CYP2C9 a VKORC1; 
Postup 4-36-0014 A; [VyS. polymorf. CYPNKOR genu] 

HRM anal* c.1138 v genu FGFR3; 
Postup 4-36-0055 A; [Achondroplazie-HRM] 

4) 

FRAXA - vySetfeni sy. Fragilniho X FMRI gen; 
Postup 4-36-0023A; [FRAXA FA] 

VySeffeni mutaci v genu CFTR; 
Senam vySetiovanjkh mutaci: F508de1, G542X N1303K W1282X G55ID, 1 71 7-lG>A, R553X 
CFTRdele2,3(2lkb), I507de1, 711+1G>T, 3272-26A>G, R560T, 1898+1G>A1 3120+1G>A, 
621 +lG>T, 3849+10kbC>T, 2183AA>G, 2789+5G>A, R1162X 3659delC, R117H, Rl1 7C1 R1066C, 
R334W; R347P1 R347H, G85E, 1078delT, 21 43delT, YI 092X L1077P, L1065P, T3381, I336K, 
1677delTA; polymorfismus 5T/7T/9T 
Postup 4-36-0004 A; [CFTR] 

VySetfeni potransplantal!niho chimerismu pomoci STR lokusfi a arnelogeninovkho genu; 
Seznam pouZivanLch geneticljch lokusfi: CSFlPO, D2S1338, Dl 8,351, D5S818, D7S820, D3S1358, 
D19S433, FGA, D8S1179, D13S317, TPOX, D21S11, D168539, vWA, THOI, Amelogenin 
Postup 4-36-00 12 A; [Chimerismus] 

Molekulhi5 genetickh analfza -trinukleotidfi CTG v ' UTR DMPK genu; 
Postup 4-36-003 1 A, [MyotonicM dystrofie-zi?&ladni] 

Molekulhi5 genetickii analyza -trinukleotidfi CTG v ' UTR DMPK genu; 
Postup 4-36-003 1 A; WyotonicM dystrofie-plnh] 

5) 

Mikrodelehi sy, CMT 1 A 1 
geny SHOX TP.53, NFI, CHEK2, MLHI, MSH2, MSH6, BRCA2,STKlI; 
Postup 4-36-0049 A, WLPA GM] 

MLPA BRCA1; 
Postup 4-36-0033 A; [MLPA BRCA] 

Spinzild svalovh atrofie; 
Postup 4-36-0059 A; [SMA T] 
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SekvenaEni kalfza metodou Sanger 
geny DHCR7, PHOX2B, SHOX, SPREDI, PMP22, 
geny zahrnutk v NGS - onkopanelu: PALB2, CHEK2, MLHI, MSH2, ATM, NBN 
geny zahrnutk v NGS - NF panelu: NFI 
Postup 4-36-0048 A; [Sekv. anal9za exonu genu YJ, Y = poEet amplikonh 

Prediktivni diagnostika BRCA112 gend, amplikony exond gend BRCA112; 
Postup 4-36-0025 A; [Predikce BRCA 1/21 

VySetFeni mutaci v genu pro konexin 26 (GJB2 gen); 
Postup 4-36-0039 A; [Mutace-GJB21 

'I) 

Molekulhi diagnostika 22 gend asociovanfch s rizikem heredihich nadofi geny ATM, APC, 
BARD1, BRCAI, BRCA2, BRIPI, CDHI, CHEK2, EPCM,  MLHI, MSH2, MSH6, MUmH, NBN, 
PALB2, PMS2, PTEN, RADSO, RADSIC, RADSID, STKI I, TP53; 
Postup 4-36-005 1 A; [NGS] 

VySetFeni mutaci v NF1 a NF2; 
Postup 4-36-0053 A; [Neurofibromat6za -NGS] 

Molekulhi diagnostika 34 gend asociovanfch s rizikem heredihich nadofi - geny ATM, APC, 
BARDI, BMPRIA, BRCAI, BRCA2 BRIPI, CDHI, CHEK2, EPCAM, MLHI, MSH2, MSH6, 
MUTYH, NBN, PALB2, PMS2, PTEN, RADSO, RADSIC, RADSID, SMAD4, STK11, TP53+BAPI, 
BLM, CDK4, CDMV2A, FH, GREM, POLDI, POLE, PTCHl a SUFU 
Postup 4-36-0056 A; [SSEL_34G] 

VySeffeni minimalni reziduhlni nemoci u IGVH pfestaveb; 
Postup 4-36-0057 A; [NGS SM] 


