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Objekt vysetrenia Vysetrenie
+, .. | Biologicky | Uk tel, , , . .
Polozka | '° og.u’: v azovatel/ Princip metody . . . . Oznacenie metddy . .
material / Analyt / . Vysetrenie Rozsah vysSetrenia < Zariadenie
. (poloZka RA) (SPP)
systém Parameter
1 Periférna nuklevaa Extrakcia nukleovych kyselin véetky pp-1 Manusina metéda
krv kyselina (1)
vSetky pre sekvenovanie < Elektroforetickd
2 . Spp-2 )
DNA Sangerovou metddou aparatura
3 Cysticka fibréza >0 Patogennych SPP-3.1
variantov
4 Sterilita - muzsky faktor delécie AZF oblasti Y SPP-3.2
5 Huntingtonova chorea CAG expanzia HTT SPP-3.3
6 4 ické Myotonicka dystrofia typ 1 | CTG expanzia DMPK SPP-3.4
Nuklef)va genqmmke PCR/ fluorescencnd PCR (2) y — y - yp P - < . ——
7 kyselina varianty Myotonicka dystrofia typ 2 | CCTG expanzia ZNF9 SPP-3.4 SeqStudio geneticky
= P lyzator
s . ) pocet kopii < ana
8 Spinalna svalova atrofia SMIN1/SMN2 SPP-4
9 Ducher,mova/B(.eckerova delécie DMD SPP-4
svalova dystrofia
Charcot Marie Tooth delécie/duplikacie v
10 sy./HNPP PMP22 SPP-4
11 Alkaptondria kodujuca sekv. HGD SPP-5
12 Fabryho chorob kéduju kv. GLA SPpP-5
Nukleova | genomické |Sekvenovanie DNA abryno ¢ ?r? a (’) uj_l'ma Sekv - SeqgStudio geneticky
13 kyselina varianty Sangerovou metédou (3) Fenylketonduria kodujdca sekv. PAH SPP-5 analyzator
Primarny kongenitalny kodujuca sekv. .
14 . PP-
glaukédm CYP1B1 SPP-5
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15 Nesyndromova strata kodujtica sekv. GJB2 §pp-5

sluchu

16 Hemofilia A kédujuca sekv. F8 SPP-5

17 Cysticka fibréza kddujuca sekv. CFTR SPP-5

18 ifé ické trombofilné stav varianty Fll, FV SPP-6

Periférna | genomické | ime pCR (4) tne sy anty - Light Cycler 480lI

19 krv varianty trombofilné stavy varianty MTHFR SPp-6

Skratky:

RA - rozsah akreditacie
SPP - §tandardny pracovny postup
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