Pfiloha ¢. 1 k Dodatku ¢. 22

Ciselnik metod molekularni genetiky s vySetfenim germinalniho genomu odb. 816 — laboratof lékaiské genetiky platny pro obdobi od 1. 1. 2024

Kéd Nazev Indikace MKN/ORPHA | min. vys. gen Rozsah Frekvence | Cena Podminky
vykonu (HGNC) (K¢E)
1. Frekventni vy3etfeni jednoznaéné identifikovand MKN, OMIM/ORPHA
94946 |[Def. faktoru V (Leiden) odb. 208, 101, 202, 603, 209 a 210 v ramci PZS |D 68.x, | 74.x, O |F5 1691G>A 1/%ivot 1521|pfed zahajenim kombinované perorélni hormonalni kontracepce a/nebo
se statutem vysoce specializovaného 15.x,0 02.0,0 hormonalni substitu¢ni [é¢by estrogeny (HRT) u Zen s pozitivni osobni
cerebrovaskuldrniho a iktového centra, 128 - |02.1, O 45.x, O anamnézou prodélané tromboembolické nemoci (TEN), nebo s pozitivni
pracovisté hemodialyzy 03.x, P 05.x, N rodinnou anamnézou vyskytu TEN u pfibuznych prvni linie (matky, otce,
96, N 97, F64.0 vlastnich sourozenct a déti probanda);
po prodélané idiopatické TEN pfi patrani po vyvoldvajici pfic¢iné a pri
rozhodovani o délce antikoagulacni Iécby;
po opakovanych min. tfech potratech v 1. trimestru gravidity nebo u kazdé
ztraty plodu po tomto obdobi gravidity; pred ovarialni stimulaci pfi IVF
u téhotnych Zen s pozitivni osobni nebo rodinnou anamnézou prodélané
TEN, nebo s témito komplikacemi v gravidité, tj. pfi tézkych formach
preeklampsie, ristové retardaci plodu nebo po abrupci placenty;
z jinych divodl maze dané vysetfeni indikovat (na zdkladé klinického a
event. laboratorniho vysetieni) pouze |ékaf trombotického centra nebo
UHKT Praha.
U dg. F64.0 v pfipadé transsexualismu typu TS female to male a TS male to
female pred planovanym zahdjenim hormonalni terapie
94947 (Faktor Il 20210G>A odb. 208 101, 202, 603, 209 a 210 v ramci PZS |D 68.x,174.x,0 (F2 20210G>A 1/Zivot 1521 |pfed zahdjenim kombinované peroralni hormondlni kontracepce a/nebo
se statutem vysoce specializovaného 15.x, 0 02.0, 0 hormonalni substitucni |é¢by estrogeny (HRT) u Zen s pozitivni osobni
cerebrovaskuldrniho a iktového centra, 128 - |02.1, 0 45.x, O anamnézou prodélané tromboembolické nemoci (TEN), nebo s pozitivni
pracovisté hemodialyzy 03.x, P 05.x, N rodinnou anamnézou vyskytu TEN u p¥ibuznych prvni linie (matky, otce,
96, N 97, F64.0 vlastnich sourozenct a déti probanda);
po prodélané idiopatické TEN pfi patrani po vyvolavajici pficiné a pfi
rozhodovani o délce antikoagulacni I1é¢by;
po opakovanych min. tfech potratech v 1. trimestru gravidity nebo u kazdé
ztraty plodu po tomto obdobi gravidity; pred ovarialni stimulaci pfi IVF
u téhotnych Zen s pozitivni osobni nebo rodinnou anamnézou prodélané
TEN, nebo s témito komplikacemi v gravidité, tj. pfi tézkych formach
preeklampsie, ristové retardaci plodu nebo po abrupci placenty;
z jinych divodl mazZe dané vysetreni indikovat (na zdkladé klinického a
event. laboratorniho vySetfeni) pouze |ékaF trombotického centra nebo
UHKT Praha.
U dg. F64.0 v pfipadé transsexualismu typu TS female to male a TS male to
female pred planovanym zahdjenim hormonalni terapie
94949 |Vysetfeni 5 trombofilnich [trombotickd centra: D68.2,D68.5,D 1/%ivot 5420
mutaci spolecné VFN Praha, 68.8,D 68.9, E
FN Hradec Kralové, 72.1,174.x,0
FN Plzen, 15.x,002.0,0
FN Brno-Bohunice, FN Ostrava, FN Olomouc, 02.1,045.x,0
UHKT 03.x. P 05.x.
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94950

Cysticka fibréza

odb. 208

E84.x, N46,Z
82.5

CFTR

vice nez 90 %
populacné
specifickych
mutaci

1/Zivot

10175

u déti a dospélych pacientl s klinickymi a laboratornimi p¥iznaky cystické
fibrézy;u geneticky pribuznych osob pacienta s cystickou fibrézou s
detekovanymi mutacemi v CFTR genu; u partnera pfenasece mutace pred
planovanym téhotenstvim/pfed planovanym umélym oplodnénim; u
dospélych muza v ramci pldnované 1é¢by poruchy plodnosti (obstrukéni
azoospermie, zavazna oligospermie). V pfipadé pozitivniho
novorozeneckého screenignu a pozitivniho potniho testu (vykon 81221).

94951

Ankylozujici spondylitida

odb. 208, 109, 207

M.45.x

HLA B27

1/Zivot

1854

pouze pfi feSeni spornych vysledkd pratokové cytometrie

94952

Delece AZF oblasti na
chromozomu Y (sterilita u
muzl) a determinace
pohlavi (SRY, ZFX, ZFY)

odb. 208, 613, 603, 706

N46, Q56.4

SRY

SRY,ZFX,ZFY,AZFa,
AZFb,AZFc

1/%ivot

4026

94953

Defekt apoliproproteinu E

odb. 208, 105, 305, 209, 101 v pfipadé PZS,
ktery md uzavienu Zvlastni smlouvu na dg.
hypolipidemik: VSeobecna fakultni nemocnice
v Praze, Institut klin.a exper.mediciny v Praze,
Fakultni nemocnice v Motole, Nemocnice Na
Homolce, Fakultni nemocnice Kralovské
Vinohrady, Nemocnice Ceské Budéjovice, a. s.,
Fakultni nemocnice Plzen, Krajskd nemocnice
Liberec, a.s., KZ, a.s. - Masarykova nemocnice,
0.z. Usti nad Labem, Fakultni nemocnice
Hradec Kralové, Fakultni nemocnice u sv. Anny
v Brné, Fakultni nemocnice Brno, Nemocnice
Jihlava, p. o., Krajska nemocnice T. Bati, a. s.,
Fakultni nemocnice Olomouc, Fakultni
nemocnice Ostrava

E78.9

APOE

APO E2/3/4

1/Zivot

2050

94954

Inhibitor aktivatoru
plazminogenu (PAI-1)

tromboticka centra:

VFN Praha, FN Hradec Kralové,

FN Plzen,

FN Brno-Bohunice,

FN Ostrava,

FN Olomouc, UHKT,

209 a 210 v rdmci PZS se statutem vysoce
specializovaného cerebrovaskuldrniho a

iktovéhn centra

D68.9

SERPINE1

(-675)4G/5G

1/Zivot

1025

94955

Hemochromatéza

odb. 208, 202, 101

E83.1

HFE

H63D,
S65C,C282Y

1/%ivot

3075




Kéd Nazev Indikace MKN/ORPHA | min. vys. gen Rozsah Frekvence | Cena Podminky
vykonu (HGNC) (K¢E)
94956 |Familiarni odb. 208, 101, 301, 101 v ptipadé PZS, ktery ma |E78.9 APOB R3500Q 1/zivot 1025

hypercholesterolemie uzavienu Zvlastni smlouvu na dg.
typu B, familiarni defekt [Hypolipidemika: VSeobecna fakultni
apoliproproteinu B-100 |nemocnice v Praze, Institut klin.a
(FDB) exper.mediciny v Praze, Fakultni nemocnice v
Motole, Nemocnice Na Homolce, Fakultni
nemocnice Krélovské Vinohrady, Nemocnice
Ceské Budéjovice, a. s., Fakultni nemocnice
Plzen, Krajska nemocnice Liberec, a.s., KZ, a.s. -
Masarykova nemocnice, 0.z. Usti nad Labem,
Fakultni nemocnice Hradec Kralové, Fakultni
nemocnice u sv. Anny v Brné, Fakultni
nemocnice Brno, Nemocnice Jihlava, p. o.,
Krajska nemocnice T. Bati, a. s., Fakultni
nemocnice Olomouc, Fakultni nemocnice
Ostrava
94957 |Cytochrom P450, odb. 208, 202, 101, 209 a 210 v rdmci PZS se E88.8 CYP2C9 416C>T, 1061A>C 1/%ivot 2050
polypeptid 2C9 + VKORC 1 |statutem vysoce specializovaného
cerebrovaskuldrniho a iktového centra.
94958 |Glykoprotein llla odb. 208, 202 D68.9 ITGB3 L33P, T393C 1/%ivot 2050
(trombocytopenie)
94959 [Angiotenzin konvertujici |odb. 208, 202, 101, 209, 210 786.7 ACE 1/D 1/Zivot 1025
enzym (hypertenze,
Alzheimerova choroba)
94960 (Celiakalni sprue odb. 208, 105, 301, 207 K90.0 HLA alely Il. t¥id{DQA1*0501- 1/zivot 4 831|u déti s antigliadinovymi protilatkami 10x nad normu
DQB1*0201v
pozici cis
(haplotyp
DQ2.5cis),
DQA1*0505 -
DQB1*0301/
DQA1*0201 -
DQB1*0202 v
pozici trans
(haplotyp
DQ2.5trans) a
DQA1*0301-
DQB1*0302 v
pozici cis
(haplotyp DQ8.1).
94961 ([Def. faktoru XIII odb. 208, 202 D68.9 FGA Val34Leu 1/Zivot 1025
(koagulace, stabilita
fibrinu)
94962 [Beta-fibrinogen (FGB) odb. 208, 202 D68.9 FGB (-455)G>A 1/Zivot 1025




Kéd Nazev Indikace MKN/ORPHA | min. vys. gen Rozsah Frekvence | Cena Podminky
vykonu (HGNC) (K¢E)
94963 |Laktézova intolerance odb. 208, 105, 207 E73.x LCT (-13910)C>T, (- 1/Zivot 2050

22018)G>A
94964 [Def. alfa-1-antitrypsinu odb. 208, 205, 207 787.0, 783.6 SERPINA1 E264V, E342K 1/Zivot 2 050
94965 ([Thiopurin S- odb. 208, 105, 109, 301, 101, 202, 207 E88.8 TPMT 238G>C,460G>A,7| 1/Zivot 3075
metyltransferaza 19 A>G
94966 |(Cytochrom P450 2C19 odb. 208, 101, 209, 305 E88.8 CYP2C19 19154G>A, 1/Zivot 3075
17948G>A, -
806C>T
94967 |Aneuploidie chromozomi |odb. 208 035.1 nestanoveno |21, 18,13,X,Y 1/graviditu 7 875
13,18,21, X a Y metodou
QF PCR
94968 [Hluchota (nesyndromalni) - odb. 208 H91.8, Z82.2 GJB2 sekv, IVS1 1/%ivot 5030
DFNB1
94969 [Wilsonova choroba (WD) |odb. 208 E83.0, 282.7 ATP7B NGS, pfima 1/%ivot 28 350|Balicek zahrnuje kompletni vysetfeni pro danou dg. , nelze samostatné
sekvenace vykazovat dalsi vysetieni se stejnou dg.
obtiznych Useku
velkého genu -
nikoli NGS. Cena
by méla
odpovidat drovni
KMA1.
94970 ([Spinalnisvalova atrofie |odb. 208, 209 v pfipadé: FN Motol, FN G12.x,282.7 SMN1, SMN2 |delece exonu 7 a 1/%ivot 7 796
Ostrava, FN Brno 8
94971 |Sy. fragilniho X (FRAXA) - [odb. 208 F89,782.7, FMR1 expanze 1/%ivot 1708
zakladni vys. Q99.2. trinukleotid
94972 (Sy. fragilniho X (FRAXA) - |odb. 208 F89, 282.7 FMR1 expanze 1/zivot 9 450
stanoveni rozsahu mutace trinukleotidG
(komplexni diagnostika)
94979 ([Svalova dystrofie typ odb. 208, 209 v pfipadé PZS Evropské G71.0,282.7 DMD/BMD velké genové 1/zivot 15593
Duchenne/Becker referenéni sité vzacnych onemocnéni FN prestavby
Motol, FN Brno
94980 [Myotonicka dystrofie typu [odb. 208, 209 v pfipadé PZS Evropské G71.0,282.7 DMPK expanze 1/zivot 12 077

1(DM1)

referencni sité vzacnych onemocnéni: FN
Motol, FN Brno

trinukleotidd

2. Komplexni analyza lidského genomu pro monogenni onemocnéni - NGS. Smluvné definovana pracovisté.




Kéd Nazev Indikace MKN/ORPHA | min. vys. gen Rozsah Frekvence | Cena Podminky

vykonu (HGNC) (K¢)

94981 |Hereditarni nadorové odb. 208 780.x, Z85x, ATM, APC, NGS nebo jiné 1/Zivot 41 580|Minimalni rozsah vysetfeni: hereditarni karcinomy prsu a ovaria (HBOC),
syndromy (NGS do 100 CxXX.X BARD1, BRCA1, |ekvivalentni hereditarni non-polypézni kolorektalni karcinom (HNPCC) a karcinom u
gentl) BRCA2, BRIP1, [metody v rozsahu familidrni adenomatozni polypdzy stfev (FAP). Balicek zahrnuje kompletni

CDH1, CHEK2, |tohoto vySetieni vySetfeni pro danou dg. , nelze samostatné vykazovat dalsi vysSetieni se
EPCAM, MLH1, stejnou dg. V pfipadé dg. Z 80.x je vykon hrazen pouze v pfipadé, kdy
MSH2, specifickou mutaci nebylo mozno identifikovat u pfibuzného (napf. imrti,
MSH6,MUTYH, nesouhlas apod.)

NBN,PALB2,

PMS2,PTEN,

RADS0,

RAD51C,

RAD51D,

STK11, TP53

94982 |Komplexni molekularni odb. 208 dle seznamu NGS 1/Zivot 28 875|Balicek zahrnuje kompletni vySetfeni pro danou dg. , nelze samostatné
analyza 1 (NGS < 20 gentl ORPHA/MKN-10 vykazovat dalsi vysSetieni se stejnou dg.

94983 |Komplexni molekularni odb. 208 dle seznamu NGS 1/Zivot 41 580(Balicek zahrnuje kompletni vysetfeni pro danou dg. , nelze samostatné
analyza 2 (NGS 21 - 100 ORPHA/MKN-10 vykazovat dalsi vysSetieni se stejnou dg.
genu)

94984 |Komplexni molekularni odb. 208 dle seznamu NGS 1/Zivot 60 060 |Balicek zahrnuje kompletni vySetfeni pro danou dg. , nelze samostatné
analyza 3 (NGS > 101 ORPHA/MKN-10 vykazovat dalsi vysetfeni se stejnou dg.
genu)

94994 [Molekularni analyza odb. 208 035.1,035.2 aCGH/SNP array 1/plod 14 175|Paralelni analyza nebalancovanych zmén lidského germinalniho genomu z
prenatalni s nizkym nebo NGS materialu plodu komparativni hybridizaci na pevném nosici (arrayCGH,
rozliSenim SNParray nebo NGS s rozlisenim nizs$im nez 100 Kb; navazuje na vySetieni =

vykon 94967. Celkové max. do 12 % vys. 94967 - bude vyhodnoceno po 6
meésicich dle individualniho vykazovéni jednotlivymi poskytovateli ZS).




