Pfiloha ¢. 1 k Dodatku

VZP-vykony odb. 816 - rok 2018 - molekularni genetika_zména od 1. 1. 2026

Kéd Nazev Indikace | MKN/ORPHA| min. vy3. gen (HGNC) Rozsah Frekvence Cena (K&) Podminky
vykonu
1. Frekventni vySetieni jednoznadi entifikovand MKN, OMIM/ORPHA
94946 |Def. faktoru V (Leiden)  |odb. 208,101, |D 68.x,174.x, |F5 1691G>A 1/3ivot 1521|pied zahajenim kombinované perorélni hormonalni kontracepce a/nebo
202, 603, 128- 015.x, 0 hormonalni substituéni Ié¢by estrogeny (HRT) u Zen s pozitivni osobni
pracovisté 02.0,002.1, anamnézou prodélané tromboembolické nemoci (TEN), nebo s pozitivni
hemodialyzy. A |0 45.x, 0 rodinnou anamnézou vyskytu TEN u pfibuznych prvni linie (matky, otce,
déle odb. 209a [03.x, P 05.x, vlastnich sourozenct a déti probanda);
210v ramci PZS |N96,N 97, po prodélané idiopatické TEN pfi patrani po vyvolavajici pfi¢iné a pfi
se statutem F64.0 rozhodovéni o délce antikoagulaéni 1é¢by;
vysoce po opakovanych min. tfech potratech v 1. trimestru gravidity nebo u kazdé
specializovaného ztraty plodu po tomto obdobi gravidity; pred ovaridlni stimulaci pfi IVF
cerebrovaskularni u téhotnych Zen s pozitivni osobni nebo rodinnou anamnézou prodélané
ho a iktového TEN, nebo s témito komplikacemi v gravidité, tj. p¥i tézkych formach
centra. preeklampsie, ristové retardaci plodu nebo po abrupci placenty;
z jinych divodi mize dané vysetfeni indikovat (na zakladé klinického a
event. laboratorniho vy3etfeni) pouze lékaf trombotického centra nebo
UHKT Praha.
U dg. F64.0 v pfipadé transsexualismu typu TS female to male a TS male to
female pfed planovanym zahajenim hormondlni terapie
94947 (Faktor 11 20210G>A odb. 208, 101, D 68.x, | 74.x, [F2 20210G>A 1/zivot 1521 ped zahdjenim kombinované peroralni hormonalni kontracepce a/nebo
202, 603, 128- 015.x, 0 hormonalni substituéni Ié¢by estrogeny (HRT) u Zen s pozitivni osobni
pracovisté 02.0,002.1, anamnézou prodélané tromboembolické nemoci (TEN), nebo s pozitivni
hemodialyzy. A |0 45.x, 0 rodinnou anamnézou vyskytu TEN u pfibuznych prvni linie (matky, otce,
déle odb. 209a [03.x, P 05.x, vlastnich sourozenct a déti probanda);
210v ramci PZS |N96,N 97, po prodélané idiopatické TEN pfi patrani po vyvolavajici pfi¢iné a pfi
se statutem F64.0 rozhodovéni o délce antikoagulaéni 1é¢by;
vysoce po opakovanych min. tfech potratech v 1. trimestru gravidity nebo u kazdé
specializovaného ztraty plodu po tomto obdobi gravidity; pred ovaridlni stimulaci pfi IVF
cerebrovaskularni u téhotnych Zen s pozitivni osobni nebo rodinnou anamnézou prodélané
ho a iktového TEN, nebo s témito komplikacemi v gravidité, tj. p¥i tézkych formach
centra. preeklampsie, ristové retardaci plodu nebo po abrupci placenty;
z jinych divodi miZe dané vysetfeni indikovat (na zakladé klinického a
event. laboratorniho vy3etfeni) pouze lékaf trombotického centra nebo
UHKT Praha.
U dg. F64.0 v pfipadé transsexualismu typu TS female to male a TS male to
female pfed planovanym zahajenim hormondlini terapie
94949 |Vysetieni 5 trombofilnich |trombotickd D68.2,D 1/zivot 5420
mutaci spoleéné centra: 68.5, D 68.8,
VEN Praha, D68.9,E
FN Hradec 72.1,174.%,
Krélové, 015.x,0
FN Plzeri, 02.0,002.1,
FN Brno- 045.x,0
Bohunice, FN 03.x, P 05.x,
Ostrava, FN
Olomouic LIHKT
94950 |Cysticka fibréza odb. 208 E 84.x, N 46, [CFTR vice nez 90 % 1/zivot 10 175 | u déti a dospélych pacient( s klinickymi a laboratornimi pfiznaky cystické
2825 populaéné fibrézy;u geneticky pfibuznych osob pacienta s cystickou fibrézou s
specifickych mutaci detekovanymi mutacemi v CFTR genu; u partnera pfenasece mutace pred
planovanym téhotenstvim/pfed planovanym umélym oplodnénim; u
dospélych muzd v ramci pldnované Ié¢by poruchy plodnosti (obstrukéni
azoospermie, zavaznd oligospermie). V pfipadé pozitivniho
novorozeneckého screenignu a pozitivniho potniho testu (vykon 81221).
94951 |Ankylozujici spondylitida |odb. 208, 109, M.45.x HLA B27 1/zivot 1854/ pouze pfi fedeni spornych vysledki pritokové cytometrie
207
94952 [Delece AZF oblasti na odb. 208, 613, N46,Q56.4  [SRY SRY,ZFX,ZFY,AZFa,A| 1/zivot 4026
chromozomu Y (sterilita u (603, 706 ZFb,AZFc

muzi) a determinace
pohlavi (SRY, ZFX, ZFY)
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94953

Defekt apoliproproteinu E

odb. 208, 105,
305, 209. A dale
odb. 101 v
pFipadé PZS,
ktery ma
uzavienu Zvlastni
smlouvu na dg.
hypolipidemik.

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 ramci
PZS se statutem
vysoce
specializovaného
cerebrovaskuldrni
ho a iktového
centra

D68.9

SERPINEL

(-675)4G/5G

1/zivot

1025

94955

Hemochromatéza

odb. 208, 202,
101

E83.1

HFE

H63D, S65C,C282Y

1/zivot

3075

94956

Familidrni
hypercholesterolemie
typu B, familiarni defekt
apoliproproteinu B-100
(FDB)

odb. 208, 101,
301. A déle odb.
105 v pfipadé
PZS, ktery ma
uzavienu Zvlastni
smlouvu na dg.
Hypolipidemika.

E78.9

APOB

R3500Q

1/zivot

1025

94957

Cytochrom P450,
polypeptid 2C9 + VKORC 1

odb. 208, 202,
101. A déle odb.
209 a 210 v ramci
PZS se statutem
vysoce
specializovaného
cerebrovaskuldrni
ho a iktového
centra.

E88.8

CYP2C9

416C>T, 1061A>C

1/zivot

2050

94958

Glykoprotein llla
(trombocytopenie)

odb. 208, 202

D68.9

ITGB3

L33P, T393C

1/zivot

2050

94959

Angiotenzin konvertujici
enzym (hypertenze,
Alzheimerova choroba)

odb. 208, 202,
101, 209, 210

286.7

ACE

1/D

1/zivot

1025
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Kéd Nazev Indikace MKN/ORPHA | min. vy3. gen (HGNC) Rozsah Frekvence Cena (K&) Podminky
vykonu
94960 |Celiakalni sprue odb. 208, 105, K90.0 HLA alely II. tfidy DQA1*0501- 1/zivot 4 831]|u déti s antigliadinovymi protilatkami 10x nad normu
301, 207 DQB1*0201 v
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 XiIl 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 1/7ivot 1025
94963 |Laktézova intolerance odb. 208, 105, E73.x LCT (-13910)C>T, (- 1/zivot 2050
207 22018)G>A
94964 |Def. alfa-1-antitrypsinu odb. 208, 205, 287.0,783.6 |SERPINA1 E264V, E342K 1/zivot 2050
207
94965 |Thiopurin S- odb. 208, 105,  |E88.8 TPMT 238G>C,460G>A,71|  1/zivot 3075 |V piipadé indikace odbornosti 209 je vykon uréen pro vy3etfeni pred
metyltransferaza 109, 301, 101, 9A>G zahéajenim |é€by Ié&ivymi pFipravky s obsahem Gé&inné latky azathioprin.
202, 207, 209
94966 |Cytochrom P450 2C19 odb. 208, 101, E88.8 CYP2C19 19154G>A, 1/zivot 3075
209, 305, 306, 17948G>A, -806C>T|
350,935
94967 |Aneuploidie chromozomi |odb. 208 035.1 nestanoveno 21,18,13,X,Y 1/graviditu 7 875|V piipadé zachytu aneuploidie se neprovadi vysetieni obsazené ve vykonu
13,18,21, X a Y metodou 94994, V piipadé prenatalni diagnostiky mize byt vykazano na RC matky
QF PCR opakované dle poctu vy3etiovanych plodii a také v pfipadé maternalni
kontaminace z dal$iho materidlu (kultivovanych bunék, nového odbéru
plodové vodv).
94968 (Hluchota odb. 208 H91.8,782.2 (GJB2 sekv, IVS1 1/iivot 5030
(nesyndromadlni) - DFNB1
94969 |Wilsonova choroba (WD) |odb. 208 E83.0,282.7 |ATP7B NGS, pfima 1/zivot 28 350|Bali¢ek zahrnuje kompletni vy3etfeni pro danou dg. , nelze samostatné
sekvenace vykazovat dalsi vySetieni se stejnou dg.
obtiznych usekd
velkého genu -
nikoli NGS. Cena
by méla odpovidat
tGrovni KMAL.
94970 |Spindlni svalovd atrofie |odb.208, 209v |G12.x,782.7 |SMN1, SMN2 delece exonu7a8 1/%ivot 7796
pfipadé: FN
Motol, FN
Ostrava, FN Brno
94971 (Sy. fragilniho X (FRAXA) - |odb. 208 F89,282.7, FMR1 expanze 1/zivot 1708
zékladni vys. Q99.2. trinukleotidy
94972 |Sy. fragilniho X (FRAXA) - |odb. 208 F89, 282.7 FMR1 expanze 1/zivot 9450
stanoveni rozsahu trinukleotid
mutace (komplexni
diagnostika)
94979 (Svalova dystrofie typ odb. 208,209v  |G71.0,282.7 |DMD/BMD velké genové 1/zivot 15593
Duchenne/Becker pFipadé PZS pfestavby
Evropské
referencni sité
vzacnych
onemocnéni FN
Motol. FN Brno
94980 |Myotonicka dystrofie odb. 208,209v [G71.0,282.7 [DMPK expanze 1/zivot 12077

typu | (DM1)

ptipadé PZS
Evropské
referencni sité
vzacnych
onemocnéni: FN
Motol. FN Brno

trinukleotid
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dovysetfeni pacienta

Kéd Nazev Indikace MKN/ORPHA| min. vy3. gen (HGNC) Rozsah Frekvence Cena (K&) Podminky
vykonu
2. Komplexni analyza lidského genomu pro monogenni onemocnéni - NGS. Smluvné definovand pracovisté.
94981 |Hereditarni nadorové odb. 208 Z80.x, Z85x, |ATM, APC, BARD1, NGS 1/zivot 31 648| Zahrnuje minimalni seznam genu pro onkogenetické vy3etieni dle aktualné
syndromy Cxx.x BRCA1, BRCA2, BRIP1, platnych doporuéeni SLG. Seznam vy3etfovanych gent bude aktualizovan a k
CDH1, CHEK2, EPCAM, dispozici na webu SLG a onkogenetika.cz. Nelze samostatné vykazovat dalsi
MLH1, MSH2, vy3etfeni se stejnou dg. U déti s onkologickou anamnézou Ize, na zdkadé
MSH6,MUTYH, indikace v ramci 51885 - MOLEKULARN{ TUMOR BOARD (ev. 51883
NBN,PALB2, SPECIFICKY MULTIDISCIPLINARNI INDIKACN{ SEMINAR K URCENT
PMS2,PTEN, RAD51C, OPTIMALNIHO ZPUSOBU LECBY U PACIENTU SE ZHOUBNYM ONKOLOGICKYM
RADS51D, STK11, TP53, ONEMOCNENIM), poskytnout $irsi panel geni vykazovany vykony 94982
BAP1, BMPR1A, CDK4, nebo 94984. V piipadé dg. Z 80.x je vykon hrazen pouze v pfipadé, kdy
CDKN2A, FH, FLCN, specifickou mutaci nebylo mozno identifikovat u pfibuzného (nap¥. amrti,
HOXB13, MEN1, MET, nesouhlas apod.).
NF1, NF2, POLD1,
POLE, PTCH1, RB1,
RET, SDHB, SMAD4,
TSC1, TSC2, VHLA
WT1.
pozn - Aktualizace
seznamu
vySetfovanych gent
|je zvefejnéna na
webu SLG a
onkogenetika.cz.
94982 |Komplexni molekuldrni odb. 208 dle seznamu NGS 1/zivot * 25 318| Nelze samostatné vykazovat dal3i vySetieni se stejnou dg., zahrnuje
analyza NGS< 4999 gendl) ORPHA/MKN- komplexni vySetieni skupiny gent asociovanych s hereditarnim
10 onemocnénim (panel < 4 999 genl).
94984 (Komplexni molekularni  |odb. 208 dle seznamu NGS 1/zivot * 37 977|Nelze samostatné vykazovat dal3i vySetieni se stejnou dg.. Zahrnuje
analyza NGS 2 5 000 gen(i ORPHA/MKN- komplexni vySetieni genti asociovanych s hereditarnim onemocnénim (panel
10 > 5000 gendl) az po vysetieni exomu (WES) v pfipadech, kdy diagnostickou
informaci nelze ziskat vyuZitim konkrétniho/cileného panelu mensiho
rozsahu. Seznam dostupnych panelil bude uveden na webu SLG. Pro r. 2026
plati, Ze vykon 94984 Ize nasmlouvat pouze poskytovateli zdravotnich
sluzeb(PZS), ktery ma odpovidajici pfistrojové vybaveni. PZS je povinen
nejpozdéji do 30.6.2026 doloZit schopnost provadét vysetieni exomu v
akreditovaném rezimu (véetné uplatnéni flexibilniho rozsahu akreditace)
94994 [Molekularni analyza odb. 208 035.1, 035.2 aCGH/SNP array 1/plod 14 175 Paralelni analyza nebalancovanych zmén lidského germindlniho genomu z
prenatalni s nizkym materidlu plodu komparativni hybridizaci na pevném nosici (arrayCGH, SNP
rozlisenim array, navazuje na vySetfeni = vykon 94967. Pro array vy3etieni plodu je
uréen vykon 94994 nikoli vykon 94231 ze SZV.
94948 |Signalni vykon - 0

*poz. - vySetfeni plodu v ramci prenatélni dg. nad ramec péée vykazované vykony 94967 a 94994 Ize vykézat na RC matky s Dg. O 35.2.- Indikace SLG zvefejni na webu SLG
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