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A. MOLEKULARNO-GENETICKE VYSETRENIA:

SKELETALNE DYSPLAZIE

7.

Achondroplazia — detekcia mutacie G380R v exéne 10 génu FGFR3, sekvenéna analyza
19 exonov FGFR3 génu, [b, h]

Hypochondroplazia — detekcia mutacii N540K, N540T/S al538V v géne FGFR3;
sekvencna analyza 19 exonov FGFR3 génu (6), [b, h]

SHOX haploinsuficiencia — analyza delécii a duplikacii pri poruchach rastu a
dyschondroste6ze metédou MLPA (6) [g]

Sekvencna analyza 5 exénov izoformy SHOXa génu SHOX, (6) [h]

Hypofosfatazia — deficiencia alkalickej fosfatazy, sekvencna analyza 12 exdénov génu
ALPL, (6) [h]

Muenkeho syndrom — detekcia mutacii P250R a P250L v exone 7 génu FGFR3, ,
sekvencna analyza 19 exénov FGFR3 génu, (6) [b, h]

Hypertroficka osteoartropatia — sekvenéna analyza 7 exénov génu HPGD (6) [h]

NEUROGENETICKE A MUSKULARNE PORUCHY

10.
11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

Duchennova/Beckerova svalova dystrofia (detekcia delécii a duplikacii v dystrofinovom
géne DMD, sekvencna analyza 79 exénov DMD génu), (6) [a, g, h]

Spinalna muskularna atrofia — MLPA analyza exénu 7 a exénu 8 génov SMN1 génu a
SMN2 génu, (6) [g]

Charcot-Marie-Tooth typ 1A (HSMN) — MLPA analyza duplikacie PMP22 génu, (6) [g]
Hereditarna neuropatia s tendenciou k tlakovym obrnam (HNPP) — MLPA analyza delécie
PMP22 génu, (6) [g]

Presenilin1 — sekvenéna analyza 10 exénov PSEN1 génu pri Alzheimerovej chorobe,
(5),(6) [h]

Presenilin2 - sekvencna analyza 10 exonov PSEN2 génu pri Alzheimerovej chorobe, (5)
[h]

Mikrotubularny asociovany protein tau — sekvenéna analyza 6 exénov MAPT génu pri
Alzheimerovej chorobe a frontotemporalnej demencii, (6) [h]

Amyloidovy prekurzorovy protein — sekvenéna analyza exénov 16., 17. génu APP pri
Alzheimerovej chorobe, (6) [h]

Kennedyho choroba — spinobulbarna muskularna atrofia; expanzia CAG opakovani

v exéne 1 génu pre androgénovy receptor - AR, (6) [e]

Kongenitalny myastenicky syndrom, detekcia mutacie 1267delG v géne CHRNE -
mutacia frekventovana u romskej populacie (6) [b]

Ochorenia asociované s fragilnym X chromozémom — syndrom fragilného X chromozému
(FXS), syndrom fragilného X chromozému s tremorom/ataxiou (FXTAS), primarna



19.

20.

21.

22.

23.
24.

25.
26.
217.

28.
29.
30.
31.

32.

33.

34.

35.
36.

ovarialna insuficiencia spojena s fragiinym X chromozémom (FXPOI) — vySetrenie
expanzie CGG opakovani v prométorovej oblasti génu FMR1 (FRAXA) (6) [g]

Leighov syndrém - fragmentatna analyza frekventovanej mutacie 845 846delCT,
sekvencna analyza 9 exonov génu SURF1, (6) [e, h]

Progresivna externa oftalmoplégia - sekventna analyza 22 exénov génu POLG1 pri
syndromoch Alpers-Huttenlocher, detska myocerebro-hepatopatia, MEMSA, SCAE,
SANDO, MIRAS , vySetrenie duplikacii/delécii regionov POLG, POLG2, PEO1, SLC25A4
metdédou MLPA (6) [g, h]

Friedreichova ataxia- analyza 1. intronu FXN génu a urCenie poCtu GAA opakovani,
sekvencna analyza 6 exonov génu FXN génu (6) [e, h]

Transtyretinova amyloidova polyneuropatia (FAP) - sekvenéna analyza 4 exénov génu
TTR, (6) [h]

M. Huntington - expanzia CAG opakovani v géne HTT, (6) [e]

CADASIL — molekularna diagnostika cerebralnej arteriopatie so subkortikalnymi infarktami
a leukoencefalopatiou — sekvenéna analyza génu NOTCHS3 (24 exdnov resp.; 33 exonov,
35 amplifikatov), (6) [h]

Amyotroficka lateralna skleréza — sekvencna analyza 5 exénov SOD1 génu, (6) [h]
Cerebrotendindézna xantomat6za — sekvencna analyza 9 exénov génu CYP27A1, (6) [h]
Mitochondrial Encephalopaty, Lactic Acidosis and Stroke-like episodes (MELAS) -
detekcia mutacie 3243A>G v mitochondrialnom MT-TL1 géne, MLPA analyza delécii a
duplikacii v mitochondrialnom genéme (9) [b,d,g,h]

Charcot-Marie-Tooth typ 1C — sekven¢na analyza 4 exénov LITAF génu, (6) [h]
Alexandrova choroba — sekvencna analyza 9 exénov GFAP génu, (6) [h]

Tvarova paréza — Sekvencéna analyza 2 kédujucich exénov génu HOXB1, (6) [h]
Autizmus - MLPA analyza duplikacii/delécii oblasti 15911-13: UBE3A, GABRB3; 16pl1;
SHANK3 22q13 (6) [g]

Dandy-Walker malformacie - MLPA analyza génov ZIC1, ZIC4, VLDLR, SMARCA2 (6)
[¢]

Cerebralne a kavern6zne malformacie — sekvenéna analyza a MLPA 5. — 20. exdnu génu
KRIT1, sekvenéna analyza a MLPA 10 exénov génu CCM2 (C70rf22), sekvenéna analyza
a MLPA 3.-9. exénu génu PDCD10. (6) [g,h]

Mohr-Tranebjaerg syndrom — sekvenéna analyza 2 exénov génu TIMMB8A, (6) [h]
Charcot-Marie-Tooth typ 1G — sekvencna analyza 6 exonov génu MPZ. (6), [h]

X-viazany Charcot-Marie-Tooth — sekvencna analyza 2 exénov génu GJB1 (6) [h]

METABOLICKE A ENDOKRINNE PORUCHY

37.

38.

39.

40.

41.
42.

Deficiencia SCAD - detekcia mutacii 511C>T (Arg171Trp), 310-312delGAG, 1138C>T
(Arg380Trp) a 625G>A (Gly209Ser) génu ACADS, sekvencna analyza 10 exénov ACADS
génu, (6) [b, h]

Deficiencia MCAD - detekcia frekventovanej mutacie 985A>G a mutacie 199T>C v géne
ACADM, sekvencna analyzy 12 exénov génu ACADM, (6) [b, h]

Deficiencia LCHAD - detekcia mutacii 1528G>C, sekventna analyza exénu 9 HADHA
génu pre zachyt mutacii 871C>T a 914T>A, (6) [b, h]

Deficiencia VLCAD - detekcia mutacie 848T>C (Val283Ala) génu ACADVL, (6) [b]

Deficit myoadenylat deaminazy - detekcia mutacie 34 C>T v géne AMPD1, (6) [b]
PPAR2y (34C>G) - polymorfizmus génu pre jadrovy receptor aktivovany peroxizémovym
proliferatorom - PPARG, (6) [b]
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X-adrenoleukodystrofia - sekvencna analyza a MLPA vysSetrenie 10 exénov génu ABCD1,
(5) (6) [g. h]

Mutacie génu pre peroxizdmovy membranovy protein, PEX1 (c.2528G>A a ¢.2097insT -
exon 13 a 15, hotspot - exon 18), sekvencna analyza 24 exénov PEX1, PEX26 (hotspot —
exén 1 a 2), PEX6 (hotspot — exén 1), PEX12 (hotspot — exén 2 a 3, 3 sekvencné
analyzy), PEX10 (hotspot — ex6n 3 a 4/5), PEX2 (hotspot — exdn 4, 2 sekvenéné analyzy),
(6) [h]

Deficit bifunkéného enzymu — sekvenéna analyza génu HSD17B4 - odber do Specialnych
skumaviek — blood RNA tube, PAX gene (24- exonov, 3 sekvencné analyzy) [h]

Deficit acyl-CoA oxidazy - sekvencna analyza génu ACOX1 — izoformy A a B - odber do
Specialnych skumaviek — blood RNA tube, PAX gene (14 — exoénov, 7 sekvenénych
analyz) [h]

Smith-Lemli-Opitz syndrom (SLOS) — detekcia frekventovanych mutacii W151X, V326L
v géne DHCRY7 (6,7) [b]

Smith-Lemli-Opitz syndrém (SLOS) - sekvenéna analyza 9 exénov génu DHCR7

(7 sekvencnych analyz), (5) (6) [b, h]

Lathosteroléza — sekvenéna analyza 5 exénov génu SC5D (6) [h]

Canavanova choroba (deficit aspartoacylazy) — sekvenéna analyza 6 exonov génu ASPA
(6) [h]

Laktézova intolerancia — identifikacia polymorfizmov -13910T>C a -22018A>G
ovplyvnujucich génovu expresiu génu LCT (Crevnej laktazy), (6) [b, f]

Hereditarna intolerancia fruktozy (deficit fruktéza-6-P aldolazy) - sekvencna analyza génu
ALDOB (7 sekvencnych analyz) (6) [h]

Deficit mevalonatkinazy — sekvencna analyza 10 exdénov génu MVK, (6) [h]

Alkaptonuria - sekvenéna analyza 14 exénov génu HGD, (6) [h]

Molekularno-genetické vySetrenie duplikacie 24 bp v géne pre chitotriozidazu — CHIT1 (pri
sledovani ucinnosti ERT pri Gaucherovej chorobe), skriningu lyzozémovych poruch (6) [b]
Molekularno-genetické vysetrenie Gaucherovej choroby (RFLP pre mutacie N370S,
L444P, sekvencna analyza 10 exdénov GBA génu), (6) [b, h]

Molekularno-genetické vySetrenie mutacie IVS1 (-13T>G) génu GAA u Pompeho choroby
a sekvencna analyza 19 exénov génu, (6) [b, h]

Fabryho choroba - sekven¢na analyza 7 exénov GLA génu, (6) [h]

Wilsonova choroba — vySetrenie 5-tich frekventovanych mutacii v ATP7B géne : 3207C>A
(H1069Q); 3402delC; W779X; R778G; 1340del4 (6) [b, c]

Wilsonova choroba — analyza duplikaéno-deleénych mutacii v géne ATP7B, MLPA, (6) [g]
Wilsonova choroba — sekven¢na analyza 21 exénov ATP7B génu (24 sekvencnych
analyz), (6) [h]

Menkesova choroba — sekvencna analyza 21 exénov génu ATP7A, (6) [h]

Hereditarna hemochromat6za — detekcia frekventovanych mutacii HFE génu: C282Y,
H63D, S65C, (6) [d]

Hereditarna hemochromatéza — zriedkavé mutacie HFE génu: V53M, V59M, Q127H,
P160delC, E168Q, E168X, W169X, Q283P, TFR2 génu: E60X, M172K, Y250X,
AVAQ594-597del, FPN1 génu: N144H, V162del, (6) [f]

Hereditarna hemochromatéza — sekvencna analyza 7 exénov HFE génu, (6) [h]

Juvenilna hereditarna hemochromatéza — sekvenc¢na analyza 3 exénov génu HAMP (2
sekvencéné analyzy) a sekvenéna analyza 3 exénov génu HJV (6 sekvencnych analyz) (6)
[h]

Hereditarna hemochromatdza spdsobena defektom feroportinu - sekven¢na analyza 8
exénov génu SLC40A1, (6) [h]
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Deficit pyruvatdehydrogenazy - sekvencna analyza génu pre pyruvatdehydrogenazovu a1
podjednotku — 11 exénov (PDHAL), (6) [h]

Kongenitalna adrenalna hyperplazia podmienena deficienciou 21-hydroxylazy (nested
PCR, RT-PCR, MLPA, SNaPshot, MLPA, fragmentatna a sekven¢na analyza génu
CYP21A2 (10 sekvenénych analyz), (6) [b, d, e, g]

Kongenitalna adrenalna hyperplazia podmienena deficienciou 11-hydroxylazy -
sekvenc¢na analyza génu CYP11B1 (10 sekven&nych analyz), (6) [h]

Kongenitalna adrenalna hyperplazia podmienena deficienciou 17a-hydroxylazy/17,20-
lyazy - sekvencna analyza génu CYP17A1 (8 sekvencnych analyz), (6) [h]

Kongenitalna adrendlna hyperplazia podmienena deficienciou 3B-hydroxysteroid
dehydrogenazy - sekvencna analyza génu HSD3B2 (4 sekvencné analyzy), (6) [h]
Beckwith-Wiedemannov/Silver-Russelov syndrom [sekvenéna analyza 2 exoénov (4
sekvenéné analyzy) génu CDKNI1C, alelovo-$pecifickd metylacna multiplex real-time
kvantitativna PCR na detekciu LOM/GOM v oblastiach ICR1 a ICR2, MS-MLPA, (6) [g, h]
Mukopolysacharidéza | (MPSI) - sekvenéna analyza 14 exénov IDUA génu (6) [h]
Mukopolysacharidéza Il (MPSII) - sekvenéna analyza 9 exénov IDS génu (6) [h]
Mukopolysacharidéza IlIA (MPSIIIA) - sekvenéna analyza 8 exonov SGSH génu, (6) [h]
Metachromaticka leukodystrofia- sekvencna analyza 8 exonov ARSA génu, (6) [h]
B-manozidbza- sekvencna analyza 17 exonov MANBA génu (6) [h]

a-manozidoza- sekvencna analyza 24 exénov MAN2B1 génu (6) [h]

Tay-Sachsov syndrém — sekvenéna analyza 14 exénov HEXA génu, (6) [h]

Krabbeho choroba — sekvenéna analyza 17-exénov GALC génu (16 sekvenénych analyz)
(6) [h]

Niemann-Pickova choroba A/B- sekvenéna analyza 6 exénov SMPD1 génu (6) [h]
Niemann-Pickova choroba C- sekvencna analyza 25 exdénov NPC1 génu (6) [h]

Gilbertov syndrom (hyperbilirubinémia) — deficiencia bilirubin UDP-glukuronyltransferazy
spésobena polymorfizmom poctu (TA) opakovani v prométore génu UGT1AL (6) [e]
Molekularno — genetické vysSetrenie polymorfizmu -3279T>G enhancerovej oblasti
UGT1A1 génu u heterozygotov s nalezom (TA)7/(TA)s v prométore, (6) [b]

Crigler — Najjar syndrom | a Il typu — sekvenéna analyza 5 exénov génu UGT1Al, (3
sekvencné analyzy) (6) [h]

Detekcia 3 mutacii CPT2 génu (karnitin palmitoyltransferazy-2) 338C>T (Serll3Leu),
149C>A (Pro50His) a 1238_1239delAG (Q413fs), sekventna analyza 5 exénov CPT2
génu (6) [h,b,e]

Sekvencna analyza 10 exonov génu OTC (deficity ornitintranskarbamoylazy), (6) [h]
Mitochondrialna encefalokardiomyopatia podmienena deficitom TMEM70, detekcia
mutacii 317-2A>G v géne TMEM70, (6) [b]

Cysticka fibroza, detekcia panelu 36 najfrekventovanejSich mutacii CFTR génu
(vySetrenie zachyti viac ako 90% mutacii vyskytujucich sa v kaukazoidnej populacii)
VysSetrenie primarnej hyperoxalurie typ 1 — deficiencia peroxizomalnej alanin-glyoxylat
aminotransferazy 1 — sekvenéna analyza 11 exénov AGXT génu, (6) [h]

Deficiencia mitochondridlneho enzymu alanin-glyoxylat aminotransferazy 2- sekvencna
analyza 14 exénov génu AGXT2 (6) [h]

Vysetrenie primarnej hyperoxalurie typ 2 — deficiencia glyoxylat/hydroxypyruvat reduktazy
- sekvencéna analyza 9 exénov GRHPR génu, (6) [h]

Vysetrenie D-glycerovej acidémie — deficiencia glycerat kinazy - sekvencna analyza 4 (2.-
4.) exonov GLYCTK génu (5 sekvencnych analyz), (6) [h]

Familiarny defekt ApoB-100 - detekcia mutacie R3500Q génu APOB, (6) [b]
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Apolipoprotein E genotypizacia — polymorfizmy génu APOE (izoformy APOE2, APOES3,
APOE4), (6) [b]

LDL receptor — sekvenéna analyza 18 exénov LDLR génu, analyza duplikacno-deleCnych
mutacii metédou MLPA LDLR génu (6) [h, g]

Deficit 3-OH-3-metylglutaryl-Co-A lyazy — sekvencna analyza 9 exénov HMGCL génu (6)
[h]

3-metylglutakénova aciduria typ | - sekvencna analyza 10 exénov AUH génu

CPT1A deficiencia (karnitin palmitoyltransferaza 1A) — sekven¢na analyza 18 exdnov
génu CPT1A, (6) [h]

Hypercholesterolémia, autozomalne dominantna, typ 3 - Sekventna analyza 12 exénov
PCSK9 génu, (6) [h]

Glutarova aciduria typ | — sekvencna analyza analyza 12 exonov GCDH génu, (6) [h]
Glutarova aciduria typ Il — sekvenéna analyza 12 exénov ETFA, 6 exénov ETFB a 13
exénov ETFDH génu, (6) [h]

Izovalérova acidémia — sekvencna analyza exénu 9 génu IVD — detekcia mutacie
€.932C>T (p.A282V) (6) [h]

Familiarna stredomorska horucka — sekvencéna analyza 10 exénov génu MEFV, (6) [h]
Deficit prosaposinu — sekvencna analyza 14 exénov PSAP génu (6) [h]

Poruchy metabolizmu kreatininu — sekvenéna analyza génov GAMT (6 exénov), GATM (9
exoénov) a SLCBAS8 (13 exonov) (6) [h]

Deficit lipoproteinovej lipazy — sekvencna analyza 10 exénov LPL génu (6) [h]

Deficit 2-metylbutyryl-CoA dehydrogenazy - sekvenéna analyza 11 exénov ACADSB
genu (6) [h]

McArdleova choroba (deficiencia myofosforylazy) — sekvenéna analyza exénu 1 génu
PYGM - detekcia mutacie ¢.148C>T (p.Arg50Ter), moznost sekvenénej analyzy vSetkych
20 exonov génu PYGM, (6) [h]

Primarny deficit karnitinu — detekcia delécii SLC22A5 génu metédou MLPA, sekvenéna
analyza 10 exonov SLC22A5 génu (6) [g,h]

Fenylketonuria — sekvencna analyza 13 exonov PAH génu, (6) [h]

Wolmanova choroba, Cholesteryl ester storage disease — sekvencna analyza 9 exonov
génu LIPA, (6) [h]

HEMATOLOGICKE PORUCHY

114.
115.

116.
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121.
122.

Hemofilia typu A — detekcia inverzie 22 a inverzie 1, (6)

Hemofilia typu A - amplifikacia 26 exdnov (32 amplifikatov) génu F8 metdédou PCR a
priama sekvenc¢na analyza, (6) [h]

Hemofilia typu A — analyza duplikacéno-dele€nych mutacii metdédou MLPA, (6) [g]
Hemofilia typu B — analyza duplikacno-deleénych mutacii metédou MLPA v géne F9, (6)
[9]

Deficit faktoru VII — analyza duplikacno-dele€¢nych mutacii metdédou MLPA, (6) [g]
Deficiencia enzymu glukézy-6-fosfat-dehydrogenazy pri hemolytickej anémii — sekvenéna
analyza 12 exénov génu G6PD (8 sekvencnych analyz), (6) [h]

APC rezistencia (antikoagulaény protein C) - polymorfizmus 1691G>A génu F5 (faktor V
— variant Leiden), (6) [d]

Protrombinovy génovy variant 20210G>A, (gén F2) (6) [d]

MTHFR (677C>T) — frekventovany polymorfizmus génu pre 5,10-metyléntetrahydrofolat
reduktazu - MTHFR, (6) [d]



123. MTHFR (1298A>C) — frekventovany polymorfizmus génu pre 5,10-metyléntetrahydrofolat
reduktazu - MTHFR, (6) [d]

124. Trombofilné mutacie (faktor V H1299R (R2), faktor Xl V34L, PAI-1 4G/5G, EPCR
A4600G, EPCR G4678C), (6) [f]

125. Poruchy fibrinogénu (afibrinogenémia, dysfibrinogenémia, hypofibrinogenémia,
hypofibrinogenémia) — sekvencna analyza 6 exénov FGA génu, 8 exénov FGB génu a 9
exonov FGG, (6) [h]

FARMAKOGENETIKA

126. Polymorfizmus CYP2C9 génu (cytochrom P-450) pri indikacii terapie warfarinom -
detekcia alel CYP2C9*1, CYP2C9*2, CYP2C9*3, (6) [d]

127. Polymorfizmus VKORC génu pri indikacii terapie warfarinom — varianty VKORC1*1,
VKORC1*2, VKORC1*3 - (6) [d]

128. Polymorfizmus TPMT génu pri indikacii terapie tiopurinovymi preparatmi - detekcia alel
TPMT*3A, TPMT*3B, TPMT*3C, TPMT*2, TPMT*4, (6) [d]

129. Sekvencna analyza génu TPMT (vSetky exdény pri indikacii terapie tiopurinovymi
preparatmi), (6) [h]

130. MPLA analyza génu TPMT (pri indikacii terapie tiopurinovymi preparatmi). (6) [g]

131. Polymorfizmus génu DPYD (dihydropyrimidin dehydrogenaza) - pri indikacii terapie 5 —
fluorouracilom (5-FU); detekcia alely DPYD*2A, (6) [d]

132. Detekcia polymorfizmov v géne SLCO1B1 (OATP2 transportér): 388A>G, 521T>C, (6) [b]

133. Sclerosis multiplex - posudenie efektivnosti terapie interferonom - sledovanie génovej
expresie MxA - Real Time kvantiativna PCR— odber do Specialnych skumaviek — blood
RNA tube, PAX gene!

INE PORUCHY

134. Molekularno-genetické vySetrenie aneuploidii (chromozémy 13, 15, 16, 18, 21, 22, X, Y)
(6,7) [e]

135. MLPA analyza - cCastejSie mikrodeleéné syndromy (1p36 deleCny syndrom, 2p16
mikrodelécia, 3929 mikrodelécia, 9922.3 mikrodelécia, 1524 deleCny syndrém, 17921
mikrodelécia, 22913/ Phelan-McDermid, Cri du Chat syndrom 5p15, DiGeorge syndrém
22911, DiGeorge regién2 10p15, Langer-Giedion syndrom 8q, Miller-Dieker syndrom 17p,
NF1 mikrodele¢ny syndrém, Prader-Williho / Angelmanov syndrém, MECP2 / Xq28
duplikacia, Rubinstein-Taybi syndrém, Smith-Magenis syndrém, Sotos syndrom 5q35.3,
WAGR syndrom, Williams syndrém, Wolf-Hirschhorn 4p16.3), (6) [g]

136. Prader-Williho/Angelmanov syndrom — metylacne-3pecificka PCR /RFLP, alelovo-
Specificka real-time PCR, fragmentacna analyza polymorfnych lokusov PWS/AS kritickej
oblasti, sekvenéna analyza génu UBE3A (13 sekvencnych analyz),MS- MLPA (6) [b, c, d,
e, h]

137. Detekcia mutacii v géne pre androgénovy receptor- AR pri syndrdme androgénovej
insenzitivity a karcindme prostaty - sekvenovanie exénov 2-8, (6) [h]

138. VySetrenie delécii a duplikacii u pacientov s oneskorenim vyvoja/mentalnym postihnutim:
16 génov zodpovednych za X viazané - nesyndromové mentalne postihnutie,
subtelomérové mikrodelécie, (6) [g]

139. Chronicka pankreatitida, sekvenovanie génov: PRSS1 (5 exdénov), SPINK1 (4 exony a
promator), (6) [h]
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153.

154.

Chronicka pankreatitida, restrikCné Stepenie najCastejSich mutacii génu PRSS1: N29I a
R122H, (6) [b]

Celiakia — HLA haplotypizacia, vySetrenie rizikovych haplotypov HLA-DQ2, HLA-DQ8
asociovanych s poruchou (6)

Deficiencia 5a-reduktazy — sekvenovanie 5 exénov SRD5A2 génu, (6) [h]

RETTOV syndrom — sekvencna analyza 4 exénov génu MECP2 (6 sekvenénych analyz),
MLPA vySetrenie delécii/duplikacii génu (6) [g, h]

Seipinopatie — sekvenéna analyza exénu 3 génu BSCL2 (6) [h]

Syndrom deplécie mitochondrialnej DNA 1 (MNGIE) - sekvencna analyza 9 exdnov
TYMP1 génu pre tymidin fosforylazu, (6) [h]

Detekcia pritomnosti X a Y 3$pecifickych sekvencii (aj u pacientiek s Turnerovym
syndrobmom, pacientov s poruchou vyvoja pohlavia), (6) [a]

Detekcia mikrodelécii Y chromozomu u pacientov s poruchami plodnosti, (6) [a]

Leber Hereditary Optic Neuropathy (LHON) — detekcia mutacii m. 3460G>A, m.
11778G>A, 14484T>C, MLPA analyza delécii a duplikacii v mitochondridlnom gendéme
(9) [0, 9, h]

Myoclonic Epilepsy Associated With Ragged-Red Fibers (MERRF) — detekcia mutacie
m.8344A>G v mitochondrialnom gendme, MLPA analyza delécii a duplikacii v
mitochondrialnom genéme (9) [b, g, h]

Leighov syndrém — detekcia mutacie 8993 T>C/G v mitochondrialnom genéme, MLPA
analyza delécii a duplikacii v mitochondrialnom genéme (9) [b, g, h]

Kongenitalny centralny hypoventilatny syndrom - sekvencna analyza 3 exonov génu
PHOX2B (6) [h]

Deficit a-1-antitrypsinu —vySetrenie S a Z alely, sekvenéna analyza 2.-5. exénu génu
SERPINAL (6) [h]

Norrieho choroba — sekvencna analyza exénov 2 a 3 a prifahlych intronovych oblasti
génu NDP. (6) [h]

Nefrogénny diabetes insipidus - sekvenéna analyza génu AVPR2, (6) [h]

PRIPRAVOVANE VYSETRENIA :

N

Polymorfizmy génu CYP2D6*3, CYP2D6*4 — terapia kodeinovymi preparatmi
Mukopolysacharidéza Il (MPSII) — sekvenéna analyza 9 exénov génu IDS (6) [h]
Hereditarna kongenitalna tvarova paréza 3 (HCFP3) — sekven¢na analyza 2 exonov génu
HOXB1 (3 sekvenctné analyzy) (6) [h]

Molekularno-geneticka analyza mitochondridlneho MT-ATP6 génu pomocou sekvencéne;j
analyzy (9) [h]

Ochorenia asociované s mutaciami v PMP22 géne — sekvencna analyza 4 kodujucich
exénov PMP22 génu (6) [h]

NGS PANELOVE VYSETRENIA

Panel polyneuropatii

Panel kardiomyopatii



B. BIOCHEMICKO-GENETICKE VYSETRENIA:

ORIENTACNE A SKRININGOVE VYSETRENIA:

©oNOOA~®ODNE
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Benediktova skuska na ddkaz pritomnosti redukujucich latok (1;2)

Brandova skuska na zistenie zvySeného obsahu cystinu a homocystinu v moci (1;2)
Féllingova skuska na dékaz pritomnosti kys.fenylpyrohroznovej (1;2)

Test na oxokyseliny (1;2)

Test na pritomnost kyseliny homogentisovej (alkaptonuria) (1;2)

Test na dékaz pritomnosti tiosulfatov (deficit sulfitoxidazy) (1;2)

Test na zvy$ené vylu€ovanie mukopolysacharidov (1; 2)

Tenkovrstvova chromatografia AMK (1;2)

Tenkovrstvova chromatografia galaktozy a jej metabolitov (1;2)

Tenkovrstvova chromatografia oligosacharidov (1;2)

Seliwanoffova skuska (1;2)

Nitrézonaftolovy test (1;2)

Sucha kvapka krvi — vySetrenie enzymovych aktivit a-glukozidazy (Pompeho choroba)
Sucha kvapka krvi — vySetrenie enzymovych aktivit B-glukozidazy (M. Gaucher)

KVANTITATIVNE VYSETRENIA:

©oNoOr~®DNE
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Kreatinin [spektrofotomet.] (1;2)

Kyselina mocova [spektrofotomet.] (1;2;3)

Laktat a pyruvat [enzym., UV spektrofotomet.] (4)

B-hydroxybutyrat [enzym., UV spektrofotomet.] (4)

Biotinidaza [spektrofotomet.] (3)

Karnitin volny [enzym., spektrofotomet.] (3)

Mukopolysacharidy [spektrofotomet.] (1;2)

Kyselina orotova [spektrofotomet.] (1;2)

Stanovenie vysSich volnych karboxylovych kyselin (NEFA) [spektrofotomet.] (3)
Stanovenie kyseliny sialovej [spektrofotomet.] (1;2)

SPECIALNE VYSETRENIA:

©oNoOa~wWNE
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Organické kyseliny [GC/MS] (1;2)

VLCFA - karboxylové kyseliny s velmi dlhym retazcom [GC/MS] (3)

Kyselina fytanova a pristanova [GC/MS] (3)

Kyselina pipekolova [GC/MS] (1;2;3)

Plasmalogény [GC/MS] (5)

7-dehydrocholesterol [GC/MS] (3)

Cholestanol [GC/MS] (3)

Stanovenie prekurzorov cholesterolu (desmosterol, lanosterol, lathosterol) [GC/MS] (3)
Stanovenie pyridoxal-5-fosfatu [HPLC] (3)

Sukcinylaceton [GC/MS] (1;2)

Kvantitativne stanovenie AMK [GC/MS; HPLC] (1;2;3)

Dvojrozmerna tenkovrstvova chromatografia monosacharidov a disacharidov (1;2)



13.
14.

15.
16.
17.

TLC ur€enie frakcii mukopolysacharidov (24h zber mo¢u, min. 20 mli !!!)

Stanovenie porfyrinov v moci [HPLC] (24h zber moc€u udrziavany v chlade, v tme,
transport ihned’, resp. zmrazit’ mo¢)

Transferin a jeho sializované formy v sére — skrining poruch glykozylacie [HPLC] (3)
Stanovenie purinov a pyrimidinov v moci [HPLC] (ranny mo¢ zmrazeny do 30 minut)
Stanovenie  aktivit  lyzozbmovych  enzymov  (a-L-iduronidaza,  a-N-acetyl-D-
glukozaminidaza, B-galaktozidaza, arylsulfataza B, B-glukuronidaza, a-glukozidaza, (3-
glukozidaza, a-galaktozidaza, arylsulfataza A, B-D-galaktozidaza, B-hexozaminidaza, a-D-
mannozidaza, [(-D-mannozidaza, a-L-fukozidaza, a-N-acetyl-D-galaktozaminidaza,
chitotriozidaza) [spektrofotomet., fluorimet.] (5)(7)

Material potrebny pre indikované vySetrenie

aprownhPRE
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moc¢ - spontanny (5-10ml)

moc¢ - 12 hodinovy (5-10ml)

sérum (2ml)

Specialny odber - (1ml venézna krv + 2 ml 1M HCIO,)

venozna krv (10ml krvi + 0,5ml 0,5 mol/l pH 8 EDTA) - nezmrazena!!! - izolacia
leukocytov, RNA

venozna krv (2ml krvi + 0,1ml 0,5 mol/l pH 8 EDTA) - izolacia DNA

krvné elementy, plazma, amniocyty, fibroblasty, Specifické tkanivo podla dohovoru
venozna krv (10ml krvi + 0,5ml 0,5 mol/l pH 8 EDTA) —zmrazena alebo nezmrazena-
izolacia DNA

venézna krv — (8 ml (4x2ml krvi + 0,2ml 0,5 mol/l pH 8 EDTA) — izolacia mitochondrialnej
DNA, nezmrazena, musi byt spracovana ¢o najskér po odbere, dopredu dohodnuty
odber

Metody pouzité pri molekularno-genetickom vySetreni

a)
b)
c)
d)
e)
f)
9)
h)

PCR — polymerazova retazova reakcia

PCR-RFLP — polymorfizmus diZky restrikénych fragmentov

Alelovo Specificka PCR

Real-time PCR

Fragmentacna analyza — PCR s fluorescenéne znaCenym primerom
Reverzna hybridizacia na stripe

MLPA analyza (Multiple Ligation Probe Assay)

Sekvencna analyza

Mailové adresy : cdg@sm.unb.sk; clgfn@post.sk;

Pri Specialnych vysSetreniach, ktoré vyzaduju dohovor, prosim obratte sa telefonicky na lekarov oddelenia:

doc. MUDr. Jan Chandoga, CSc 02/57 290 225
MUDr. Veronika Luciakova 02/57 290 244
MUDr. Pavol Durina 02/57 290 695
Informacie o prijme materialu 02/57 290 192

Aktualny zoznam pre rok 2019
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