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pro zdravotnickou laborator ¢. 8097
Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK, Diagnostické laboratore
dédi¢nych poruch metabolismu (DPM)
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Rozsah udélené akreditace:
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Laboratorni vy3etieni a diagnostika dédi¢nych metabolickych poruch v oblasti klinické biochemie
a molekularni genetiky vymezené prilohou tohoto osvédceni.
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Toto osvédéeni je dokladem o udéleni akreditace na zaklade posouzeni spinéni akredita¢nich pozadavku podle
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CSN EN ISO 15189:2013

Subjekt posuzovani shody je pfi své ¢innosti opravnén odkazovat se na toto osvéd&eni v rozsahu udélené akreditace po dobu
jeji platnosti. pokud nebude akreditace pozastavena. a je povinen plnit stanovené akreditatni pozadavky v souladu
s prislusnymi pfedpisy vztahujicimi se k ¢innosti akreditované¢ho subjektu posuzovani shody.
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Toto osvédéeni o akreditaci nahrazuje v plném rozsahu osvédéeni ¢.: 730/2020 ze dne 2. 12. 2020, popfipadé spravni akty na
né navazujici.
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Udéleni akreditace je platné do 4. 6. 2023
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V Praze dne 10. 3. 2022

Ing. Milena Lochmanova
ditelka odboru zdravotnickych laboratofi

_ e}é Ceského institutu pro akreditaci, 0.p.s.
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Priloha je nedilnou soudasti
osvédéeni o akreditaci ¢.: 122/2022 ze dne: 10. 03. 2022

Akreditovany subjekt podle CSN EN ISO 15189:2013:

Vseobecna fakultni nemocnice v Praze
Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK
Diagnostické laboratote dédi¢nych poruch metabolismu (DPM)
Ke Karlovu 455/2, 128 08 Praha 2

Pracovisté zdravotnické laboratore:

1. Biochemicka laboratof DPM Ke Karlovu 455/2, Praha 2
2. Laborator DNA diagnostiky DPM Ke Karlovu 455/2, Praha 2
3. Laborato¥ pro studium mitochondriilnich poruch  Ke Karlovu 455/2, Praha 2

1. Biochemicka laborator DPM

VySetieni:
PoFadové Pfesny nidzev Identifikace . .
islo postupu vy3etieni postupu vySetieni Predmét vySetfeni

801 - Klinicka biochemie

1. | Stanoveni relativni latkové koncentrace | SOP-KDDL-DMP-B-10 Moc¢
laktatu fotometrickou enzymovou
' metodou
' [U-Laktat]
7 Stanoveni mukopolysacharidii SOP-KDDL-DMP-B-14 Moc¢
| screeningovou metodou
[U-Mukopolysacharidy screening] ‘

3. Stanoveni relativni hmotnostni ' SOP-KDDL-UDMP-B-15  Mo¢
' koncentrace mukopolysacharidi ‘
fotometrickou metodou \
' [U-Mukopolysacharidy] ‘
4. | Stanoveni latkové koncentrace ' SOP-KDDL-DMP-B-18 Mo¢
‘ kreatininu fotometrickou metodou Jaffé |
bez deproteinace

| [U-Kreatinin]

5. Stanoveni latkové koncentrace kyseliny | SOP-KDDL-DMP-B-19 Sérum, plazma, mo¢
mocové fotometrickou enzymovou \
metodou urikaza/peroxidaza \
[S. P, U-Kyselina mocova] .

6. | Stanoveni latkové koncentrace |SOP-KDDL-DMP-B-20 | Sérum, plazma
 kreatininu fotometrickou enzymovou 1
metodou

[S. P-Kreatinin] ‘

7 Stanoveni latkové koncentrace laktatu | SVQP;KD\DL-DMP—B-B | Deproteinat Iﬁ(voTu;
fotometrickou enzymovou metodou ) deproteinat krve
[B, L-Laktat] /8

Strana 1 z celkového poétu 10 stran



Priloha je nedilnou soudasti
osvédéeni o akreditaci ¢.: 122/2022 ze dne: 10. 03. 2022

Akreditovany subjekt podle CSN EN ISO 15189:2013:

Vseobecna fakultni nemocnice v Praze

Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK
Diagnostické laboratoie dédi¢nych poruch metabolismu (DPM)

Ke Karlovu 455/2, 128 08 Praha 2

Poradové
islo

‘ PFesny nazev

‘ postupu vySetieni

Identifikace
postupu vySetieni

Predmét vySetieni

8.

Stanoveni latkové koncentrace pyruvatu
 fotometrickou enzymovou metodou
[B-Pyruvat]

| Stanoveni latkové koncentrace 3-
! hydroxybutyratu fotometrickou
| enzymovou metodou

[B 3- hydroxybutyrat]
i Stanoveni latkové koncentrace

enzymovou metodou
[P, S-Celkovy llomOEystein enzymat. |

| SOP-KDDL-DMP-B-25

SOP-KDDL-DMP-B-24

Deproteinat krve

. Deproteinat krve

' SOP-KDDL-DMP-B-28

celkového homocysteinu fotometrickou |

Plazma, sérum

Profilové vySetieni aminokyselin na

analyzatoru aminokyselin metodou
iontoménicové chromatografie

‘s ninhydrinovou detekei"

[S. P, L- Ammokysellny]

 Profilové vySetfeni aminokyselin na
analyzatoru aminokyselin metodou
iontoménic¢ové chromatografie

s ninhydrinovou detekci®
[U-Aminokyseliny]

' SOP-KDDL-DMP-B-30

Sérum, plazma, likvor

' SOP-KDDL-DMP-B-31
|

Stanoveni aminokyselin a acylkarnitini
tandemovou hmotnostni spektrometrii
pro novorozenecky screening®

[KP AMK, AC novoroz. screening]

' Stanoveni aminokyselin a acylkarnitint
tandemovou hmotnostni spektrometrii

' pro selektivni screening?
[KP-AMK, acylkarnitiny MS/MS,

' Screening gravidnich MS/MS, Dietni
kompenzace MS/MS: B-Fenylalanin,
' B-Tyrosin]

Moc¢

‘SOP-KDDL-DMP-B-33

SOP-KDDL-DMP-B-34

' [U-Galaktitol]

Stanovenl relativni latkové koncentrace
kyseliny orotové metodou kapilarni

' elektroforézy

‘ [U-Orotova kyselina CE]

| Stanoveni relativni latkové koncentrace
} galaktitolu na plynovém chromatografu
\ s plameno-ioniza¢ni detekei

Sucha krevni kapka

' Sucha krevni kapka

SOP-KDDL-DMP-B-57

Moc¢

SOP-KDDL-DMP-B-21
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Priloha je nedilnou soucasti
osvédcéeni o akreditaci ¢.: 122/2022 ze dne: 10. 03. 2022

Akreditovany subjekt podle CSN EN ISO 15189:2013:

Vseobecna fakultni nemocnice v Praze
Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK
Diagnostické laboratofe dédi¢nych poruch metabolismu (DPM)
Ke Karlovu 455/2, 128 08 Praha 2

Pofadové Presny nazev Identifikace )
sislo postupu vySetieni postupu vySetieni Predmét vySetieni

17. | Profilové vysetieni purini a pyrimidini | SOP-KDDL-DMP-B-32 Moc¢
metodou HPLC s UV detekci
[U-P/P]

18. | Stanoveni katalytické aktivity SOP-KDDL-DMP-B-60 f Sucha krevni kapka
biotinidazy metodou fluorimetrické '

detekce

[KP-BTD novoroz. screening, KP-
Biotinidaza kvalitativng] )

19. | Stanoveni katalytické aktivity o- 'SOP-KDDL-DMP-E-02 Leukocyty, plazma, sérum
| galaktosidasy fluorimetrickou metodou

' [a-galaktosidasa v leukocytech, plazmé,
i séru; Pacient, a-galaktosidasa -
‘kontrolni enzym; Pacient | 1
20. | Stanoveni katalytické aktivity SOP-KDDL-DMP-E-03 Leukocyty, plazma, sérum
[-galaktosidasy fluorimetrickou
' metodou
[B-galaktosidasa v leukocytech. plazmé,
séru; Pacient] \ ‘

21. | Stanoveni katalytické aktivity SOP-KDDL-DMP-E-07 ' Plazma, sérum
chitotriosidasy fluorimetrickou
'metodou
| [chitotriosidasa v séru, plazme: Pacient]

22. | Stanoveni katalytické aktivity kyselé SOP-KDDL-DMP-E-31 Leukocyty
| a-1.4-glukosidasy fluorimetrickou
' metodou
| [kysela a-1.4-glukosidasa

v leukocytech: Pacient]
23. | Stanoveni katalytické aktivity kyselé SOP-KDDL-DMP-E-33 Sucha krevni kapka
1 a-1.4-glukosidasy fluorimetrickou
metodou
| [kysela a-1.,4-glukosidasa
v suché krevni kapce: Pacient]
24.  Stanoveni katalytické aktivity a- SOP-KDDL-DMP-E-34 Sucha krevni kapka
galaktosidasy fluorimetrickou metodou
[a-galaktosidasa \

v suché krevni kapce: Pacient] ‘ ‘

816 - Laboratof lékaiské genetiky

I.  |Novorozenecky screening SCID a SMA SO‘P—KPQPM-WF—NS-O] Sucha krevni kapka
metodou real-time PCR I,

[Pilotni studie NS]

\

V zavorkich [ ... ] jsou uvedeny nazvy vy3etieni dle ndzvii na vysledkovych listech.

N
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Priloha je nedilnou soudasti
osvédceni o akreditaci ¢.: 122/2022 ze dne: 10. 03. 2022

Akreditovany subjekt podle CSN EN ISO 15189:2013:

VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK
Diagnostické laboratoie dédi¢nych poruch metabolismu (DPM)
Ke Karlovu 455/2, 128 08 Praha 2

Upresnéni rozsahu akreditace:

Y Taurin, Fosfoethanolamin, Kyselina asparagova, Hydroxyprolin, Threonin, Serin, Asparagin, Kyselina
glutamova, Glutamin, Glu+Gln, Kyselina a-aminoadipova, Prolin, Glycin, Alanin, Citrulin, Kyselina o-
aminomaselna, Valin, Cystin, Methionin, Allo-isoleucin, Cystathionin, Isoleucin, Leucin, Tyrosin, Fenylalanin,
Homocystin volny. 3-alanin, Kyselina B-aminoisomaselna, Kyselina y-aminomaselnd, Kyselina &-
aminolevulova, Hydroxylysin volny. Ethanolamin, Ornithin, Lysin, Histidin, Homokarnosin (jen v Likvoru), 1-
Methylhistidin, 3-Methylhistidin, Arginin.

2 Taurin, Fosfoethanolamin, Kyselina asparagova, Hydroxyprolin, Threonin, Serin, Asparagin, Kyselina
glutamova, Glutamin, Glu+Gln, Kyselina a-aminoadipova , Prolin, Glycin, Alanin, Citrulin, Kyselina o-
aminomaselna, Valin, Cystin, Methionin, Allo-isoleucin, Cystathionin, Isoleucin, Leucin. Tyrosin, Fenylalanin,
Homocystin volny, B-alanin, Kyselina -aminoisomaselna , Kyselina y-aminomaselna, Kyselina &-
aminolevulova, Hydroxylysin volny, Ethanolamin , Ornithin, Lysin, Histidin, 1-Methylhistidin, Arginin, Cystin-
lithogenita.

3 Ala, Phe, Tyr, Val, Xle, C2, C5, CSDC, C6, C8, C10, C10:1, C12, C14, C14:1, C14:2, C140H, C16, C160H,
Cl16:1,C18,C18:1, C18:10H, C180H, CO a poméry: Phe/Tyr, Xle/Ala, CSDC/C8, C5/C0, C8/C2, C14:1/C2,
(C16+C18)/CO0, (C16+C18:1)/C2

4 Ala, Phe, Tyr, Val, Xle, Cit, C2, C3, C3DC, C4, C4DC, CS, CS5:1, CSDC, CSOH, Cé6, C8, C10, C10:1, C12,
Cl14,Cl14:1,C14:2, CI140H, C16, C16:0OH, Cl16:1,C18,C18:1, C18:10H, C180H, CO a pomeéry: Phe/Tyr,
Xle/Ala, C3/C2, C4/C3, C5DC/C8, C5/C0, C8/C2, C14:1/C2, (C16+C18)/CO0, (C16+C18:1)/C2

Vysvétlivky:
SCID- tézky kombinovany imunodeficit
SMA - spinélni svalova atrofie

“
\ .
\ ‘,

Strana 4.z celkového p"divfw"f] 0 stran

v



Priloha je nedilnou soucasti
osvédcéeni o akreditaci ¢.: 122/2022 ze dne: 10. 03. 2022

Akreditovany subjekt podle CSN EN ISO 15189:2013:

VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK
Diagnostické laboratofe dédi¢nych poruch metabolismu (DPM)
Ke Karlovu 455/2, 128 08 Praha 2

2. Laborator DNA diagnostiky DPM

Laborator uplatije flexibilni pristup k rozsahu akreditace upresnény v dodatku. Aktudlni seznam
cinnosti provadénych v ramci pozadovaného flexibilniho rozsahu je k dispozici u manazera kvality
laboratore a v Metabolické prirucce, priloha ¢. 1 na webovych strankach
https.://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-detskeho-a-dorostoveho-lekarstvi/laborator/

Vysetieni:
[ PFesny nazev Identifikace
Po;::: 9 postupu vySetieni postupu vySetieni PFedmét vySetieni
816 - Laboratof Iékaiské genetiky
1. Vysetieni genti vzacnych SOP-KDDL-DMP-G-62 Periferni krev, izolovana
onemocnéni Sangerovou DNA
sekvenaéni metodou®
2. | Mikroskopické hodnoceni SOP-KDDL-DMP-T-01 Biopsie kiize
(prikaz) rustu bunék v tkanové
- kulture - ) - N
3. | Vysetieni variant lidského SOP-KDDL-DMP-S-01 Periferni krev, izolovana
genomu metodou masivné DNA
paralelniho sekvenovani® ‘
(MPS)
Dodatek:

Flexibilni rozsah akreditace

Poradova €isla postupu vySetieni

1,3

Laboratoi mize modifikovat v dodatku uvedené¢ postupy vysetieni v dané oblasti akreditace pfi zachovani principu méfeni.

U vysetieni v dodatku neuvedenych nemiize laboratof uplatiiovat flexibilni pfistup k rozsahu akreditace

Upiesnéni rozsahu akreditace:
9 Vysetrované geny: NOTCH3, ASPA, ACADM, BTD, HADHA, OTC, GLA, GBA, GALC, CLN2 (TPP1), CLN3,
CLN7 (MFSDS8), NPC1, NPC2, IDS, GCDH, ABCDI, BESTI, RSI, OVOL2, TTR

® Kardiopanel:
ABCCY, ABCGS, ABCGS8, ACTAIl, ACTA2, ACTCI1, ACTN2, AKAP9, ALMSI, ANK2, ANKRDI, APOAA4,
APOAS, APOB, APOC2, APOE, BAG3, BRAF, CACNAIC, CACNA2DI, CACNB2, CALM1, CALR3, CASQ?2,
CAV3, CBL, CBS, CETP, COL3A1, COL5A1, COL542, COX15, CREB3L3, CRELDI, CRYAB, CSRP3, CTF1,
DES, DMD, DNAJC19, DOLK, DPP6, DSC2, DSG2, DSP, DTNA, EFEMP2, ELN, EMD, EYA4, FBNI1, FBN2,
FHLI, FHL2, FKRP, FKTN, FXN, GAA, GATADI,-GCKR, GJAS5, GLA, GPDIL, GPIHBP1, HADHA, HCN4,
HFE, HRAS, HSPBS, ILK, JAG 1, JPH2, JUP, KCNAS, K'C’ND.?. KCNEI, KCNE2, KCNE3, KCNH2, KCN.J2,
KCNJ5, KCNJS, KCNQI, KLF10, KRAS;/LAMA2, LAMA4, DqMPZ. LDB3, LDLR, LDLRAPI, LMFI, LMNA,
LPL, LTBP2, MAP2K1, MAP2K2, MIBI, MURC; M¥BPC3; M‘YHII, MYH6, MYH7, MYL2, MYL3, MYLK,
MYLK2, MYO6, MYOZ2, MYPN, NEBE}. NEXN; NKX2-3, NOD)T!L. NOTCHI, NPPA, NRAS, PCSK9, PDLIMS3,
1 - I |

\

A [’
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Priloha je nedilnou soudasti
osvédcéeni o akreditaci ¢.: 122/2022 ze dne: 10. 03. 2022

Akreditovany subjekt podle CSN EN ISO 15189:2013:

VSeobecna fakultni nemocnice v Praze
Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK
Diagnostické laboratofe dédi¢nych poruch metabolismu (DPM)
Ke Karlovu 455/2, 128 08 Praha 2

PKP2, PLN, PRDM16, PRKAG2, PRKARIA, PTPN11, RAF1, RANGRF, RBM20, RYRI, RYR2, SALL4, SCN1IB,
SCN2B, SCN3B, SCN4B, SCN3A4, SCO2, SDHA, SEPN1, SGCB, SGCD, SGCG, SHOC2, SLC25A44, SLC2A10,
SMAD3, SMAD4, SNTA1, SOS1, TAZ, TBX20, TBX3, TBX5, TCAP, TGFB2, TGFB3, TGFBRI1, TGFBR2,
TMEMA43, TMPO, TNNCI, TNNI3, TNNT2, TPMI, TRDN, TRIM63, TRPM4, TTN, TTR, TXNRD2, VCL,
ZBTB17, ZHX3, ZIC3
Metabolicky panel:
Poruchy metabolismu glykogenu: AGL, ALDOA, ALDOB, ALDOC, ENO3, FBP1, G6PC, GAA, GBEI, GYGI,
GYSI, GYS2, KHK, PC, PFKM, PGAM?2, PGMI1, PHKAI, PHKA2, PHKB, PHKG2, PRKABI, PRKAB2,
PRKAG2, PYGL, PYGM, RBCK1, SLC242, SLC3744
Poruchy cvklu mocoviny, orotové acidurie: ARG, ASL, ASS1, CAD, CPS1, DHODH, FTCD, NAGS, OTC,
SHMTI1, SHMT2, SLC25A413, SLC25A415, SLC25A42, SLC46A1, SLC7A7, TYMP, TYMS, UMPS
Peroxisomalni onemocnéni: ABCDI, ABCD3, ACBD35, ACOX1, AGPS, AGXT, AMACR, BAAT, CAT, DNMIL,
FARI, GDAPI, GNPAT, HSD17B4, MFF, PEX1, PEX2, PEX26, PEX3, PEXS, PEXSL, PEX6, PEX7, PEX10,
PEX1I1A, PEX11B, PEX11G, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PHYH, SCP2
Hyperhomocystenémie: ABCD4, ADK, AHCY, ALDH7A1, AMN, CBS, CD320, CDOI, CTH, CUBN, DHFR,
ETHEI, FOLHI, FOLRI, FOLR2, FOLR3, FTCD, FUT2, GIF, GNMT, GPHN, HCFCI, LMBRDI, LRP2,
MATIA, MAT2A4, MAT2B, MCEE, MMAA, MMAB, MMACHC, MMADHC, MOCS1, MOCS2, MTHFDI,
MTHFR, MTHFS, MTR, MTRR, MUT, PCCA, PCCB, PDXK, PDXP, PNPO, SLC19A41, SLC25432, SLC46A1,
SQOR, SUCLA2, SUOX, TCN1, TCN2, THAPI1, TST, ZNF143
Leucinozy: BCKDHA, BCKDHB, DBT, DLD
Rhabdomyolyzy a poruchy metabolismu mastnych kyselin: ACADM, ACADVL, AGL, ALDOA, AMPDI, ANOS,
ATP2A41, CACNAILS, CASQI, CAV3, CHKB, CPT1A4, CPT2, CTDP1, CYP2C8, DGUOK, DYSF, ENO3, ETFA,
ETFB, ETFDH, FDXIL, FKRP, FLADI, HADHA, HADHB, HRAS, ISCU, LAMP2, LDHA, LPINI, PFKM,
PGAM2, PGK1, PGMI, PHKAI, PHKB, POLG, PYGM, QARS, RYRI, SCN4A, SIL1, SLC16A1, SLC25A420),
SLC25A432, SLC52A41, SLC52A42, SLC5243, TANGO2, TSEN54, TSFM
Poruchy metabolismu neurotransmitert: ABAT, ALDH5A1, ALDH7A1, AMT, DBH, DDC, DHFR, DNAJC12,
FOLRI, GCHI, GCSH, GLDC, GLUL, MAOA, PCBD1, PHGDH, PNPO, PSATI, PSPH, PTS, QDPR,
SLCI8A2, SLC46A1, SLC6A43, SPR, TH
Neuronalni ceroidlipofuscinozy: ATP1342, CLN3, CLN5, CLN6, CLNS, CTSD, CTSF, DNAJCS5, GRN, KCTD?7,
MFSDS, PPTI, TPP1
Jiné onemocnéni: CADASIL (NOTCH3), cystinurie (SLC3A41, SLC7A49), isovalerova acidurie (/VD)
Kostni dysplazie:
ACAN, ACP5, ACTB, ACTG1, ACVRI, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL2, AGPS, AIFM1, AKTI, ALPL,
ALX3, ALX4, AMERI, ANKH, ANKRD11, ANOS5, ARHGAP31, ARSB, ARSE, ATP6V0A2, ATR, B3GALT®,
B3GAT3, B4GALT7, BCSIL, BGN, BHLHAY, BMP1, BMP2, BMPER, BMPRIB, BRAF, BRCA2, BRIPI, CA2,
CANTI, CASR, CBL, CCDCS8, CDC6, CDC45, CDKNIC, CDTI, CENP.J, CEP63, CEP152, CHST3, CHSTI4,
CHSYI1, CKAP2L, CLCN5, CLCN7, COLIAI, COLIA2, COL2A1, COL3Al, COL5A1, COL5A2, COL9AI,
COL9A2, COL9A43, COL10AI, COLI1AI, COL11A2, COMP, CREB3LI, CREBBP, CRTAP, CSPPI, CTSK,
CUL7, CYP27B1, DDR2, DHCR7, DHCR24, DHODH, DLL3, DLL4, DLX3, DLXS5, DMP1, DOCK6, DVLI,
DYM, DYNC2H1, EBP, EFNBI, EFTUD2, EIF2AK3, ENAM, ENPP1, EOGT, EP300, ERCC4, ESCO2, EVC,
EVC2, EXTI, EXT2, EXTL3, EZH2, FAM20A, FAM20C, FAM58A, FAMS3H, FAMI11A, FANCA, FANCB,
FANCC, FANCD2, FANCE, FANCF, FANCG, FANCI, FANCL, FANCM, FBNI, FBN2, FGDI1, FGF10,
FGF23, FGFRI, FGFR2, FGFR3, FKBPI10, FLNA, FLNB, GALNT3, GDF5, GHI, GHR, GHRHR, GJAl, GLI2,
GLI3, GNAS, GNPAT, GPC6, HDACS, HESX1, HOXA13, HOXDI3, HRAS, HSPG2, IDS, IFITMS5, IFT43,
IFT80, IFT122, IFT140, IFT172, IGF1, IGFIR, IGFALS, IHH, IMPADI, INPPLI, INSR, IRSI, KAT6B, KIF7,
KIF22, KMT2A, KRAS, LARP7, LBR, LEMD3, LHX3, LHX4, LIFR, LMNA, LMXI1B, LONPI, LRP4, LRPS5,
LTBP2, LTBP3, LZTRI, MAFB, MAP2K1, MAP2K2"MATN3, MBTPS2, MESP2, MGP, MMP2, MMP9,
MMP13, MSX2, MYCN, NANS, NEK1, NFI,NFIX, NIPPL NKX3-2, NOG, NOTCHI, NOTCH2, NPR2, NRAS,
NSDI, NSDHL, OBSLI, ORCI, ORC4, ORC6, OSTMI, 07'\2 P3HI, PALB2, PAPSS2, PCNT, PCYTIA,
PDE4D, PEX7, PEX14, PEX19, PGM3, PHEX, PIK3CA, PIYX.?. PLOD2, PLS3, POCIA, POLRIC, POLRID,
\ |
\ |
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POR, POUIFI, PPIB, PRKARIA, PROPI1, PTDSSI, PTHIR, PTHLH, PTPNI11, PYCRI, RAB33B, RAD2],
RAD5IC, RAF1, RASA2, RBBPS, RBMS8A, RBPJ, RECQL4, RITI, RMRP, RNU4ATAC, ROR2, RRAS, RTTN,
RUNX2, SALLI, SALL4, SBDS, SEC24D, SERPINF1, SERPINHI, SETBP1, SF3B4, SH3BP2, SH3PXD2B,
SHOC?2, SHOX, SKI, SLC26A2, SLC29A3, SLC34A3, SLC35D1, SLC39A413, SLCO2A1, SLX4, SMAD3, SMADA,
SMARCALI, SMC1A4, SMC3, SNX10, SOS1, SOST, SOX2, SOX3, SOX9, SP7, SPARC, SRCAP, STAMBP,
STAT5B, TBX3, TBX4, TBX5, TBX6, TBX15, TBX19, TCF12, TCIRGI, TCOFI, TCTN3, TGFBI, TGFB2,
TGFB3, TGFBRI, TGFBR2, TMEM38B, TNFRSF11A, TNFRSF11B, TNFSF11, TP63, TRAPPC2, TRIM37,
TRIP11, TRPSI, TRPV4, TTC21B, TWISTI, TYROBP, VDR, VIPAS39, WDR19, WDR34, WDR35, WDRG60),
WISP3, WNTI, WNT54, WNT74, XRCC2, XRCCH, XYLTI

Familiarni hypercholesterolémie (11 genii a vybrané SNP):

ABCGS35, ABCGS8, APOB, APOE, LDLR, LDLRAPI, LIPA, LIPC, LIPG, PCSK9, STAPI

ABCGS — 154299376, APOB — 151367117, APOE — 15429358, APOE — 157412, CELSR2 —rs629301, HFE —
rs1800562, LDLR —rs6511720, MYLIP —rs3757354, NYNRIN —rs8017377, PCSK9 — rs2479409, SLC22A1 —
rs1564348, ST3GAL4 —rs11220462

CELSR2 - rs646776, LPA —rs3798220, LPA —rs10455872, SLCOI1B1 —rs4149056
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3. Laboratof pro studium mitochondrialnich poruch

Laborator uplatiuje flexibilni pristup k rozsahu akreditace upresnény v dodatku. Aktudlni seznam
cinnosti provadénych v ramci pozadovaného flexibilntho rozsahu je k dispozici u manazera kvality
laboratore a v Laboratorni prirucce na webovych strankdch https:// www.vfn.cz/pacienti/kliniky-
ustavy/klinika-detskeho-a-dorostoveho-lekarstvi/laborator/

VySetieni:
Poradové PFesny nazev \ Identifikace o
gislo postupu vySetieni ; postupu vySetieni Piedmét vySetieni

816 - Laborator lékafské genetiky

1. | Vysetfeni mutaci v mtDNA | SOP-KDDL-DMP-M-4 | Biologicky material

spojenych se syndromem obsahujici genomovou
'LHON metodou RFLP DNA?

2. | VySetieni mutaci v DNA 'SOP-KDDL-DMP-M-5  Biologicky material
metodou Sangerova ! obsahujici genomovou
sekvenovani” DNA?

3. ’Vy§et1'"eni mutaci v genu SOP-KDDL-DMP-M-9 | Biologicky material
MECP2 metodou HRM a obsahujici genomovou
Sangerovym sekvenovanim DNA?%

4. | Analyza genii metodou SOP-KDDL-DMP-M-20  Biologicky material
masivné paralelniho obsahujici genomovou
sekvenovani® DNA?

801 - Klinicka biochemie
5. | Screening vrozenych poruch  SOP-KDDL-DMP-M-10 | Srazliva krev, sérum
glykosylace stanovenim \
profilu sialovych forem
transferinu pomoci
elektromigracnich
separacnich technik

Dodatek:
Flexibilni rozsah akreditace

Poradova €isla postupi vySetieni

2,4

Laboratoi maze modifikovat v dodatku uvedené postupy vySc/ljnn'rV'dm@asti akreditace pfi zachovani principu méfeni.
U vy3etieni v dodatku neuvedenych nemize laborator uplatiovat flexibilni pristup k rozsahu akreditace
' 4 \

' 4

/ ‘,‘
| |

\ J
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Upresnéni rozsahu akreditace:
Vgeny: SURFI, SC02, OPAl, EXTI, EXT2, ATP7B

8 geny pro mitochondrialni DNA:

MT-ATP6, MT-ATPS, MT-COI1, MT-CO2, MT-CO3, MT-CYB, MT-NDI, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-
NDA4L, MT-ND3, MT-ND6, MT-RNRI, MT-RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MT-TH,
MT-TI, MT-TK, MT-TL1, MT-TL2, MT-TM, MT-TN, MT-TP, MT-TQ, MT-TR, MT-TS1, MT-TS2, MT-TT, MT-
TV, MT-TW, MT-TY

Autoinflamatorni onemocnéni (periodické hore¢ky):

ADAMI7, AP3BI, C104, C10B, C1QC, CIR, C2, C3, C44, C3, C6, C7, C84, C8B, C9, CARDI14, CARDS,
CASP10, CASPS, CECRI (ADA2), CFH, CFHRS, CFI, CFP, COL3A1, COL541, COL5A2, CTLA4, DNASE2,
DOCKS, ELANE, ELN, FAS, FASLG, FOXP3, G6PC3, HAXI, IKBKG, IL10, ILIORA, ILIORB, ILIRN, IL2],
IL22, IL36RN, LPIN2, LRBA, LYST, MALTI, MASP2, MBL2, MEFV, MVK, NCF2, NLRC4, NLRP12, NLRP3,
NLRP6, NLRP7, NOD2, NRAS, OTULIN (FAMI105B), PLCG2, PLODI, PRF1, PRG4, PSMA3, PSMB4,
PSMBS, PSMBY, PSTPIP1, RAB27A, SEC16A4, SERPING1, SH2D1A, SLC2943, STX11, STXBP2, TMEM173,
TNFAIP3, TNFRSF11A4, TNFRSFI1A, TRAPI, TRNTI, TTC7A, UNC13D, WAS, WDRI, XIAP

Panel mitochondrialni onemocnéni, leukodystrofie:

Mitochondrialni onemocnéni: 44RS2, ACADY, ACO2, ADCK3, AGK, AIFMI1, APOPTI, ATAD3A4, ANTI,
ATP5A1, ATP5SD, ATPSE, ATP5FID, ATPAF2, BCSIL, BOLA3, ClOorf2, Cl120rf62, CI120rf635, CI190rf70,
C200rf7, C2orf64, C80rf38, CEP89, CLPB, CLPP, COA3, COAS5, COA6, COA7, COA7, COASY, COQ2, COQ4,
COQ3, COQ6, COQY, COXI10, COX15, COX41l, COX412, COX6BI1, COX7B, CTBPI, CYCI, DARS2, DGUOK,
DIAPHI, DLAT, DLD, DNA2, DNAJCI12, DNAJC19, DNMIL, E4FI, EARS2, ECHSI, ELAC2, ETHEI,
FAM36A4, FARS2, FASTKD2, FBXL4, FDXIL, FDXR, FLADI, FOXGI, FOXREDI, GARS, GFMI, GFM2,
GTPBP3, HARS2, HTRA2, CHCHDI10, IARS2, ISCAI, ISCA2, ISCU, KARS, LARS, LARS2, LIPT2, LONPI,
LRPPRC, LYRM4, LYRM7, MARS2, MDH2, ME2, MFF, MGMEI (C20orf72), MICUI, MIEF2, MPV17,
MRM?2, MRPL3, MRPL44, MRPS16, MRPS2, MRPS22, MRPS34, MRPS7, MSTOI, MTFMT, MTOI, MTPAP,
NAXE, NBAS, NDUFAI, NDUFAI0, NDUFAll, NDUFA12, NDUFAI13, NDUFA2, NDUFA4, NDUFA9Y,
NDUFAF1, NDUFAF2, NDUFAF3, NDUFAF4, NDUFAF6, NDUFAF7, NDUFBI1, NDUFB3, NDUFBS,
NDUFBY, NDUFSI, NDUFS2, NDUFS3, NDUFS4, NDUFS6, NDUFS7, NDUFSS8, NDUFV1, NDUFV2, NFUI,
CSNU3, NUBPL, OPAl, OPA3, OXAIL, PC, PCK2, PDHAI, PDHB, PDHX, PDPI, PDSSI, PDSS2, PET100,
PITRMI, PMPCB, PNPTI, POLG, POLG2, PPA2, PUSI, RARS2, RMNDI, RMRP, RNASEHI, RRM2B, SARS2,
SCO1, SCO2, SDHA, SDHAF1, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, SERACI, SFXN4, SLC1943, SLC25A410),
SLC25A419, SLC25424, SLC25426, SLC2543, SLC2544, SLC2544, SLC25446, SLC3948, SPG20, SSBPI,
SUCLA2, SUCLGI, SURFI, TACOI, TARS2, TAZ, TIMMS50, TIMMDCI, TK2, TMEMI264, TMEMI26B,
TMEM?70, TPK, TRAKI, TRITI, TRMTS, TRMU, TRNTI, TSFM, TTC19, TUFM, TXN2, TYMP, UNG, UQCC?2,
UQCRB, UQCRC2, UQCRFSI1, UQCRQ, USMGS5, VARS2, WARS2, XPNPEP3, YARS2

Leukodystrofie: AARS, AARS2, ABCDI, ADARI, AGPS, AIFMI, AIMP1, ALDH3A2, AMT, APOPTI, APP,
ARSA, ASPA, ATAD3A, ATAD3B, ATN1, ATRN, AUH, BCAP31, BCKDHA, BCKDHB, BOLA3, BPIFA2, CBS,
CLCN2, CLPP, CNTNAPI, COL4Al, COL4A2, COX6BI, CSFIR, CST3, CTCI, CTSA, CYP2741, D2HGDH,
DARS, DARS2, DBT, DHAPAT, EARS2, EIF2BI, EIF2B2, EIF2B3, EIF2B4, EIF2B5, EPRS, ERCC2, ERCC3,
ERCC6, ERCCS, FAMI26A, FBXL4, FOLRI, FUCAI, GALC, GAN, GBEI, GCDH, GCSH, GFAP, GJAI,
GJBI, GJC2, GLA, GLBI, GLDC, GLRX5, GM2A4, GSN, GTF2H5, HEXA, HEXB, HMBS, HMGCL, HSPD],
HTRAIL, IBA57, IDHI, IDH2, IKBKAP (ELPI1), ISCA2, ITM2B, KARS, L2ZHGDH, LAMA2, LAMBI, LIAS,
LMBRDI, LMNBI, LYRM7, MLC1, MMADHC, MMACHC, MOG, MTFMT, MTHFR, MTR, MTRR, NDUFA2,
NDUFSI1, NDUFS4, NDUFS7, NDUFSS8, NDUFVI, NFUI, NKX6-2 , NOTCH3, NUBPL, PCCA, PCCB, PEX],
PEX10, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19,. PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PHGDH, PHYH,
PLPI, POLRIC, POLR3A, POLR3B, .POLR3D, PSAP, PSATI, RARS, RARS2, RMNDI, RNASEH2A,
RNASEH2B, RNASEH2C, RNASET2, “RPIA, SA’MHD\I, SDHA, SDHAFI, SDHB, SLCI16A42, SLCI7AS,

f \
\
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SLC19A43, SLCI1A4, SLC25A41, SLC25412, SNORDI11S8, SOX10, SPTANI, SUMFI, SURFI, TMEMI06B,
TREM?2, TREX1, TTR, TUBB4A, TYMP, TYROBP, UFMI, VPSI1

? krev, sval, fibroblasty, vlasy, bukalni stér, mocovy sediment, autopticka tkan, choriové klky,
izolovana DNA

Vysveétlivky:
mtDNA-mitochondridlni deoxyribonukleova kyselina
LHON —Leberova hereditarni optickd neuropatie
RFLP —restriction fragment lenght polymorphism — restrikéni analyza
HRM —high resolution melting — vysokorozliovaci analyza kfivek tani

f
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