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A. MOLEKULARNO-GENETICKE VYSETRENIA:

SKELETALNE DYSPLAZIE

Achondroplazia — detekcia mutacie G380R v exéne 10 génu FGFR3, sekventna analyza
19 exo6nov FGFR3 génu, [b, h]

Hypertroficka osteoartropatia — sekvenéna analyza 7 exénov génu HPGD (6) [h]
Hypofosfatazia — deficiencia alkalickej fosfatazy, sekvenéna analyza 12 exdénov génu
ALPL, (6) [h]

Hypochondroplazia — detekcia mutacii N540K, N540T/S al538V v géne FGFRS3;
sekvenc¢na analyza 19 exénov FGFR3 génu (6), [b, h]

Muenkeho syndrom — detekcia mutacii P250R a P250L v exéne 7 génu FGFRS3, |,
sekvencéna analyza 19 exénov FGFR3 génu, (6) [b, h]

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

SHOX haploinsuficiencia — analyza delécii a duplikacii pri poruchach rastu a
dyschondroste6ze metédou MLPA (6) [g]
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Duchennova/Beckerova svalova dystrofia (detekcia delécii a duplikacii v dystrofinovom
géne DMD, sekvencna analyza 79 exonov DMD génu), (6) [a, g, h]

Spinalna muskularna atrofia — MLPA analyza exénu 7 a exénu 8 génov SMN1 génu a
SMNZ2 génu, (6) [g]

Charcot-Marie-Tooth typ 1A (HSMN) — MLPA analyza duplikacie PMP22 génu,
sekvencna analyza 4 kédujucich exonov génu PMP22 (6) [g]

Hereditarna neuropatia s tendenciou k tlakovym obrnam (HNPP) — MLPA analyza delécie
PMP22 génu, (6) [g]

Presenilin1 — sekvencna analyza 10 exonov PSENT génu pri Alzheimerovej chorobe,
(5).(6) [h]

Presenilin2 - sekven¢na analyza 10 exonov PSENZ2 génu pri Alzheimerovej chorobe, (5)
[h]

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

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

Kennedyho choroba — spinobulbarna muskularna atrofia; expanzia CAG opakovani

v exone 1 génu pre androgénovy receptor - AR, (6) [€]

Kongenitalna myasténia - Kongenitalny myastenicky syndrom, detekcia mutacie
1267delG v géne CHRNE — mutacia frekventovana u romskej populacie a sekvenéna
analyza 12 exénov génu CHRNE (6) [b] [h]
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Ochorenia asociované s fragilnym X chromozémom — syndrom fragilného X chromozému
(FXS), syndrom fragilného X chromozému s tremorom/ataxiou (FXTAS), primarna
ovarialna insuficiencia spojena s fragiinym X chromozémom (FXPOI) — vySetrenie
expanzie CGG opakovani v prométorovej oblasti génu FMR1 (FRAXA) (6) [g]

Leighov syndrém - sekvencna analyza 9 exénov génu SURF1, (6) [h]

Progresivna externa oftalmoplégia - sekvenéna analyza 22 exdénov génu POLG pri
syndrobmoch Alpers-Huttenlocher, detska myo-cerebro-hepatopatia, MEMSA, SCAE,
SANDO, MIRAS a vySetrenie duplikacii/delécii regionov POLG, POLG2, PEO1, SLC25A4
metddou MLPA. (6) [g, h]

Okulofaryngealna muskularna dystrofia — sekvenéna analyza exonu 1 génu PABPN1 (6)
[e, h]

Friedreichova ataxia- analyza 1. intronu FXN génu a urCenie po¢tu GAA opakovani,
sekvencna analyza 6 exonov genu 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 — sekvencna analyza génu NOTCH3 a MLPA vySetrenie (LMNB1,
PLP1, NOTCHS3) (6) [g, 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 — sekvenéna analyza 4 exénov LITAF génu, (6) [h]
Alexandrova choroba — sekvenéna analyza 9 exénov GFAP génu, (6) [h]

Autizmus - MLPA analyza duplikacii/delécii oblasti 15q11-13: UBE3A, GABRB3; 16p11;
SHANK3 22913 (6) [g]

Dandy-Walker malformacie - MLPA analyza génov ZIC1, ZIC4, VLDLR, SMARCAZ2 (6)
[a]

Cerebralne kavern6zne malformacie — sekvencna a MLPA analyza 5. — 20. exonu génu
KRIT1, 10 exénov génu CCM2 (C7o0rf22), sekventna analyza a MLPA 3.-9. exénu génu
PDCD10. (6) [g,h]

Mohr-Tranebjaerg syndrém — sekvencna analyza 2 exénov génu TIMMS8A, (6) [h]
Charcot-Marie-Tooth typ 1G — sekvencéna analyza 6 exonov génu MPZ. (6), [h]

X-viazany Charcot-Marie-Tooth — sekven¢na analyza 2 exénov génu GJB1 (6) [h]
Hereditarna kongenitalna tvarova paréza 3 (HCFP3) — sekventna analyza 2 exénov génu
HOXB1 (3 sekvencné analyzy) (6) [h]

Narkolepsia — detekcia HLA-DQB1*06:02 alely pomocou RT-PCR. (6) [d]

Progresivna myoklonicka epilepsia — sekvenéna analyza 3 exénov CSTB génu, analyza
dodekamérnej repeticie C4GC4GCG. (6) [h] [e]

Dentatorubral-pallidoluysianska atrofia (DRPLA) — analyza trinukleotidového opakovania
(CAG/CAA) v géne ATN1. (6) [e]

Deficit aromatickej L-aminokyselinovej dekarboxylazy — sekvencna analyza 15 exonov
génu DDC. (6) [h]

Frontotemporalna demencia (FTD) a/alebo amyotroficka lateralna skleréza (ALS) -
molekularno-geneticky skrining na detekciu expanzie G4C; v introne 1 C9orf72 génu
pomocou 3-primer Repeat Primed PCR (6) [e]
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Spinocerebellarne ataxie typ 1, 2, 3, 6 — VySetrenie repeticii v prisluchajucich génoch. (6)

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

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

Deficiencia LCHAD - detekcia mutacii 1528G>C, sekven¢na analyza 20 exénov HADHA
génu, (6) [b, h]

Deficit Trifunkéného proteinu — sekvenéna analyza 16 exénov HADHB génu (6) [h]

Deficit 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy — sekvenéna analyza 8 exénov HADH génu (6)
[h]

Deficiencia VLCAD - detekcia mutacie 848T>C (Val283Ala) génu ACADVL, sekvencna
analyza 18 exonov ACADVL génu (6) [b, h]

Deficit myoadenylat deaminazy - detekcia mutacie 34 C>T v géne AMPD1 a sekven¢na
analyza 2. a 3. exonu génu (6) [b, h]

PPAR2y (34C>G) - polymorfizmus génu pre jadrovy receptor aktivovany peroxizémovym
proliferatorom - PPARG, (6) [b]

X-adrenoleukodystrofia - sekvenéna analyza a MLPA vySetrenie 10 exénov génu ABCD1,
(5) (6) [g, h]

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

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

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

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

Smith-Lemli-Opitz syndrém (SLOS) - sekven¢na analyza 9 exénov génu DHCR7

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

Lathosteroléza — sekven&na analyza 5 exénov génu SC5D (6) [h]

Canavanova choroba (deficit aspartoacylazy) — sekvenéna analyza 6 exénov 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 exénov génu MVK, (6) [h]

Alkaptonuria - sekvencna analyza 14 exonov 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]
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Molekularno-genetické vySetrenie Gaucherovej choroby — sekvenéna analyza 11 exénov
GBA génu (6) [h]

Molekularno-genetické vysSetrenie mutacie IVS1 (-13T>G) génu GAA u Pompeho
choroby, sekvenéna analyza 19 exénov a MLPA analyza 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 duplikacno-dele€nych mutacii v géne ATP7B, MLPA, (6) [g]
Wilsonova choroba — sekvenéna analyza 21 exénov ATP7B génu (24 sekvencnych
analyz), (6) [h]

Menkesova choroba — sekvencna analyza 21 exonov 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 hemochromat6za — sekven¢na analyza 3 exénov genu HAMP (2
sekvencéné analyzy) a sekvencna analyza 3 exonov génu HJV (6 sekvencnych analyz) (6)
[h]

Hereditarna hemochromatéza spdsobena defektom feroportinu - sekvencna analyza 8
exénov genu SLC40A1, (6) [h]

Deficit pyruvatdehydrogenazy - sekvencna analyza génu pre pyruvatdehydrogenazovu a1
podjednotku — 11 exénov (PDHAT1), (6) [h]

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

Kongenitalna adrenalna hyperplazia podmienena deficienciou 11-hydroxylazy -
sekvencéna analyza génu CYP11B1 (10 sekvenénych 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 - sekvenéna analyza génu HSD3B2 (4 sekventné analyzy), (6) [h]
Beckwith-Wiedemannov/Silver-Russelov syndrom [sekventna analyza 2 exénov (4
sekvencné analyzy) génu CDKN1C, MS-MLPA, (6) [g, h]

Mukopolysacharidéza | (MPSI) - sekven¢na analyza 14 exénov IDUA génu (6) [h]
Mukopolysacharidéza Il (MPSII) - sekvenéna analyza 9 exénov IDS génu (6) [h]
Mukopolysacharidoza IlIA (MPSIIIA) - sekvenéna analyza 8 exénov SGSH génu, (6) [h]
Mukopolysacharidéza IVB (MPSIVB) — sekvenéna analyza 16 exénov GLB1 génu, (6) [h]
Metachromaticka leukodystrofia- sekvenéna analyza 8 exéonov ARSA génu, (6) [h]
B-manozidoza- sekvencna analyza 17 exonov MANBA génu (6) [h]

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

GM1 gangliozidoza - sekvencna analyza 16 exonov GLB1 génu, (6) [h]

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

Krabbeho choroba — sekvencna analyza 17-exénov GALC génu a MLPA analyza (16
sekvencénych analyz) (6) [h, g]

Niemann-Pickova choroba A/B- sekven¢na analyza 6 exénov SMPD1 génu (6) [h]
Niemann-Pickova choroba C- sekvencna analyza 25 exénov NPC1 génu a sekvencna
analyza 5exonov génu NPC2. (6) [h]
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Gilbertov syndréom (hyperbilirubinémia) — deficiencia bilirubin UDP-glukuronyltransferazy
spésobena polymorfizmom poctu (TA) opakovani v prométore génu UGT1A71 (6) [e]
Molekularno — genetické vysSetrenie polymorfizmu -3279T>G enhancerovej oblasti
UGT1A1 génu u heterozygotov s nalezom (TA);/(TA)s v prométore, (6) [b]

Crigler — Najjar syndrom | a Il typu — sekvenéna analyza 5 exénov génu UGT1A1, (3
sekvencné analyzy) (6) [h]

Detekcia 3 mutacii CPT2 génu (karnitin palmitoyltransferazy-2) 338C>T (Ser113Leu),
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]

Mitochondrialna encefalokardiomyopatia podmienena deficitom TMEM70 — sekvencna
analyza 3 exénov TMEM70 génu, (6) [h]

Cysticka fibr6za - detekcia panelu 36 najfrekventovanejSich mutacii CFTR génu
(vySetrenie zachyti viac ako 90% mutacii vyskytujucich sa v kaukazoidnej populdcii),
sekven&na analyza 24 exénov CFTR génu. (6) [h]

VySetrenie primarnej hyperoxalurie typ 1 — deficiencia peroxizomalnej alanin-glyoxylat
aminotransferazy 1 — sekvencna analyza 11 exonov AGXT génu, (6) [h]

Deficiencia mitochondrialneho enzymu alanin-glyoxylat aminotransferazy 2- sekvencna
analyza 14 exonov genu 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.) exénov GLYCTK génu (5 sekvenénych analyz), (6) [h]

Familiarny defekt ApoB-100 — sekvenéna analyza patogénnych variantov p.Arg3527GIn
a p.Arg3517Trp (6) [h]

Abetalipoproteinémia — sekvencna analyza 18 exdénov génu MTTP a7 exénov génu
ANGPTL3 (6) [h]

Apolipoprotein E genotypizacia — polymorfizmy génu APOE (izoformy APOE2, APOES3,
APOE4), (6) [d]

Autozomovo dominantna familiarna hypercholesterolémia — sekvencna analyza 18
exonov LDLR génu a duplikaéno-dele¢na analyza metédou MLPA (6) [h, g]

Autozomovo recesivna familirarna hypercholesterolémia — sekvencéna analyza 9 exénov
LDLRAP génu. (6) [h]

Autozomovo dominantna familiarna hypercholesterolémia — sekvenéna analyza 12
exénov génu PCSKO. (6) [h]

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

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

CPT1A deficiencia (karnitin palmitoyltransferaza 1A) — sekvenéna analyza 18 exénov
génu CPT1A, (6) [h]

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

|zovalérova acidémia — sekvenéna analyza 12 exénov génu IVD. (6) [h]

Familiarna stredomorska horucka — sekvencna analyza 10 exénov génu MEFV a MLPA
analyza. (6) [h,g]

Deficit prosaposinu — sekvencna analyza 14 exénov PSAP génu (6) [h]
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Poruchy metabolizmu kreatininu — sekvenéna analyza génov GAMT (6 exénov), GATM (9
exénov) a SLCBAS8 (13 exdnov) (6) [h]

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

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

McArdleova choroba (deficiencia myofosforylazy) — sekvencna analyza exénu 1 génu
PYGM - detekcia mutacie ¢.148C>T (p.Arg50Ter), moznost’ sekvencnej analyzy vSetkych
20 exdnov génu PYGM, (6) [h]

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

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

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

Deficit dihydrolipoamiddehydrogenazy — sekvencna analyza 14 exénov génu DLD, (6) [h]
Deficit aminoacylazy 1 — sekvencéna analyza 15 exénov ACY71 génu, (6) [h]
L-2-hydroxyglutarova aciduria — sekvencna analyza 10 exénov L2HGDH génu (6) [h]
Cystinuria — sekvencéna analyza 10 exénov génu SLC3A1 a sekvencna analyza exénov 2-
13 génu SLC7A9, (6) [h]

Deficit mitochondrialnej enoyl-CoA hydratazy kratkych retazcov — sekvenéna analyza 8
exénov génu ECHS1 (6) [h]

Deficit B-ketotiolazy — sekven&na analyza 12 exénov génu ACAT1. (6) [h]
Trimetylaminuria — sekvenéna analyza 8 exénov FMO3 génu. (6) [h]

Deficit 3-metylkrotonyl-CoA karboxylazy — sekvenéna analyza 19 exénov MCCC1 génu
a 17 exénov MCCC2 génu. (6) [h]

Syndrom dysfunkéného metabolizmu tiaminu 2 — sekven¢na analyza 7 exdnov génu
SLC19A3. (6) [h]

Xantinuria — sekven¢na analyza 36 exénov XDH génu. (6) [h]

Galaktozémia — sekvencna analyza 11 exénov GALT génu. (6) [h]

Tyrozinémia (deficit fumarylacetoacetathydroxylazy) — sekvenéna analyza 15 exénov FAH
génu. (6) [h]

Fahr syndrom (kalcifikacia bazalnych ganglii)}— sekven¢na analyza 10 exénov SLC20A2
génu. (6) [h]

GPD1 deficit (hypertriacylglycerolémia) - sekvenéna analyza 8 exénov GPD1 génu. (6) [h]
Mukolipidoza II/11l — sekvencna analyza 21 exénov génu GNPTAB. (6) [h]

Hawkinsinuria — sekvencna analyza 14 exénov génu HPD. (6) [h]

Tyrozinémia - sekvencna analyza 14 exonov génu HPD. (6) [h]

HEMATOLOGICKE PORUCHY

145.
146.

147.
148.

149.
150.

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

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

Hemofilia typu A — analyza duplikacno-dele¢nych mutacii metodou MLPA, (6) [g]
Hemofilia typu B — analyza duplikaéno-deleénych mutacii metédou MLPA v géne F9, (6)
gl

Deficit faktoru VII — analyza duplikacno-deleCnych mutacii metoédou MLPA, (6) [g]
Deficiencia enzymu glukézy-6-fosfat-dehydrogenazy pri hemolytickej anémii — sekvencna
analyza 12 exénov génu G6PD (8 sekvenénych analyz), (6) [h]



151.

152.
153.

154.

155.

156.

APC rezistencia (antikoagulacny 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
reduktdzu - MTHFR, (6) [d]

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

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

Poruchy fibrinogénu (afibrinogenémia, dysfibrinogenémia, hypofibrinogenémia,
hypofibrinogenémia) — sekvenéna analyza 6 exénov FGA génu, 8 exdénov FGB génu a 9
exénov FGG, (6) [h]

FARMAKOGENETIKA

157.

158.

159.

160.

161.
162.

163.
164.

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

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

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

Sekventna analyza génu TPMT (vSetky exony pri indikacii terapie tiopurinovymi
preparatmi), (6) [h]

MPLA analyza génu TPMT (pri indikacii terapie tiopurinovymi preparatmi). (6) [g]
Polymorfizmus génu DPYD (dihydropyrimidin dehydrogenaza) - pri indikacii terapie 5 —
fluorouracilom (5-FU); detekcia alely DPYD*2A, (6) [d]

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

165.

166.

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

MLPA vySetrenie na vybrané syndromy a chromozdémové aberacie spojené so vznikom
mentalnej retardacie - mikrodelec¢né/mikroduplikacné syndromy (1p36 deleény syndrom;
2p16.1-p15 mikrodele¢ny syndrém; 2g23.1 mikrodele&ny/mikroduplikacny syndrém; Glass
syndrom (2932-q33); 3929 mikrodele¢ny/mikroduplikaCny syndrém; Wolf-Hirschhorn
syndrom (delécia 4p16.3); Cri du Chat syndrom (delécia 5p15); Sotos syndrom (delécia
5035.3); Williams-Beuren syndréom (delécia 7q11.23); Williams-Beuren duplikacny
syndrom (7q11.23); Langer-Giedion syndrom (delécia 8g24.11-q24.13); 9q22.3
mikrodeleCny syndrom; DiGeorge syndrom-2 (10p13-p14); Prader-Will/Angelman
syndrom (pripady zapriCinené deléciou 15911.2); Witteveen-Kolk*/15q24 mikrodelecny
syndrom (*SIN3A gén, ktory je kriticky pre rozvoj Witteveen-Kolk syndromu nie je v kite
P245 pokryty prébami); Rubinstein-Taybi syndrom (delécia 16p13.3); Miller-Dieker
syndrom (delécia 17p13.3); Lisencefalia-1 (delécia 17p13.3); Smith-Magenis syndrom
(delécia 17p11.2); Potocki-Lupski syndrom (duplikacia 17p11.2); NF1 mikrodelecny



167.

168.

169.

170.

171.

172.

173.
174.

175.
176.

177.

178.

179.

180.

181.

182.

183.

184.

185.

186.
187.

syndrom (delécia 17g11.2); Koolen-de Vries syndrém (delécia 17921.31); 17921.31
mikroduplikaCny  syndrom; DiGeorge syndrom (delécia 22q11.21); 22q11.2
mikroduplikacny syndrom; distalny 22q11.2 dele¢ny syndrom; Phelan-McDermid syndrom
(delécia 22913) a Rett syndrom/MECP2 duplikacny syndrom (delécia/duplikacia Xq28),
aberantny pocet kopii subtelomerickych oblasti a X-viazané mentalne postihnutie (6) [g]
Prader-Williho/Angelmanov syndrom — metylacne-Specificka PCR /RFLP, alelovo-
Specificka real-time PCR, fragmentacna analyza polymorfnych lokusov PWS/AS kritickej
oblasti, sekven¢na analyza génu UBE3A (13 sekvencnych analyz),MS- MLPA (6) [b, c, d,
e, h]

Williams-beuren sy./supravalvularna aortalna stenéza (7g11.23 delécie/duplikacie) —
MLPA vySetrenie (6) [g]

Detekcia mutacii v géne pre androgénovy receptor- AR pri syndrome androgénove;j
insenzitivity a karcinome prostaty - sekvenovanie exénov 2-8, (6) [h]

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

Chronicka pankreatitida, sekvenovanie génov: PRSS17 (5 exdnov), SPINK1 (4 exdény a
promotor), CTRC (8 exdnov). (6) [h]

Celiakia — HLA haplotypizacia, vySetrenie rizikovych haplotypov HLA-DQ2, HLA-DQS8
asociovanych s poruchou (6)

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

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

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

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

Detekcia pritomnosti X a Y S$pecifickych sekvencii (aj u pacientiek s Turnerovym
syndromom, 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 genome
(9) [b, g, 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]
Molekularno-geneticka analyza mitochondridlneho MT-ATP6 génu pomocou sekvencne;j
analyzy (9) [h]

Kongenitalny centralny hypoventilatny syndrom - sekvencéna analyza 3 exonov génu
PHOX2B, fragmentacna analyza a MLPA analyza. (6) [h, e, g]

Deficit a-1-antitrypsinu —vySetrenie S a Z alely, sekvenéna analyza 2.-5. exénu génu
SERPINA1 (6) [h]

Norrieho choroba — sekvencna analyza exonov 2 a 3 a prilahlych intrénovych oblasti
génu NDP. (6) [h]

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

Familiarna hypokalciuricka hyperkalciémia — sekven¢na analyza 5 exénov AP2S1 génu.

(6) [h]



188. Hluchota podmienena patogénnymi variantmi v géne GJBZ2, sekvencna analyza 1 exonu,
vratane mutacii 35delG a W24X, R127H, V153I, L90P a V371. (6) [h]

189. Syndrém kamptodaktylie-artropatie-coxa vara-perikarditidy (CACP) — sekven¢na analyza
12 exénov PRG4 génu (6) [h]

190. Familiarna mnohopocetna lipomatdéza — sekvenéna analyza 5 exénov HMGAZ2 génu. (6)

[h]
NGS PANELOVE VYSETRENIA
Panelové vySetrenia — panel na polyneuropatie (31 génov), panel génov podmieriujucich
demencie (45 génov), panel na kardiomyopatie a arytmie (128 génov), panel na nefropatie (44
génov), panel na familiarne hypercholesterolémie/hypocholesterolémie (6 génov), panel so

zameranim na farmakogenetiku (31 génov) (6)

Zoznam génov obsiahnutych v paneloch je dostupny na vyZiadanie.

B. BIOCHEMICKO-GENETICKE VYSETRENIA:

ORIENTACNE A SKRININGOVE VYSETRENIA:

Benediktova skuska na dokaz 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)

9. Tenkovrstvova chromatografia galaktdzy a jej metabolitov (1;2)

10. Tenkovrstvova chromatografia oligosacharidov (1;2)

11. Seliwanoffova skuska (1;2)

12. Nitrézonaftolovy test (1;2)

13. Sucha kvapka krvi — vySetrenie enzymovych aktivit a-glukozidazy (Pompeho choroba)
14. Sucha kvapka krvi — vySetrenie enzymovych aktivit 3-glukozidazy (M. Gaucher)

©ONO kWD =

KVANTITATIVNE VYSETRENIA:

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)

Mukopolysacharidy [spektrofotomet.] (1;2)

Kyselina orotova [spektrofotomet.] (1;2)

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

© 0NN



SPECIALNE VYSETRENIA:

Organické kyseliny [GC/MS] (1;2)

VLCFA - karboxylové kyseliny s vefmi 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)

9. Stanovenie pyridoxal-5-fosfatu [HPLC] (3)

10. Sukcinylaceton [GC/MS] (1;2)

11. Galaktitol [GC/MS] (1;2)

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

13. Dvojrozmerna tenkovrstvova chromatografia monosacharidov a disacharidov (1;2)

14. TLC urCenie frakcii mukopolysacharidov (24h zber mo€u, min. 20 mi !!!)

15. Transferin a jeho sializované formy v sére — skrining poruch glykozylacie [HPLC] (3)

16. Stanovenie purinov a pyrimidinov v moc€i [HPLC] (ranny mo€ zmrazeny do 30 minut)

17. Stanovenie  aktivit lyzozomovych  enzymov  (a-L-iduronidaza,  a-N-acetyl-D-
glukozaminidaza, B-galaktozidaza, arylsulfataza B, B-glukuronidaza, a-glukozidaza, B-
glukozidaza, a-galaktozidaza, arylsulfataza A, B-D-galaktozidaza, 3-hexozaminidaza, a-D-
mannozidaza, B-D-mannozidaza, a-L-fukozidaza, a-N-acetyl-D-galaktozaminidaza,
B-galaktocerebrozidaza, chitotriozidaza) [spektrofotomet., fluorimet.] (5)(7)

ONOoOORON =

Material potrebny pre indikované vySetrenie

1. mocC - spontanny (5-10ml)

2.  moc - 24 hodinovy zber (20 ml)

3. sérum (2ml)

4. S$pecialny odber - (1ml ven6ézna krv + 2 ml 1M HCIO,)

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

6. vendzna krv (2ml krvi + 0,17ml 0,5 mol/l pH 8 EDTA) - izolacia DNA

7. krvné elementy, plazma, amniocyty, fibroblasty, Specifické tkanivo podla dohovoru

8. vendzna krv (10ml krvi + 0,5ml 0,5 mol/l pH 8 EDTA) —zmrazena alebo nezmrazena-
izolacia DNA

9. vendzna krv — (8 ml (4x2ml krvi + 0,1ml 0,5 mol/l pH 8 EDTA) — izolacia mitochondrialne;j
DNA, nezmrazend, musi byt’ spracovana ¢o najskér po odbere, dopredu dohodnuty
odber

Metddy pouzité pri molekularno-genetickom vySetreni

a) PCR — polymerazova retazova reakcia
b) PCR-RFLP — polymorfizmus dizky restrikénych fragmentov
c) Alelovo Specificka PCR

)

o

Real-time PCR



f)

g)
h)

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 $pecialnych vySetreniach, ktoré vyzaduju dohovor, prosim obratte sa telefonicky na lekarov oddelenia

alebo ambulanciu:
doc. MUDr. Jan Chandoga, CSc
MUDr. Pavol Durina
MUDr. Silvia Dallemule
MUDr. Veronika Luciakova
MUDr. Petra Jungova
MUDr. Miriam Vojvodova
MUDr. Andrej Bandura
Ambulancia (ut,str,Stvr)

Informacie o prijme materialu

02/57 290 225
02/57 290 244
02/57 290 244
02/57 290 244
02/57 290 244
02/57 290 244
02/57 290 695
02/57 290 531

02/57 290 192

Aktualny zoznam pre rok 2022
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