Pravidla pro nasmlouvani a thradu vyjmenovanych metod autorské odbornosti 816 (molekularni genetika) - zména od 1.1.2026

1. Frekventni vySet feni jednozna €né identifikovana MKN, OMIM/ORPHA

vytz‘:u Nazev Indikace MKN/ORPHA mlr:HVézg)en Rozsah Frekvence ((:22)3 Podminky
pred zahjenim kombinované peroralni hormonalni kontracepce a/nebo hormonalni substitu¢ni
|écby estrogeny (HRT) u Zen s pozitivni osobni anamnézou prodélané tromboembolické nemoci
(TEN), nebo s pozitivni rodinnou anamnézou vyskytu TEN u pfibuznych prvni linie (matky, otce,
vlastnich sourozencti a déti probanda);
po prodélané idiopatické TEN pifi patrani po vyvolavajici pfic¢iné a pfi rozhodovani o délce
- D 68.x,174.x,0 antikoagulacni |é¢by;
ﬁg?ﬁjd?;’yigl':g;fgjé 12&2?&;’ l\?!reémci PZS se 15.x,002.0, 0 po opakovanych min. tfech potratech v 1. trimestru gravidity nebo u kazdé ztraty plodu po tomto
94946 |Def. faktoru V (Leiden) y - i 02.1,045.x, O F5 1691G>A 1/zivot 1 521,00 K&|obdobi gravidity; pfed ovarialni stimulaci pfi
statutem vysoce specializovaného " s N . . . s .
cerebrovaskulamiho a iktového centra. 03.x, P 05.x, N 96, u 1eho‘1nych zgn s po‘m‘uvm‘oso‘bmun‘ebo rodlqnou anamnezog prodelaqe TEN, n_ebo s témito
N 97, F64.0 komplikacemi v gravidité, tj. pfi tézkych formach preeklampsie, ristové retardaci plodu nebo po
abrupci placenty;
z jinych davoda muze dané vySetteni indikovat (na zakladé klinického a event. laboratorniho
vy3etfeni) 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 zahéjenim hormonalni terapie
pred zah&jenim kombinované peroréalni hormonalni kontracepce a/nebo hormonalni substitu¢ni
|écby estrogeny (HRT) u Zen s pozitivni osobni anamnézou prodélané tromboembolické nemoci
(TEN), nebo s pozitivni rodinnou anamnézou vyskytu TEN u pfibuznych prvni linie (matky, otce,
vlastnich sourozencti a déti probanda);
po prodélané idiopatické TEN pifi patrani po vyvolavajici pfic¢iné a pfi rozhodovani o délce
- D 68.x,174.x,0 antikoagulacni lé¢by;
ﬁg?ﬁjd?;’yigl':g;fgjé 12&2?&;’ l\?!reémci PZS se 15.x,002.0, 0 po opakovanych min. tfech potratech v 1. trimestru gravidity nebo u kazdé ztraty plodu po tomto
94947 |Faktor 1l 20210G>A 3 . - 02.1,045x,0 F2 20210G>A 1/Zivot 1 521,00 K&|obdobi gravidity; pfed ovaridlni stimulaci pfi IVF
statutem vysoce specializovaného o s L . . . . .
cerebrovaskulamiho a iktového centra. 03.x, P 05.x, N 96, u 1eho‘1nych zens po‘m‘uvm‘oso‘bmun‘ebo rodlqnou anamneézou prodelaqe TEN, n_ebo s témito
N 97, F64.0 komplikacemi v gravidité, tj. pfi tézkych formach preeklampsie, ristové retardaci plodu nebo po
abrupci placenty;
z jinych davodu muze dané vySetteni indikovat (na zakladé klinického a event. laboratorniho
vy3etfeni) 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 zahéjenim hormonalni terapie
I D 68.2,D68.5 D
U‘;",\]b;r‘;ﬂ:‘ centra: 68.8, D 68.9, E
94949 |VYSetfents trombofiinich mutact o' yoqe Cyralove, 721,174x 0 1/zivot 5 420,00 K¢|
spole ¢né o 15.x, 0 02.0, O
FN Pized, 02.1,045.x,0
FN Brno-Bohunice, FN Ostrava, FN Olomouc, UHKT| "™ -
03.x, P 05.x,
u déti a dospélych pacientu s klinickymi a laboratornimi pfiznaky cystické fibrézy;u geneticky
. . pribuznych osob pacienta s cystickou fibrézou s detekovanymi mutacemi v CFTR genu; u
1A T E84.x,N46,Z vice nez 90 % . partnera prenasece mutace pred planovanym téhotenstvim/pfed planovanym umélym
94950 |Cysticka fibroza odb. 208 ' ! CFTR populacné 1/zivot 10 175,00 K¢ P - e o ax M et
82.5 specifickych mutaci oplodnénim; u dospélych muzt v ramci planované IéEby poruchy plodnosti (obstrukéni
Specilickych | azoospermie, zavazna oligospermie). V pfipadé pozitivniho novorozeneckého screenignu a
pozitivniho potniho testu (vykon 81221).
94951 |Ankylozuijici spondylitida odb. 208, 109, 207 M.45.x HLA B27 1/Zivot 1 854,00 K&| pouze pfi feSeni spornych vysledku pratokové cytometrie
Delece AZF oblasti na
04952 zgzgm:;[:eu;r(ﬁ;?I(nsaRL\l(mzu:x Wa i 208,613, 603, 706 N46, Q56.4 SRY i?:éwzg":;jz'& 1/3ivot 4026,00 K&
ZFY)
odb. 208, 105, 305, 209. A dale odb. 101 v pfipadé
94953 |Defekt apoliproproteinu E PZS, ktery mé uzavienu Zvlastni smlouvu na dg. E78.9 APOE APO E2/3/4 1/Zivot 2 050,00 K¢
hypolipidemik.
tromboticka centra:
VFN Praha, FN Hradec Krélové,
FN Plzef,
Inhibitor aktivatoru plazminogenu FN Brno-Bohunice, - <
94954 (PAI-1) FN Ostrava, D68.9 SERPINEL (-675)4G/5G 1/Zivot 1 025,00 Ké
FN Olomouc, UHKT,
209 a 210 v ramci PZS se statutem vysoce
specializovaného cerebrovaskularniho a iktového
centra
94955 |Hemochromatéza odb. 208, 202, 101 E83.1 HFE H63D, S65C,C282Y  |1/Zivot 3 075,00 K&
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Pravidla pro nasmlouvani a thradu vyjmenovanych metod autorské odbornosti 816 (molekularni genetika) - zména od 1.1.2026

Familiarni hypercholesterolemie

odb. 208, 101, 301. A déle odb. 105 v pfipadé

sité vzacnych onemocnéni: FN Motol, FN Brno

94956 |typu B, familiarni defekt PZS, ktery ma& uzavfenu Zvlastni smlouvu na dg. E78.9 APOB R3500Q 1/zivot 1 025,00 K¢
apoliproproteinu B-100 (FDB) Hypolipidemika.
9 odb. 208, 202, 101. A dale odb. 209 a 210 v ramci
94957 CBElimem (230 FREE ACD PZS se statutem vysoce specializovaného E88.8 CYP2C9 416C>T, 1061A>C 1/Zivot 2 050,00 K¢
VKORC 1 P p A
cerebrovaskularniho a iktového centra..
ga95g |Clykoprotein llia odb. 208, 202 D68.9 ITGB3 L33P, T393C zivot 2 050,00 K&
(trombocytopenie)
Angiotenzin konvertujici enzym
94959 |(hypertenze, Alzheimerova odb. 208, 202, 101, 209, 210 786.7 ACE /D 1/zivot 1 025,00 K&
choroba)
DQA1*0501-
DQB1*0201
v pozici cis (haplotyp
DQ2.5cis),
DQA1*0505 -
DQB1*0301/
AT - DQA1*0201 - . < - U . s n
94960 |Celiakalni sprue odb. 208, 105, 301, 207 K90.0 HLA alely II. tfidy DQB1*0202 1/Zivot 4 831,00 Ké&|u déti s antigliadinovymi protilatkami 10x nad normu
v pozici trans
(haplotyp DQ2.5trans)
a DQA1*0301-
DQB1*0302
v pozici cis (haplotyp
DQ8.1).
aegn [|PER R (ergr e, odb. 208, 202 D68.9 FGA Val3aLeu zivot 1025,00 K¢|
stabilita fibrinu)
94962 |Beta-fibrinogen (FGB) odb. 208, 202 D68.9 FGB (-455)G>A 1/Zivot 1 025,00 Ké|
) (-13910)C>T, o .
94963 |Laktoézova intolerance odb. 208, 105, 207 E73.x LCT (:22018)GoA 1/Zivot 2 050,00 K¢
94964 |Def. alfa-1-antitrypsinu odb. 208, 205, 207 787.0, 783.6 SERPINA1 E264V, E342K 1/Zivot 2 050,00 K¢
. i . odb. 208, 105, 109, 301, 101, 202, 207, 238G>C, 460G>A, . .|V piipadé indikace odbornosti 209 je vykon uren pro vySetieni pred zahajenim &by IéCivymi
S456E] |[IhiopuriniSime yliransferaza + 209 od 1.1.2026 Esss8 TPMT 719 A>G zivot 3075,00K& pripravky s obsahem acinné latky azathioprin.
19154G>A,
94966 |Cytochrom P450 2C19 odb. 208, 101, 209, 305, 306 E88.8 CYP2C19 17948G>A, 1/zivot 3 075,00 K¢
+ 350, 935 od 1.1.2026 _806C>T
V pripadé zachytu aneuploidie se neprovadi vySetfeni obsazené ve vykonu 94994. V pripadé
Aneuploidie chromozom ¢ 13,18,21, - . |prenataini diagnostiky maze byt vykazano na RC matky opakované dle poétu vySetfovanych
el X a 'Y metodou QF PCR odb. 208 0351 nestanoveno 21,18,18, X, ¥ Vgraviditu 7875,00K8 plodu a také v pfipadé maternalni kontaminace z dal$iho materialu (kultivovanych bunék, nového
odbéru plodové vody)
94968 [Hluchota (nesyndromélni) - DFNB1 [odb. 208 H91.8, 782.2 GJB2 sekv, IVS1 1/zivot 5030,00 K&
NGS, pfima
sekvenace obtiznych
94969 |Wilsonova choroba (WD) odb. 208 £83.0, 282.7 ATP7B u_sek_u velkého genu - sivot 28 350,00 K¢&| Ballcgk zahrnuje kompletni vySetieni pro danou dg. , nelze samostatné vykazovat dal3i vy3ettenf
nikoli NGS. Cena by se stejnou dg.
méla odpovidat Grovni
KMAL.
94970 |Spinalni svalova atrofie g?rt‘)ézos, 209 v pfipadé: FN Motol, FN Ostrava, FN| 15 755 7 SMNL, SMN2 delece exonu7a8  |1/zivot 7796,00 K&
94971 fyyé' I X (AR =T | F89, 782.7, Q99.2.|FMR1 expanze trinukleotidu |L/zivot 1708,00 K¢|
Sy. fragilniho X (FRAXA) -
94972 |stanoveni rozsahu mutace odb. 208 F89, 782.7 FMR1 expanze trinukleotidi |1/Zivot 9 450,00 K¢
(komplexni diagnostika)
94979 Svalova dystrofie typ o,d'?' ZQB, %09 v pnpadeVP?S Evropské referenéni G71.0, 282.7 DMD/BMD v?lke genové sivot 15 593,00 K&
Duchenne/Becker sité vzacnych onemocnéni FN Motol, FN Brno prestavhy
94980 |Myotonicka dystrofie typu | (DM1)  |°92- 208, 209 v pripadé PZS Evropské referenéni |71 o 7657 [pmpK expanze trinukleotida [1/zivot 12 077,00 K&
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Pravidla pro nasmlouvani a thradu vyjmenovanych metod autorské odbornosti 816 (molekularni genetika) - zména od 1.1.2026

2. Komplexni analyza lidského genomu pro monogenni

onemocn éni - NGS. Smluvn é definovana pracovist é.

vy}l((z:u Néazev Indikace MKN/ORPHA min. vy3. gen (HGNC) Rozsah Frekvence Podminky
ATM, APC, BARD1,
BRCAL, BRCA2, BRIP1,
CDH1, CHEK2, EPCAM,
MLH1, MSH2,
MSH6,MUTYH,
NBN,PALB2, PMS2,PTEN, L o LA R atFant P . P
RAD50; RAD51C, Zahrnuje mlnlmal‘nl §ezna[n genu ;?ro onkogeneycke’vysetrepl dle_ a_ktualne platnych doporuéeni
RADS51D, STK11, TP53, SLG. Seznam vy3etfovanych genl bude aktualizovan a k dispozici na webu SLG a
BAP1, BMPRI1A, CDK4, onkogenetika.cz. Nelze samostatné vykaz_ov_at dalsi vyéep"eni se stejnou dg. U dé!'i s
Hereditérnf ndorové syndromy 780.x. 785x CDKN2A, FH, FLCN, onkologickou anamnézou lze, na zékadé indikace v famq 51885 - MOLEKULARNI TUMOR
94981 o odb. 208 CXX.XY ! HOXB13, MEN1, MET, NGS 1/zivot 31 648,00 K¢ BOARQ (ev’. 51883LSPECIFI('2|§Y MULT\DISCIP}JNARN\ \ND\KACNI SEMINAR K’URCENI
: NF1, NF2, POLD1, POLE, OPTIMALNI!—!Q ZPUSOBU LECBY U PACIENTU SE ZHOUBNYM ONKOLOGICKYM
PTCH1, RB1, RET, SDHB, ONEMOCNENIM), poskytnout SirSi panel gent vykazovany vykony 94982 nebo 94984. V
SMADA4, TSC1, TSC2, pfipa_d_é dg. Z SO,ZX je V}’/kon hra‘ze’n pquze v pfipadé, kdy specifickou mutaci nebylo mozno
VHL A WTL. identifikovat u pfibuzného (napf. amrti, nesouhlas apod.).
pozn - Aktualizace
seznamu vySetfovanych
gend je zverejnéna na
\webu SLG a
onkogenetika.cz.
Komplexni molekularni analyza dle seznamu . .|Nelze samostatné vykazovat dalsi vySetfeni se stejnou dg., zahrnuje komplexni vySetfeni skupiny
94982 |\ Gss< 4999 genti) odb. 208 ORPHA/MKN-10 NGS zivot * 25 318,00 K€] o asociovanych s hereditérnim onemocnénim (panel < 4 999 gend).
Nelze samostatné vykazovat dal3i vySetieni se stejnou dg.. Zahrnuje komplexni vySetieni gend
asociovanych s hereditarnim onemocnénim (panel = 5 000 genu) az po vysetfeni exomu (WES) v
Komplexni molekulamf analyza dle seznamu . pripadech, kdy diagnostickou informaci nelze ziskat vyuzitim konkrétniho/cileného panelu
94984 NGS 2 5 000 genti odb. 208 ORPHAMKN-10 NGS 1/zZivot * 37 977,00 K&[mensiho rozsahu. Seznam dostupnych panelt 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)
¢ Paralelni analyza nebalancovanych zmén lidského germinalniho genomu z materialu plodu
94994 M’ole’kulérni SNl (RS odb. 208 035.1, 035.2 aCGH/SNP array 1/plod 14 175,00 Ké|komparativni hybridizaci na pevném nosici (arrayCGH, SNP array, navazuje na vy3etfeni = vykon
nizkym rozlisenim P o ; PO
94967. Pro array vySetfeni plodu je uréen vykon 94994 nikoli vykon 94231 ze SZV.

*poz. - vy$etieni plodu v rdmci prenatdini dg. nad ramec péce 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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