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1 Ucel a oblast platnosti dokumentu

Laboratorni prirucka obsahuje kompletni informace o nabidce sluzeb Laboratofe pro studium mitochondrialnich
poruch a provadénych laboratornich ¢innostech. Poskytuje zakladni informace o spravném odbéru biologického
materiadlu, o zachazeni s materidlem pred a po provedeni vysetreni. V dokumentu jsou definovany postupy pro
fizeni kvality.

Laboratorni prirucka je zdvazna pro vsechny pracovniky Laboratore pro studium mitochondrialnich poruch, DL
DPM KPDPM VEN a 1. LF UK.

2 Pojmy a zkratky

1. LF 1. lékarska fakulta

LPSMP Laboratof pro studium mitochondrialnich poruch

DL DPM Diagnostické laboratore dédi¢nych poruch metabolismu

DPM/DMP dédi¢né poruchy metabolismu/dédi¢né metabolické poruchy (ndzvy i zkratky jsou zamenitelné)
EHK Externi hodnoceni kvality

ICP Identifikaéni ¢islo pracoviété

KPDPM Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu
UK Univerzita Karlova
VEN Vseobecna fakultni nemocnice v Praze

3 Informace o laboratofri

3.1 ZAKLADNI INFORMACE O LABORATORI

Laboratof pro studium mitochondrialnich poruch,

Ndzev: Diagnostické laboratofe DPM

Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK

Adresa: Ke Karlovu 455/2, 128 08 Praha 2

Umisténi: | areal E (KPDPM), budova E4, 2. patro

Z; 2‘:’_1"' pracovni dny 7.30-16.00 h
Tel: +420 22496 7749
fax: +420 22496 7099
web: http://mitolab.If1.cuni.cz

Zaméreni: | laboratorni vySetteni v klinické biochemii a molekuldrni genetice (biochemicka genetika)

Vedouci laboratore RNDr. Hana Hansikova, CSc.
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+420 22496 7748

hana.hansikova@Ifl.cuni.cz; hana.hansikova@vfn.cz

Sekretariat +420 22496 7749

Centrdlni prijem materidlu

. v iy +420 22496 7199
a objedndvky vysetreni

RNDr. Hana Hansikova, CSc.
\l/edoua biochemického +420 22496 7748
useku

hana.hansikova@Ifl.cuni.cz; hana.hansikova@vfn.cz

Ing. Markéta Tesarova, Ph.D.
Vedouci molekularné

genetického useku +42022496 7748

Marketa.Tesarova@Ifl.cuni.cz; marketa.tesarova@vfn.cz

Povéreny pracovnik prof. MUDTr. Jifi Zeman, DrSc.
molekuldrné genetického
dseku Jiri.Zeman@vfn.cz

RNDr. Daniela Zahorakova, Ph.D.
Sprdvce dokumentace +420 22496 7758

Daniela.Zahorakova@vfn.cz

Laboratof pro studium mitochondridlnich poruch je soucasti Diagnostickych laboratofi dédi¢nych poruch
metabolismu, Kliniky pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu, VSeobecné fakultni nemocnice v Praze
a 1. lékarské fakulty Univerzity Karlovy.

Laboratof pro studium mitochondrialnich poruch (LPSMP) se nachazi ve 2. patfe budovy E4 v aredlu KPDPM,
Ke Karlovu 455/2, 128 08 Praha 2.

Jako soucast zdravotnického zafizeni (VFN) laborator zajistuje diagnostiku mitochondrialnich a jinych dédic¢nych
poruch na Urovni biochemické, enzymatické a molekularné genetické. Zaroven se jako pracovisté 1. LF UK vénuje
vyzkumné cinnosti a vyuce pre- a postgradualnich student(.

3.2 ODPOVEDNOSTI A PRAVOMOCI

Vedouci laboratore:
e odpovida za dodrzovani Laboratorni pfirucky a systému managementu kvality
e odpovida za odbornost provozu laboratore a poskytovanych sluzeb
e odpovida za administrativni dohled fizeni programd kvality
e provadi pribéznou kontrolu provozu laboratore

Povéreny pracovnik molekularné genetického Useku:
e odpovida za uvolnovani vysledkd molekularné genetickych vysetreni
e odpovida za interpretaci vysledkd vysSetrfeni

Vsichni zaméstnanci oddélent:

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
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e jsou povinni dodrzovat postupy definované v Laboratorni pfirucce a dalsi zalezitosti vyplyvajici
z ostatni dokumentace LPSMP, DL DPM a VFN.

3.3 SPRAVNA LABORATORNIi PRAXE, MANAGEMENT KVALITY A STAV AKREDITACE

Laboratof ma v souladu se svym pfistrojovym vybavenim a odbornymi moznostmi stanoven soubor metod
laboratornich vySetreni, kterd mize realizovat. Zaméstnanci laboratore splfiuji svym vzdélanim podminky
odborné zpUsobilosti. Laborator uplatriuje zasady spravné laboratorni praxe.

Laboratof ma zaveden systém vnitini kontroly kvality a pravidelné se Ucastni systém( externiho hodnoceni
kvality.

Laboratof je akreditovana Ceskym institutem pro akreditaci, dle normy CSN EN ISO 15 189:2013 (osvédceni
o akreditaci ¢.: 543/2018 ze dne 12. 10. 2018, platné do 4. 6. 2023). Spolu s VFN ziskala akreditaci SAK potvrzenou
udélenim certifikatu dle zédkona ¢. 372/2011Sb a vyhlasky MZ ¢. 102/2012 Sb.

3.4 OBECNE ZASADY NA OCHRANU OSOBNICH UDAJU

VSichni pracovnici, ktefi pfichazeji do styku s osobnimi Udaji pacientd, jsou povinni dodrZzovat micenlivost a to
i po skonceni pracovniho poméru, v souladu se smérnici SM-VFN-33 Ochrana osobnich udaju, kterd vychazi
z platné legislativy.

4 Postup (popis Cinnosti)
4.1 POZADAVKY PRO PROVEDENI ANALYZY

Cilem této kapitoly je seznameni s obecnymi pozadavky pro provedeni analyzy véetné pozadavk( pro odbér
a zachazeni s primarnimi vzorky urCenymi k analyzam v LPSMP.

4.1.1 Zadanky (pozadavkové listy)

Zakladnimi pozadavkovymi listy jsou fadné vyplnéné zadanky o biochemické ¢i molekuladrné genetické vysetreni,
které jsou prilohou této pfirucky, <& dostupné na internetovych  strankach  KPDPM
(https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-detskeho-a-dorostoveho-lekarstvi/laborator/).

Pozadavek na vySetieni Ize poslat na jakémkoliv typu Zadanky, pokud bude spliovat vsechny formalni
nalezitosti, tedy obsahovat:

e jednoznacnou identifikaci pacienta
e (islo pojisténce (u novorozenct datum narozeni)
e jméno a pfijmeni pacienta
e datum narozeni a pohlavi pacienta v pfipadé, Ze tato data nejsou jednoznacné urcena
Cislem pojisténce
e kod pojistovny
e identifikaci objednavatele vysetreni (mlze byt uvedeno na razitku)
e (itelné jméno lékare
e nazev zdravotnického zafizeni ¢i oddéleni
e ICP a odbornost Iékare (u zadatelt z VFN piipadné nakladové stredisko oddélen)
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e kontakt na objednavatele (adresa, telefon, fax)
e podpis |ékare
e datum (aje-li to relevantnii ¢as) odbéru primarniho vzorku, identifikace pracovnika provadéjiciho odbér,
datum odeslani vzorku do laboratore
e pozadovana vysSetieni k danému vzorku
e zakladni diagndzu pacienta (Ciselné)
e druh primarniho vzorku ¢i tkanovy ptvod vzorku (odeslany material k vySetreni)

Bez vySe uvedenych Udajl na zadance nelze vysetreni provést.
4.1.2 Informovany souhlas pacienta

Nedilnou soucasti zadanek o molekularné geneticka vysetreni je fadné vyplnény a podepsany Informovany
souhlas pacienta s pozadovanym vysetfenim. Informovany souhlas slouzi mimo jiné jako doplfujici informace
pro laborator o nakladani se zbylym biologickym materialem po skonceni vySetieni.

Formuldi  Informovaného  souhlasu  je  dostupny na  internetovych  strankdch ~ KPDPM
(https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-detskeho-a-dorostoveho-lekarstvi/laborator/). Bez
prilozeného vypInéného formulare, ¢i jeho kopie nelze vysetieni provést.

Informované souhlasy spojené s invazivnimi metodami odbéru nejsou v kompetenci laboratofe, nicméné
na internetovych strankéach laboratore (https://mitolab.If1.cuni.cz/, zalozka ,Z4danky a dokumenty ke stazeni”)
jsou k dispozici pro vyzkumné ucely Informovany souhlas s budoucim vysetfenim bioptickych tkani s informacnim
listem a Informovany souhlas s odbérem vzorki autoptickych tkdni s informacnim listem.

4.1.3 Material pro vysetieni a postup pro odbér primarnich vzorkq, pfiprava
pacienta pred odbérem
Laborator nedisponuje odbérovym centrem. Odbér primarnich vzork( zajistuji indikujici strany. Laborator

nenese odpovédnost za odbér a transport vzorkl do laboratore. Indikujici strana svym podpisem na zaddance
pro dané vysetreni stvrzuje, Ze vzorek byl odebran a transportovan dle pokynd této Laboratorni prirucky.

Instrukce pro odbér nestandardnich, specifickych vzorkd jsou uvedeny také na webovych strankach laboratore
(http://mitolab.If1.cuni.cz/, zalozka ,Vysetreni / Odbér a transport materialu”).

Material Odbér Transport Poznamky
Srazliva krev 2 ml Zilni krve odebrat do zkumavky bez pokojova nemrazit
Upravy (napf. BD Vacutainer® s ¢ervenym teplota

vickem); na zkumavku uvést identifikacni
Udaje pacienta

Sérum 2 ml pIné Zilni krve odebrat do zkumavky pokojova ihned dorucit do laboratore, pfi transportu
bez Upravy (viz vy3e), stolit 10 min pfi teplota nad 4h od odbéru ihned zamrazit na -20°C
2000g, separovat sérum do cisté zkumavky; a transportovat v termosce na ledu, u
zkumavku oznacit — sérum a identifikacni nékterych vysetfeni 7-dehydrocholesterolu
Udaje pacienta je nutné chranit sérum proti svétlu napf.

zabalenim zkumavky do alobalu

Krev do EDTA 3-7 ml zilni krve do zkumavky s EDTA (napf. pokojova nemrazit, je-li vzorek odebirdn na
BD Vacutainer® K3EDTA s fialovym teplota biochemické vysetieni je nutné jej do
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Material Odbér Transport Poznamky
vickem); na zkumavku uvést identifikacni laboratore dorucit do 12:00 a vysetreni je
Udaje pacienta nutné objednat predem, pro molekularné-
geneticka vysetreni je mozné vzorek dodat
kdykoliv béhem pracovni doby
Krev do NaCitratu 2 x 4,5 ml zilni krve do zkumavky s citratem pokojova nechladit, nemrazit, do laboratore dorucit
sodnym (napf. BD Vacutainer® Plus teplota do 1 hodiny po odbéruy, vysetreni je nutné
se svétle modrym vickem); na zkumavku predem objednat
uvést identifikacni Udaje pacienta
Krev do Li/Heparinu | 5 ml Zilni krve do zkumavky s heparinatem pokojova nechladit, nemrazit
lithnym (napf. BD Vacutainer® s lithium teplota
heparinem  se zelenym  vickem); na
zkumavku uvést identifikacni  Udaje
pacienta
Plodova voda minimalné 1 ml plodové vody ve sterilni 0-8°C nejlépe v termosce na ledu, pfi transportu
zkumavce bez Upravy; zkumavku oznadit - nad 4h od odbéru ihned zamrazit na -20°C
plodova voda a identifikacni Udaje a transportovat v termosce na ledu, vzorek
pacienta je nutné chranit proti svétlu zabalenim
zkumavky do alobalu
Mo¢é 30-50 ml, nejlépe ranni moci do cistych pokojova nemrazit, nechladit, dorucit do laboratore
mocovych zkumavek (napf. Sarstedt teplota do 4 hodin; je-li vzorek odebiran pro
mocovy kontejner 25 ml), nepouzivat biochemické vySetfeni - stanoveni
nadobky od léCiv!ll; na zkumavku uvést dolicholu staci pouze 10 ml moci
identifikacni Udaje pacienta
Bukalni stér specialni stérovy tampon (napf. Whatman pokojova doporucujeme nechat mikrozkumavku
Omniswab) a distd mikrozkumavka (vSe teplota s odbérovym tamponem kratce otevienou
muUze dodat laborator), podrobny postup pfi pokojové teploté, aby mirné oschla
je popséan pod tabulkou nebo vlhkost ze slin; postup odbéru a transportu
na http://mitolab.If1.cuni.cz; na zkumavku do laboratofe  podrobné  popséan
uvést identifikacni Udaje pacienta na http://mitolab.If1.cuni.cz
Vlasové folikuly vytrhnout 3-5 vlas( véetné kofinku, kofinek pokojova nechladit, nemrazit
a cast vlasu (cca 1,5 cm) umistit do Cisté teplota
mikrozkumavky (mlze dodat laborator);
na zkumavku uvést identifikacni Udaje
pacienta
Svalova biopsie odebrat min 150 mg, odbér vcietné 0-8°C na ledu (pfi cca 4°C), dorucit do 1 hodiny
bezprostiedniho  zpracovani  vzorku po odbéru; vySetfeni je nutné predem
a podminek  transportu je  popsan objednat
pod tabulkou nebo na http://mitolab.If1.
cuni.cz; na zkumavku se vzorky uvést typ
tkdné, misto odbéru a identifikacni Udaje
pacienta
Autoptické tkané autoptickych tkdni  vcetné  jejich | viz pfiloha | vy3etfeni je nutné pfedem objednat
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Material

Odbér

Transport

Poznamky

http://mitolab.lf1.cuni.cz; na zkumavku se
vzorky uvést typ tkané a identifikacni udaje
pacienta

Kultivované
fibroblasty

postup pfi kozni biopsii je popsan
podrobné v laboratorni pfiru¢ce nebo
na http://mitolab.If1.cuni.cz, zalozeni
primarni kultury koznich fibroblastl je
mozné zajistit na pracovisti Tkanovych
kultur, Diagnostickych laboratofi DPM,
KPDPM VFN a 1. LF UK;

kultivované fibroblasty v pozadovaném
mnozstvi jsou zasilany pfimo v kultivaénich
lahvickach s kultivaénim  médiem; na
zkumavku/kultivaéni lahvicky uvést
identifika¢ni Udaje pacienta

pokojova
teplota

béhem transportu kultivovanych
fibroblastd je nutné, aby byly bunky
neustéle pokryty kultivaénim médiem, pfi
transportu na delsi vzdalenost
doporucujeme kultivacni lahvicky zcela
naplnit médiem, vySetreni je nutné predem
objednat

Choriové kiky

laboratof pfijima vzorky choriovych klkd az
po  jejich primarnim zpracovani
na specializovanych  pracovistich  (napf.
UBLG 2. LF UK a FN Motol nebo UBLG 1. LF
UK a VFN), transportovat ve sterilni
zkumavce s transportnim médiem; na
zkumavku uvést identifikacni  Udaje
pacienta

pokojova
teplota

transport v kultivacnim médiu, vySetieni je
nutné pfedem objednat

Izolovana DNA

na zkumavku uvést identifikacni Udaje
pacienta, k zadance pfilozit informace
o typu tkané, ze které byla DNA izolovana,
jeji koncentraci a pfipadné pouzité metodé
izolace DNA

pokojova
teplota

poslat dostatecné mnozstvi DNA podle
pozadovanych vySetfeni

Sperma

vzorek ejakulatu  (minimalné 1ml) se
odebird do Ccisté suché nadobky, nechat
stat cca 30 min pfi pokojové teploté (22-
25°C); na zkumavku uvést identifikacni
Udaje pacienta

pokojova
teplota

pouze pro vyzkumné Ucely; teplota
transportu se musi dodrzovat, aby nedoslo
k teplotnimu Soku (transport vzorku
v termosce chranéné proti chladu), dorucit
do laboratore do dvou hodin

4.1.3.1

Odbeér bukalniho stéru

Pacient by cca 1 hod pred odbérem vzorku bukalniho stéru nemél nic jist (popf. Zvykat), pit a provadét Ustni
hygienu. Pokud pacient jedl nebo pil je nezbytné, aby si pfed odbérem vyplachl Usta vodou. Pracovnik, ktery
provadi odbér, si pripravi jeden odbérovy tampon (napf. Whatman's Sterile Omni Swab) a 1 mikrozkumavku
(1,5 ml), ktera je oznacena identifikacnimi Udaji pacienta. Odbér je nutné provadét v rukavicich. Pracovnik se
dotykad odbérové tycinky pouze na konci, ktery neobsahuje stérovy tampon. Stérovy tampdn vlozi do Ust
pacienta a dukladné jim otira (5-6x, cca 10 sec) bukalni sliznici dutiny Ustni (vnitfni strany tvari) a zahyby mezi
dasnémi pohybem dopiedu a dozadu. Je vhodné vyvijet odbérovym tamponem mirny tlak na povrch sliznice.
Ihned po odbéru se odbérovy tampon vlozi do pripravené mikrozkumavky a uvolni se z odbérové tycinky
(v pfipadé Whatman'’s Sterile Omni Swab stlacenim konce odbérové tycinky, ktery je mimo mikrozkumavku).

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
Po vytisténi slouzi pouze pro informativni Ucely — nepodléha pravidliim fizeni dokumentace.
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Doporucujeme nechat mikrozkumavku s odbérovym tamponem kratce otevienou pfi pokojové teploté, aby
mirné oschla vlhkost ze slin. Poté je zkumavka uzaviena a co nejdfive doru¢ena do laboratore pfi pokojové
teploté. V pripadé, ze jsou vzorky urceny pro biochemicka vysetreni, a neni mozné je dorucit do laboratore
kratce po odbéru, je nutné jej skladovat pri -20°C.

4.1.3.2 Odbér kaze pro zalozeni kultury fibroblastu

Odbér klze se provadi sterilné (bez lokalniho anestetika) z vhodného mista (obvykle vnitini strana levé paze,
u velmi malych déti je mozno odbér provést z mista nad fezem pro odbér svalu) a povrch se pred odbérem
desinfikuje pouze 70% ethanolem (2x 20ml) a necha se odpafrit. Poté misto odbéru oplachneme aqua pro
injectione (2x 20ml) a nechame uschnout. Optimalni velikost odebrané tkané pro napéstovani dostatecného
mnozstvi koznich fibroblastl je 5x3x1-2 mm zasahujici do $kary (v pokozce fibroblasty nejsou). Odebrany
preparat se premisti do nddobky se sterilnim médiem. Zkumavku se sterilné odebranou tkani dopravujeme
chrédnénou pred vniknutim prachu prekrytim vicka (aluminiovou folii, sacky). Je-li prepravovana na vétsi
vzdalenost, chranite ji také vhodnym obalem pred mechanickym poskozenim a poskozenim vlivem extrémnich
teplot (nesmi zmrznout!).

4.1.3.3 Odbér svalové biopsie

Nase laborator dava prednost biopsii otevienou metodou v celkové anestézii, misto odbéru m. tibialis anterior.
Na vsechna vysetreni je treba odebrat 150-200 mg tkané (coz jsou asi 2 kousky o rozméru 10x6x5mm).
V pripadé, ze je patrné, Ze svalovina je prorostla nebo fibrézni, je tfeba odebrat tkané vice.

Odebrany sval poloZime na gazu zvlhcenou fyziologickycm roztokem, aby nedoslo k vysychani tkané. Vzorek
pokud mozno ihned pinzetou premistime do suché plastové nadobky (zkumavka, eppendorfka) oznacené
Stitkem se jménem pacienta, Cislem pojisténce, datem odbéru a typem tkané. Zkumavku ihned umistime
do termosky, ktera byla naplnéna ledem a termosku transportujeme k ndm do laboratore (transport by nemél
trvat déle nez 1 hodinu). V pfipadé, ze by transport materialu trval déle nez 1 hodinu, biopsii Ize domluvit
na Klinice pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK s lékafem odpovédnym za koordinaci
svalovych biopsii.

4.1.3.4 Odbér tkani po amrti

Pitvu pacienta s podezienim na mitochondrialni onemocnéni je tfeba provést do 2 hod. po umrti z dlvodu
odbéru tkani pro biochemicka a molekularni vysetreni.

Doporucujeme odebrat tyto tkané:

sval (a m. tibialis anterior, m. deltoideus, branice - v pfipadé, Ze je patrné, ze svalovina je prorostla nebo
fibrézni, je tfeba odebrat tkdné vice)

srdce z apikalni ¢asti

— jatra

mozek (frontalni kiira a bazalni ganglia)

Z kazdé tkané je tfeba odebrat minimalné 500 mg ve vice kouscich (cca 3-5kouskd & 5x5x5 mm).

Odebrané kousky tkané polozime na gazu zvlhéenou fyziologickym roztokem, aby nedoslo k vysychani tkané.
Vzorek pokud mozno ihned zamrazime v tekutém dusiku (tzn. samotny kousek tkané hodime do termosky
s tekutym dusikem, cca po 1 min zbéld). Poté tkan pinzetou umistime do suché plastové naddobky (zkumavka,
mikrozkumavka) oznacené Stitkem se jménem pacienta, Cislem pojisténce, datem a hodinou odbéru a typem
tkdné. Zkumavku ihned umistime do jiné termosky, ktera byla naplnéna suchym ledem (zmrazeny COz).
Termosku transportujeme do laboratore. Pokud by se transport neuskutecnil ihned po odbéru, je tfreba vzorek

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
Po vytisténi slouzi pouze pro informativni Ucely — nepodléha pravidliim fizeni dokumentace.
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zmrazené svalové tkané umistit do mrazaku —80°C. DUllezité je, aby jiz jednou zmrazena tkan pfi dalsi manipulaci
nerozmrzla.

V pfipadé, ze neni k dispozici tekuty dusik, postupujeme nasledovné:

Nejdrive si pfipravime mrazici smés: do termosky umistime nékolik vétsich kousk( suchého ledu a ty zalejeme
ethanolem/lihobenzinem (zacne bublat a koufit). Odebrané tkané umistime do suché plastové nadobky
(zkumavky, mikrozkumavky, tabletovky) oznacené Stitkem se jménem pacienta, Cislem pojisténce, datem
a hodinou odbéru a typem tkané (Stitek je nejlépe nadepisovat obycejnou tuzkou, lihové a inkoustové tuzky se
v chladici smési smazou). Nadobku s tkani vlozime do mrazici smési. AZ tkdné zmrznou (cca 5 min), umistime
nadobky do nového suchého ledu a ihned transportujeme, nebo do doby transportu umistime do mrazaku -
80°C.

V pripadé, Ze nelze zajistit pitvu do 2 hod od umrti ditéte, je tfeba odebrat do 2 hod alespon vzorek kilize
na kultivaci fibroblast( (viz vyse), a vzorky svalu a jater pfimo na oddéleni. Zamrazeni vzorkd je stejné (viz vyse).
Rano v den transportu kontaktujte laborator na tel. Cisle: +420-224967748, +420-224967749.

4.1.4 Oznacovani vzorku odesilanych do laboratore

Kazdy vzorek (odbérova nadobka) musi byt oznacena stitkem s uvedenim minimalné
e jméno a pfijmeni pacienta
e (islo pojisténce (pokud je to mozné), pripadné jiny kod (datum, rok narozeni apod.)
e pokud je to vhodné typ, plivod materiald (vzorky z biopsii, autopsii apod.)

V pripadé odbéru vzorkl jedincl stejného ¢i snadno zaménitelného jména je nutné dbat na jednoznacnost
oznaceni materialu (uvadét vzdy cislo pojisténce ¢i datum narozeni).

4.2 DODATECNA VYSETRENI

Moznost dodatecnych vysetfeni je limitovana vlastnostmi, mnozstvim a uchovavanim zpracovavaného
biologického materialu.

Dodatecna vysetreni jsou mozna po domluvé s vedoucim laboratofe nebo Useku a nasledném dodani zadanky

k pozadovanému dodatecnému vysetfeni. V pfipadé molekularné genetickych vySetfeni i nového
informovaného souhlasu, pokud je nové pozadované vySetfeni mimo rozsah plvodniho informovaného
souhlasu.

4.3 PREANALYTICKE PROCESY V LABORATORI

4.3.1 Prijem vzorku a zadanek, urgentni vzorky

VSechny vzorky pfijima sluzba na Centralnim pfijmu vzork(, ktery se nachazi v prostoru vstupu do laboratore.
Podrobné postupy tykajici se pfijmu a evidence Zadanek a biologického materiadlu jsou shrnuty v internim
dokumentu Pfijem a zpracovani biologického materialu na Centralnim pfijmu vzorkd (PP-KPDPM-DMP-M-1).

Vzhledem k charakteru provadénych vysetieni laborator nepfijima statimové vzorky.

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
Po vytisténi slouzi pouze pro informativni Ucely — nepodléha pravidliim fizeni dokumentace.
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4.3.2 Kritéria pro prijeti nebo odmitnuti vzorku

K analyzdm jsou pfijimany vzorky s nalezité vyplnénou zadankou a informovanym souhlasem pacienta
(u molekularné genetickych analyz), které nenesou zjevné znamky nedodrzeni pravidel pro odbér a transport
vzorkd.

Kritéria pro nepfijeti materialu:

e neopravnény pozadavek, laboratof neprovadi pozadované vysetreni

e Zzadanka s biologickym materidlem, na které chybi nebo jsou necitelné zdkladni Udaje
(identifikace pacienta, zdravotni pojistovny, odesilajiciho Iékare) a neni mozné chybéjici udaje
doplnit

e nesrovnalosti mezi Udaji na zadance (jméno, Cislo pojisténce) a oznacenim vzorku

e vzorek neni odebran v souladu s pozadavky pro odbér vzorku a tim je znemoznéno vzorek
zpracovat a analyzovat (nevhodna odbérova nadoba ¢i médium, nevhodny typ vzorku apod.)

e vzorek je znehodnocen (rozliti, nevhodné zmrazeni ¢i rozmrazeni)

Ve vsech pripadech je zadatel (pokud je znam) o situaci informovan.

Neshody pfi pfijmu vzork(:
e neuplnost Udaji na zadance Ci v informovaném souhlasu
e vzorek bez zadanky ¢i informovaného souhlasu
e nedostatecné mnozstvi vzorku
e nevyhovujici kvalita vzorku

U téchto neshod je zalozeno chybové hlaseni (dle PP-KPDPM-DMP-M-1).

Pokud je to mozné, jsou podniknuty okamzité kroky v komunikaci s objednavatelem vysetieni (pokud je znam
apod.) pro doplnéni vSech potiebnych informaci a nalezitosti.

Vzhledem k tomu, Ze kazdy biologicky material je cenny a mnohdy nenahraditelny, je-li to mozné, je vzorek
primarné zpracovan do podoby vhodné ke skladovani. Analyzy a vydavani vysledkd jsou ovéem mozné az po
odstranéni nalezenych neshod.

4.3.3 Manipulace a skladovani vzorkii pred analyzou

a) pred prijetim do laboratore:

Kritéria pro manipulaci, skladovani a transport materidlu se mohou lisit v zavislosti na pozadovaném vysetreni.
Doporuceni jsou uvedena v kapitole 4.1.3 Material pro vySetreni a postup pro odbér primarnich vzorkd, pfiprava
pacienta pred odbérem.

b) po pfijeti vzorku do laboratore:
Po prijeti vzorku do laboratore je s nim zachazeno v souladu s vypracovanymi postupy pro jednotlivé analyzy.

4.4 POSTUPY VYSETRENI

Seznam provadénych vysetfeni vcetné podrobnéjsich informaci a doby odezvy je uveden v kapitole 4.9 této
prirucky. Konkrétni analyzy probihaji dle standardnich operacnich postupt (SOP), které jsou pro dana vysetreni
v laboratofi vypracovany.

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
Po vytisténi slouzi pouze pro informativni Ucely — nepodléha pravidliim fizeni dokumentace.
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4.5 VYDAVANI VYSLEDKU A KOMUNIKACE S LABORATORI

4.5.1 Formy vysledkovych zprav, zpusob vydavani
Vysledky jsou vydavany v souladu s pozadavky VFN a to pres informacni systém Medea a zaroven jsou tyto
zaznamy tistény a dodavany v papirové formé zadateli (vnitini posta VFN ¢i externim zadatelGm zasilany Ceskou

postou). Vysledky nejsou sdélovany telefonicky. Vysledky jsou odesilany (sdélovany) pouze lékafi, ktery vysetreni
indikoval.

4.5.2 Dostupnost vysledkt

Zadatelé s pristupem k informaénimu systému Medea maji biochemicky vysledek pfistupny on-line. Vzhledem
k moznostem systému Medea a snaze zachovat eticka hlediska sdélovani molekularné genetickych vysetreni,
nejsou vysledky téchto vysetreni pristupny on-line.

Kopie papirové formy vysledku miize byt opétovné zaslana zadateli na vyzadani.
4.5.3 Hlaseni kritickych hodnot
Nase vysetreni a vysledky z nich vyplyvajici nemaji charakter kritickych hodnot.

Telefonicky vysledky nejsou sdélovany. Sdélovani vysledkd pacientdm neni dovoleno.
4.5.4 Opravy vydanych vysledkovych zprav

V pripadé, ze je vydan nespravny vysledek, kontaktuje pracovnik povéreny vedoucim laboratore objednavatele,
ktery je seznamen s nastalou skutecnosti. V NIS Medea je k existujicimu (chybnému) vysledku vystaven tzv.
dodatek, ktery obsahuje opravenou vysledkovou zpravu se spravnym vysledkem. Na opravené vysledkové
zpravé je zvyraznén (nejCastéji velkymi pismeny) platny, spravny vysledek (pfi tisku zpravy z NIS Medea se
soucasné s dodatkem tiskne i plvodni, opravovana/chybna zprava). Opravena (spravna) vysledkova zprava je
zaslana objednavateli a jeji kopie je archivovana dle pravidel ukladani vysledk( v laboratofi (N-KPDPM-DMP-
M-9). Plvodni vysledkové listy jsou uchovany v NIS Medea a kopie vytisku ve sloZce pacienta. O prepracovani
vysledkového listu je v laboratofi veden Zaznam o fizeni neshod a napravném opatreni.

4.5.5 Uvolnovani vysledkt

Pfed vydanim jsou viechny vysledky kontrolovany a podepsany opravnénym VS pracovnikem za danou analyzu
a povérenou osobou v zavislosti na typu analyz, pro molekularné geneticka vysetreni i 1ékafrem — genetikem,
kteri zaroven odpovidaji za interpretaci vydavanych vysledka.

4.6 KONZULTACNI CINNOST LABORATORE

Lékarlm a zadatellm o vysSetreni jsou poskytovany odborné konzultace v oblasti souvisejici s nabizenymi
laboratornimi vySetfenimi. Kontakty jsou uvedeny v kapitole 3 Laboratorni pfirucky.

4.7 zZPUSOB RESENIi STiZNOSTI

Stiznost Iékare, pacienta a ostatnich Ucastnikl je podnétem pro zlepseni prace na nasem pracovisti a zabyvame
se prosetrenim kazdé uplatnéné stiznosti. Pfi vyfizovani stiznosti se postupuje v souladu se smérnici SM-VFN-
25 Vyfizovani stiznosti.

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
Po vytisténi slouzi pouze pro informativni Ucely — nepodléha pravidliim fizeni dokumentace.
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Stiznost Ize podavat na:
e vysledky laboratornich vySetreni
e zplsob jednani pracovniki
e nedodrzeni ujednani vyplyvajicich z uzaviené dohody o provedeni vysetreni a
e nedodrzeni dohodnuté lhity
ZpUsob podani stiznosti:
e pisemné (postou, faxem, e-mailem)
e Ustné (telefonicky, pfi osobnim jednani)

Terminy pro vyfizeni stiznosti:
e Pokud stiznost neni feSena ihned, je termin na vyfizeni stiznosti 30 dnl. Vedouci laboratore nebo jim
povéreny pracovnik zakaznikovi telefonicky sdéli vysledek Setreni.

4.8 RIZENi KVALITY
4.8.1 Odpovédnosti

Za fizeni kvality v laboratofi odpovida vedouci laboratore.

Manazer kvality odpovida za praktické provadéni procest spojenych s Fizenim kvality. Uzce spolupracuje
s internimi auditory.

4.8.2 Vnitini kontrola kvality
Vnitfni kontrola kvality probiha na nékolika drovnich.
Kontrolu kvality v ramci celého procesu provéruje interni auditor pfi pravidelnych auditech.

Kontrola kvality na urovni pfistrojového vybaveni je ovéfovana v souladu s doporucenimi vyrobcl pfi
pravidelnych validacich pouzivanych pfistrojd. Za kontrolu kvality na této Urovni odpovida spravce méridel
LPSMP.

Kontrola kvality na arovni konkrétnich metod je pribézné ovérovana pouzivanim kontrolnich a slepych vzork
pfi jednotlivych stanovenich a provadénim validaci a verifikaci pouzivanych stanoveni a metod. Provadéni
téchto cinnosti se fidi internimi dokumenty LPSMP a DL DPM.

Za kontrolu kvality a vyhodnocovani vystupl odpovidaji vedouci prislusnych Usek, kterych se dané metody
tykaji.

4.8.3 Externi hodnoceni kvality (EHK)

Onemocnéni, ktera jsou v LPSMP vysetfovana patfi v naprosté vétsiné mezi vzacné poruchy, proto i provadéna
vySetfeni mohou byt vysoce specificka. EHK je proto omezend, dana dostupnosti nabizenych EHK.

Za zjistovani dostupnosti a nasledné provadéni EHK odpovidaji vedouci pfislusnych usekd, kterych se dané
metody tykaji. Samotna Ucast v daném roce je schvalovana primafem DL DPM.

Mezi pravidelné EHK, kterych se laboratof Gcastni, patfi napr.: hodnoceni DNA sekvenovani v ramci programu

EMQN, detekce mutaci v mtDNA v programu EMQN a-GENQA{dfive UK-NEQAS) a skrining kongenitalnich
poruch glykosylace (CDG) v programu ERNDIM.
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4.9 PREHLED PROVADENYCH VYSETRENI

4.9.1 Prehled zpracovavaného biologického materialu

LPSMP provadi specializovana biochemicka a molekularné geneticka vysetreni. Pfesny pozadavek na typ, odbér
a kvalitu materiali je specifikovan v kapitole 4.1.3 a typ vySetfovaného materialu je uveden i u jednotlivych
vySetreni.

4.9.2 Doba odezvy laboratore

Standardni maximalni doba odezvy (délka provedeni vySetieni) pro provadéna diagnosticka vysetreni je 12
tydnt. OdliSnosti od standardu jsou uvedeny u jednotlivych vysSetreni.

Individualni Uprava doby odezvy je mozna po predchozi domluvé s vedoucim laboratore a zavisi na typu metody
a vytizenosti laboratore.

4.9.3 Provadéna diagnosticka vysetreni — biochemicky usek

Nazev Material

Biochemicka vysetreni

7-dehydrocholesterol (7-DCH)’ 2 ml srazlivé krve

sérum

Tml plodové vody

Koenzym Qo (CoQio) 2 ml krve v Li/heparinu

7ml krve do EDTA

sval z biopsie

autoptické tkané

Transferin (TRF) AR — izoelektrické fokusace 2 ml srazlivé krve
Apolipoprotein Clll (Apo CllIl) — izoelektricka fokusace sérum

Dolicholy 10 ml ranni moci
Enzymaticka vysetreni —specifické aktivity enzymir*

Komplexy dychaciho fetézce: sval z biopsie

- NADH:ubichinon reduktdza (komplex I)

kultivované fibroblasty
- Sukcindt:ubichinon reduktdza (komplex Il)

- Ubichinon:cytochrom c reduktdza (komplex Ill)

- NADH:cytochrom c reduktdza (komplex I+11l)
- Sukcinat:cytochrom c reduktdaza (komplex I1+11l)
- Cytochrom c oxiddza (komplex 1V)

Citratsyntaza

2x 4,5 ml krve v citratu sodném

autoptické tkané

7 ml krve do EDTA

ATPasa

sval z biopsie

Pyruvatdehydrogenaza (PDH)

7 ml krve do EDTA
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Nazev Material

(PDH pokr.) sval z biopsie

autoptické tkané

Fumarathydrataza (FH) autoptické tkané

kultivované fibroblasty

7 ml krve do EDTA

Dihydrolipoamiddehydrogenéza (E3) sval z biopsie

autoptické tkané

kultivované fibroblasty

7 ml krve do EDTA

2-oxoglutaratdehydrogenaza (OGDH) 7 ml krve do EDTA

Fosfomannomutaza 2 (PMM2-CDG) kultivované fibroblasty

Fosfomannoizomeraza (PMI-CDG)

Fosfoglukomutéaza 1 (PGM1-CDG) 7 ml krve do EDTA

Thymidinfosforylaza (TP) 7 ml krve do EDTA

kultivované fibroblasty

Dalsi mitochondrialni enzymy (napf. dehydrogenazy vétvenych

. . 7 ml krve do EDTA
aminokyselin apod.)

Proteinové analyzy *

Elektroforeticka analyza mnozstvi a sloZeni komplext oxidativni sval z biopsie nebo autoptické tkané
fosforylace

kultivované fibroblasty

Pyruvatdehydrogenéaza (PDH)

Vysvétlivky k tabulce:

T maximalni doba odezvy 2 tydny

metoda v rozsahu akreditace
*  uvedena vysetreni se provadéji vzdy po predchozi domluvé, tel. na pfijem laboratore 224967199

AKR

4.9.4 Provadéna diagnosticka vysetreni — molekularné geneticky usek

V tabulce jsou uvedena veskerd molekularné genetickd vySetfeni dostupna v laboratofi. Protoze néktera
vySetfeni jsou indikovana extrémné vzacné, nejsou vsechna uvedena na Zadance o molekularné genetické
vySetreni. V pripadé zajmu o takové vysetreni je mozné doplnit ndzev genu do polozky Jiné na strané 2 zadanky.

Material: izolovana DNA nebo 3-7 ml krve do EDTA, pokud neni u daného vysetfeni uvedeno jinak.

Vysetifovany
gen

Onemocnéni, syndrom, projekt Material

3-7 ml krve do EDTA;

izolace DNA pro uchovani ¢i zaslani o s X1
rlzné tkané
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Onemocnéni, syndrom, projekt

Vysetifovany
gen

Material

izolace RNA (lymfocytll) pro uchovani i zaslani

7 ml krve do EDTA

analyza mutaci v mitochondridalni DNA (mtDNA)

analyza bodovych mutaci mtDNA — sekvenovani celé mtDNA
(MPS postup)

e fenotypy: sy MELAS, sy MERRF, sy NARP, sy LHON

e ovéreni pritomnosti specifické mutace v mtDNA

Seznam genu 1 AKR

izolovana DNA; 3-7 ml
krve do EDTA; moc¢
a/nebo bukalni stér
a/nebo vlasové folikuly?;

hluchota (maternalné dédéna, nesyndromova) x?;;\/lm’ tizpeliane]
izolovana DNA; 3-7 ml
krve do EDTA; moc¢
delece v mtDNA a/nebo bukalni stér
a/nebo vlasové folikuly;
rGzné tkang’
deplece mtDNA (pouze pro vyzkumné ucely po dohodé) (rjf:)zr;éD;Ifné% 37 mlkrve
analyza genti lokalizovanych na jaderné DNA
SURF1AR
sco1
deficit cytochrom c oxidazy (COX; komplex V) SCO2ARR
COX10
COX15
DLD ’
PDHA1
deficit pyruvatdehydrogenazy (PDH) PDHX
PDHB
DLAT
geny pro stabilitu a replikaci mtDNA
Alperslv syndrom, progresivni externi oftalmoplegie (PEO) POLG1
autozomalné dominantni PEO '(D'II'_:V?/fVK)
adeninnukleotidovy pfenasec ANT1 ArixCnebo-bd
syndrom MNGIE TYMP
thymidinkinaza 2 TK2
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Onemocnéni, syndrom, projekt Vy§e;2c;vany’ Material
deoxyguanosinkinaza DGUOK
sukcinyl-koenzym A ligaza SUCLA2
opticka atrofie OPAIASR
opticka atrofie 3 OPA3 '
deplece mtDNA RRM2B
deplece mtDNA MPV17
deficit produkce ATP
neonatalni encefalo-kardiomyopatie, protein Tmem70 TMEM70
asemblaéni faktor ATP12 ATPAF2
podjednotka € ATP syntazy ATP5E At nebo b
mitochondridlni prenasec fosfatu Pi SLC25A3
dalsi geny systému OXPHOS
Barth(v syndrom TAZ
syndrom MLASA PUS1
syndrom MLASA YARS2
sukcindtdehydrogenaza, podjednotka A, komplex II SDHA
deficit komplexu |, podjednotka Ndufal NDUFA1 AIxCnebo-ixD
dilata¢ni kardiomyopatie s 3-MGC DNAJC19
opticka atrofie DNAJC30
mitochondridlni tryptofanyl-tRNA transferaza WARS2
pontocerebeldrni hypoplazie RARS2
leukoencefalopatie, syndrom LBSL DARS2 7 ml krve do EDTA
poruchy glykosylace (CDG syndromy)
PMM2-CDG (dfive CDG la) PMM?2
MPI-CDG (d¥ive CDG Ib) MPI
ALG3-CDG (dfive CDG Id) ALG3
ALG6-CDG (dfive CDG Ic) ALG6 '
ALG8-CDG (dfive CDG Ih) ALG8
RTF1-CDG (dfive CDG In) RTF1
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Onemocnéni, syndrom, projekt Vy§e;2c;vany’ Material
DPM1-CDG (dfive CDG le) DPM1
MPDU1-CDG (dfive CDG If) MPDU1
PGM1-CDG (dfive CDG lt) PGM1
COG7-CDG (dfive CDG lle) COG7 A-IxChrebe-1xB
mnohodetné exostdzy, typ 1 EXT1 AR
mnohodetné exostdzy, typ 2 EXT2 AR
transferin TF
deficit koenzymu Q10
spinocerebellarni ataxie, typ 9 CABC1
PDSS1
coQ2
06 A-IxCrebe-xB
coQ9
APTX
hereditarni fruktézova intolerance (HFI) ALDOB
fumarova acidurie, leiomyomatéza FH
kongenitalni myasténie (acetylcholinovy receptor, podjednotka €) | CHRNE
tyrosinémie | FAH
Segawa syndrom AR (tyrosinhydroxylaza, def. neurotransmiterti) | TH AIxCnebo-ixD
cystindza CTNS
hypofosfatazie ALPL
mukopolysacharidéza IVa GALNS
mukopolysacharidéza VI GUSB
metabolismus glukdzy a glykogenu
glykogendza IV GBE1
GLUT1 deficit SLC2A1 A dxCnebo-bdb
glykogendza XI (Fanconi-Bickel syndrom) GLUT2
ACTH (adrenokortikotropinova) rezistence
deficit glukokortikoidl 2 MRAP AIxCnrebo1xD
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Onemocnéni, syndrom, projekt Vy§e;2c;vany’ Material
deficit glukokortikoid( 1 MC2R A IxCnebodxb
hyperlipidémie
hyperlipoproteinemie, typ 1D GPIHBP1
lipoproteinova lipaza LPL
apolipoprotein A-V APOA5 '
hypertriglyceridémie GPD1
periodicka horecka (hyper I1gG syndrom)
syndrom TRAPS TNFRSF1A
syndrom FMF MEFV
syndrom CINCA NLRP3
deficit myoadenylatdeaminazy AMPD1 '
diabetes insipidus, neurogenni AVP
diabetes insipidus, nefrogenni AQP2
porfyrie
akutni intermitentni porfyrie HMBS
porfyrie variegata PPOX
hereditarni koproporfyrie CPOX
porfyrie s deficitem dehydratazy kyseliny aminolevulové ALAD AIxCnebo-ixD
kongenitalni erytropoeticka porfyrie UROS
porfyrie cutanea tarda UROD
erytropoeticka protoporfyrie FECH
poruchy metabolismu bilirubinu
Gilbertdv syndrom (standardné vysetteni varianty c.-41_-40dup
TA; po dohodé cely gen) UGTIAL
Crigler-Najjarv syndrom UGT1A1 ArxC-nebo-bd
Dubin-Johnsontv syndrom ABCC2
poruchy metabolismu Zeleza a médi
hereditarni hemochromatdza 1 (standardné vysetteni variant HEE
p.C282Y, p.H63D, p.S65C; po dohodé cely gen) @ A: 1xC rebo-1xD
Wilsonova choroba © ATP7B AkR
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- . Vysetf y .
Onemocnéni, syndrom, projekt yse;::vany Material
Menkesova choroba ATP7A A-IxEnebe-1xB
mentalni retardace
. (s . MECP2
Rettliv syndrom a MECP2-vazana onemocnéni AKRJFLEX
CDKL5-vdzana onemocnéni CDKL5
FOXG1 syndrom FOXG1
MECP2 duplikaéni syndrom (MLPA analyza) MECP2
X A IxChebo1xB
h ’
X-vazana mentalni retardace (MLPA analyza) ¢ romoz’om
(vybrané
geny)
AMT
neketoticka hyperglycinémie
GLDC
POR deficience, Antley-Bixlerliv syndrom POR
diagnostické panely — jaderné kédované geny (MPS postup)
mitochondrialni onemocnéni® Seznam genis 2AKR
autoinflamatorni onemocnéni® Seznam genis SAKR
A:IxCreboixD
leukodystrofie® Seznam gend 4AKR
cely exom (pouze pro vyzkumné ucely po dohodé)
Vysvétlivky k tabulce:
\ ol . DN
8 ¢ o /nel Kalnictér a/nel s foli
C— 3 mlkrve do-EDTA
B 7 mlkrve do-EDTA
i bioptické tkané, autoptické tkané, kultivované fibroblasty
i rozsah analyzy bodovych mutaci mtDNA v modi, bukalnim stéru a vlasovych folikulech zavisi na vytézku DNA,

vzdy je mozné stanovit konkrétni mutace

AR metoda v rozsahu akreditace (gen MECP2 dle SOP-KPDPM-DMP-M-9 do 4.6.2023)
FLEX  vySetfeni s uplatnénim flexibility (gen MECP2 dle SOP-KPDPM-DMP-M-5 od 2.1.2023)

pro vysetieni existuje indikacni omezeni (kapitola 4.9.5)

Seznam gend 1 Seznam vysetfovanych gent - mitochondrialni DNA: MT-ATP6, MT-ATP8, MT-CO1, MT-CO2, MT-

CO3, MT-CYB, MT-ND1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6, MT-RNR1, MT-
RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MT-TH, MT-Tl, 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
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Seznam genud 2 Seznam vysetfovanych genti - Mitochondrialni onemocnéni: AARS2, ACADY, ACO2, ADCK3, AGK,

AIFM1, APOPT1, ATAD3A, ANT1, ATP5A1, ATP5D, ATP5E, ATP5F1D, ATPAF2, BCS1L, BOLA3, C10orf2,
C12orf62, C120rf65, C190rf70, C200rf7, C2orf64, C8orf38, CEP89, CLPB, CLPP, COA3, COA5, COA6,
COA7, COA7, COASY, COQ2, COQ4, COQ5, COQ6, COQY, COXT0, COX15, COX411, COX412, COX6B1,
COX7B, CTBP1, CYCI1, DARS2, DGUOK, DIAPH1, DLAT, DLD, DNA2, DNAJC12, DNAJC19, DNMIL,
E4F1, EARS2, ECHS1, ELAC2, ETHE1, FAM36A, FARS2, FASTKDZ2, FBXL4, FDX1L, FDXR, FLAD1, FOXG]1,
FOXRED1, GARS, GFM1, GFM2, GTPBP3, HARS2, HTRA2, CHCHD10, IARS2, ISCAT, ISCA2, ISCU, KARS,
LARS, LARS2, LIPT2, LONP1, LRPPRC, LYRM4, LYRM7, MARS2, MDH2, ME2, MFF, MGMET (C200rf72),
MICUT, MIEF2, MPV'17, MRMZ2, MRPL3, MRPL44, MRPS16, MRPS2, MRPS22, MRPS34, MRPS7, MSTO1,
MTFMT, MTO1, MTPAP, NAXE, NBAS, NDUFA1, NDUFA10, NDUFA11, NDUFA12, NDUFA13, NDUFAZ2,
NDUFA4, NDUFA9, NDUFAF1, NDUFAF2, NDUFAF3, NDUFAF4, NDUFAF6, NDUFAF7, NDUFB11,
NDUFB3, NDUFB8, NDUFB9, NDUFS1, NDUFS2, NDUFS3, NDUFS4, NDUFS6, NDUFS7, NDUFS8,
NDUFV1, NDUFVZ2, NFU1, CSNU3, NUBPL, OPA1, OPA3, OXAI1L, PC, PCK2, PDHA1, PDHB, PDHX,
PDP1, PDSS1, PDSS2, PET100, PITRM1, PMPCB, PNPT1, POLG, POLGZ2, PPA2, PUS1, RARS2, RMND]1,
RMRP, RNASEH1, RRM2B, SARSZ2, SCO1, SCOZ2, SDHA, SDHAF1, SDHAFZ2, SDHB, SDHC, SDHD, SERACT,
SFXN4, SLCT19A3, SLC25A10, SLC25A19, SLC25A24, SLC25A26, SLC25A3, SLC25A4, SLC25A4,
SLC25A46, SLC39A8, SPG20, SSBP1, SUCLAZ2, SUCLG1, SURF1, TACO1, TARS2, TAZ, TIMM50, TIMMDC],
TK2, TMEM126A, TMEM126B, TMEM70, TPK, TRAK1, TRIT1, TRMT5, TRMU, TRNT1, TSFM, TTC19, TUFM,
TXN2, TYMP, UNG, UQCC2, UQCRB, UQCRC2, UQCRFS1, UQCRQ, USMG5, VARS2, WARS2, XPNPEP3,
YARSZ2

Seznam genud 3 Seznam vysetiovanych gent — Autoinflamatorni onemocnéni: ADAM17, AP3B1, C1QA, C1Q8,

C10QC, C1R, C2, C3, C4A, C5, C6, C7, C8A, C8B, C9, CARD14, CARDS, CASP10, CASPS, CECRT (ADA2),
CFH, CFHR5, CFI, CFP, COL3A1, COL5A1, COL5A2, CTLA4, DNASE2, DOCKS, ELANE, ELN, FAS, FASLG,
FOXP3, G6PC3, HAX1, IKBKG, IL10, ILTORA, ILTORB, IL1RN, IL21, IL22, IL36RN, LPINZ, LRBA, LYST,
MALTT, MASP2, MBL2, MEFV, MVK, NCF2, NLRC4, NLRP12, NLRP3, NLRP6, NLRP7, NODZ2, NRAS,
OTULIN (FAM105B), PLCGZ2, PLOD1, PRF1, PRG4, PSMA3, PSMB4, PSMB8, PSMB9, PSTPIP1, RAB27A,
SECT16A, SERPINGT, SH2D 1A, SLC29A3, STX11, STXBP2, TMEM173, TNFAIP3, TNFRSF11A, TNFRSF1A,
TRAP1, TRNTI, TTC7A, UNC13D, WAS, WDRT, XIAP

Seznam genud 4 Seznam vysSetfovanych genti — Leukodystrofie: AARS, AARS2, ABCD1, ADAR1, AGPS, AIFM1, AIMP1,

4.9.5

ALDH3A2, AMT, APOPT1, APP, ARSA, ASPA, ATAD3A, ATAD3B, ATN1, ATRN, AUH, BCAP31, BCKDHA,
BCKDHB, BOLA3, BPIFA2, CBS, CLCNZ2, CLPP, CNTNAPT, COL4A1, COL4A2, COX6B1, CSFIR, CST3,
CTC1, CTSA, CYP27AT, D2HGDH, DARS, DARS2, DBT, DHAPAT, EARSZ2, EIF2B1, EIF2B2, EIF2B3, EIF2B4,
EIF2B5, EPRS, ERCC2, ERCC3, ERCC6, ERCC8, FAMI126A, FBXL4, FOLR1, FUCAT, GALC, GAN, GBET,
GCDH, GCSH, GFAP, GJAT, GJB1, GJC2, GLA, GLB1, GLDC, GLRX5, GM2A, GSN, GTF2H5, HEXA, HEXB,
HMBS, HMGCL, HSPD1, HTRA1, IBA57, IDH1, IDHZ2, IKBKAP (ELP1), ISCAZ, ITM2B, KARS, L2ZHGDH,
LAMAZ, LAMB1, LIAS, LMBRD1, LMNB1, LYRM7, MLC1, MMADHC, MMACHC, MOG, MTFMT, MTHFR,
MTR, MTRR, NDUFAZ2, NDUFS1, NDUFS4, NDUFS7, NDUFS8, NDUFV'1, NFU1, NKX6-2 , NOTCHS,
NUBPL, PCCA, PCCB, PEX1, PEX10, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5,
PEX6, PEX7, PHGDH, PHYH, PLP1, POLR1C, POLR3A, POLR3B, POLR3D, PSAP, PSAT1, RARS, RARSZ,
RMND1, RNASEH2A, RNASEH2B, RNASEH2C, RNASETZ2, RPIA, SAMHD1, SDHA, SDHAF1, SDHB,
SLCT16A2, SLC17A5, SLC19A3, SLC1A4, SLC25A1, SLC25A12, SNORD118, SOX10, SPTANT, SUMFT,
SURF1, TMEM106B, TREM2, TREXT, TTR, TUBB4A, TYMP, TYROBP, UFM1, VPST1

Indika¢ni omezeni

Nékterd nabizend vySetfeni maji indikacni omezeni (https://www.vzp.cz/poskytovatele/informace-pro-
praxi/vykazovani-a-uhrady/informace-pro-poskytovatele-hrazenych-sluzeb-v-odbornosti-816-laborator-
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lekarske-genetiky). Vy3etieni s indikacnim omezenim jsou zvyraznéna na Zadance o molekularné genetické
vySetieni symbolem @.

Vysetreni genu ATP7B (Wilsonova choroba) mize indikovat pouze Zadatel s odbornosti 208. Jako hlavni
diagndza se na zadance uvadi MKN10 kéd E83.0 (Poruchy metabolismu médi) nebo Z82.7 (Vrozené vady,
deformace a chromozomalni abnormality v rodinné anamnéze).

Vysetreni genu HFE (Hereditarni hemochromatéza) mize indikovat pouze Zadatel s odbornosti 101, 202 nebo
208. Jako hlavni diagndza se na zadance uvadi MKN10 kéd E83.1 (Poruchy metabolismu Zeleza).

K nabizenym vysetfenim panelu gend postupem masivniho paralelniho sekvenovani (MPS) se optimalné vztahuji
nasledujici ORPHA (a MKN10) kody:

Mitochondrialni DNA

ORPHA: 254758 Mitochondrial oxidative phosphorylation disorder due to mitochondrial DNA
anomalies (poruchy oxidativni fosforylace zplisobené mutacemi mtDNA)
MKN-10: G71.3

Mitochondrialni onemocnéni

ORPHA: 2443 Mitochondrial oxidative phosphorylation disorder due to nuclear DNA anomalies
(poruchy oxidativni fosforylace zplisobené mutacemi v jaderné DNA)
MKN-10: E88.8

Autoinflamatorni onemocnéni

ORPHA: 93665 Autoinflammatory syndromes (autoinflamatorni syndromy)
MKN-10: R50.8, D89.8

Leukodystrofie

ORPHA: 68356 Leukodystrophy (leukodystrofie)
MKN-10: E75.2

5 Vznikajici dokumenty a udaje

Nazev Uchovava Doba uchovani
Z4danka o molekularné genetické vysetieni LPSMP
Z4danka o biochemické a enzymatické vysetieni LPSMP
Informovany souhlas LPSMP

Souvisejici dokumenty

Databadze vysetreni VFN

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
Po vytisténi slouzi pouze pro informativni Ucely — nepodléha pravidliim fizeni dokumentace.


http://www.vfn.cz/
http://intranet.vfn.cz/
https://www.vzp.cz/poskytovatele/informace-pro-praxi/vykazovani-a-uhrady/informace-pro-poskytovatele-hrazenych-sluzeb-v-odbornosti-816-laborator-lekarske-genetiky
http://laboratore.vfn.cz/
http://dms3/Dokumentace/Forms/pp.aspx

VSEOBECNA FAKULTNi NEMOCNICE V PRAZE
U Nemocnice 499/2, 128 08 Praha 2 | www.vfn.cz, http://intranet.vfn.cz

Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu - Diagnostické

VEN PRAHA laboratore DPM
Ke Karlovu 455/2, 128 08 Praha 2

Rad | RD-KPDPM-DMP-03 | strana 23 z 23 | verze 10

LABORATORNI PRIRUCKA LPSMP

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
Po vytisténi slouzi pouze pro informativni Ucely — nepodléha pravidliim fizeni dokumentace.


http://www.vfn.cz/
http://intranet.vfn.cz/

