U Nemocnice 499/2, 128 08 Praha 2 | www.vfn.cz, http://intranet.vfn.cz

VSEOBECNA FAKULTNi NEMOCNICE V PRAZE
I Ustav biologie a lékaFské genetiky | Albertov 2048/4, 128 00 Praha 2

VFN PRAHA Smérnice | SM-UBLG-02 | strana 1z 22 | verze 10
LABORATORNI PRIRUCKA
Obsah
1 Ucel a oblast platnosti dokumentu 2
2  Pojmy a zkratky 2
3  Kontakty a nabizené sluzby 2
4  Odpovédnosti a pravomoci 7
5 Postup (popis cinnosti) 8
5.1 POZadavky Na PriMAINT VZOTKY ...t ssssssssssssssssssessssessssssssssssssssssssssssesssssssssssssssessssssssssssssssssas 8
5.1.1 CYtOGENETICKA 1ADOTALOF ..ottt 8
5.1.2 Laboratol molekularni diagnOStiKy ...t sss s ssessss st ssssessssnsssnes 10
513 Zadanky a 0ZnacoVANT PHMAINICR VZOTKG........oooocceeeeeccceeeeeesceeeeseeceeeeessseeeesssssseesssssssesssssmsseessssnseeeees 12
5.2 Preanalytické proCesy V I@DOTatO . ...t ssses st sssssssssssssssssss st sssssssssssssnees 13
5.2.1 PIHEIM VZOTKU ....ooverrierrieriiieciieeiie sttt ssss sttt bbb 13
5.2.2 Kritéria pro pfijeti (odmitnuti) primarnich VZOrKU ... sesseeeseesssssssseesssesenees 14
523 Manipulace a skladovani vzorkll pred @nalyZOou........ccceecennrenneseiseeesesessseessessssssssssessssssssnes 15
5.3 Provad@nd vySetreni @ dODY OUEZVY ...t ssssss st ssssssssssssssesssssssssssssessssssssnees 16
5.4 VY SIEAKY VYSEIFNI...ooovverriieriirsiii ittt sttt sttt 20
5.4.1 Formy vysledkovych zprav, zplsob vydavani vysIedKU ... 20
542 Opravy vydanych VYsIEdKOVYCh ZPIAV ...ttt sesnnes 20
5.5 RIZENT KVAIIEY ....ooos oo eeee e ssssse s sessse e essse s ssssses s snses st 20
5.5.1 VNIFNT KONEIOIA KVAIITY .ooreeriereeei ittt sss st sss sttt 20
5.5.2 Externi kontrola kvality (EHK) ...t ssssssssssss s s sssssssnssssssssssssssssssssnssnnes 20
5.53 SHIZNOSTT covvveeeeiieee sttt s st 21
6 Souvisejici dokumenty 21
7  Prilohy 22
8 Zaznam o zménach v dokumentu 22
9  Zaznam o revizi dokumentu 22
Zpracovatel: U¢innost dokumentu od: Schvalil:
MUDr. Romana Mihalova 25.9. 2023 prim. MUDr. Romana Mihalova

Ing. Jitka Stekrové
Bc. Lenka Malinova

Garant: Prvni vydani dne: Dne:

Ing. Bohumila Janosikova, Ph.D. 1.1.2011 25.9.2023

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


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

U Nemocnice 499/2, 128 08 Praha 2 | www.vfn.cz, http://intranet.vfn.cz

VSEOBECNA FAKULTNi NEMOCNICE V PRAZE
I Ustav biologie a lékaiské genetiky | Albertov 2048/4, 128 00 Praha 2

VFN PRAHA Smérnice | SM-UBLG-02 | strana 2 z 22 | verze 10

LABORATORNI PRIRUCKA

1 Ucel a oblast platnosti dokumentu

Laboratorni prirucka obsahuje kompletni informace o provadénych laboratornich cinnostech a o nabidce sluzeb
Zdravotnickych laboratofi Ustavu biologie a lékafské genetiky VFN a 1. LF UK (Cytogeneticka laboratof,
Laboratof molekularni diagnostiky), jejichZ ¢innost je fizena Pfiruckou kvality. Poskytuje zakladni informace o
pozadavcich na biologicky materidl posilany k vysetfeni, o zachazeni s materidlem pred vysetfenim, o
vySetiovacich postupech a o uvadéni vysledku. V dokumentu jsou definovany postupy pro rizeni kvality.

Laboratorni pfirucka je zavazna pro véechny pracovniky Zdravotnickych laboratofi UBLG.

Ustav biologie a lékaf'ské genetiky VFN a 1. LF UK (UBLG) se sklad4 ze zdravotnické a $kolské ¢asti. Zdravotnicka
Cast zajistuje cytogeneticka a molekularné geneticka vysetreni, konzultacni a konziliarni sluzby v oboru klinicka
genetika pro pracovisté VFN, |ékarské fakulty a ostatni zdravotnicka zafizeni, staze pregraduélni i postgradualni,
specializa¢ni vzdélavani lékaiti v oboru Lékarska genetika a VS nelékafi v oboru Klinicka genetika. Skolska ¢ast
zajistuje v ramci pregradualniho vzdélavani vyuku predmeétd Biologie a genetika a Klinicka genetika a podili se
na véech formach postgraduélniho vzdélavani v oboru. Kromé pedagogické ¢innosti se UBLG zabyva i védecko-
vyzkumnou ¢innosti.

2 Pojmy a zkratky

1. LF UK 1. lékarska fakulta Univerzity Karlovy

DNA Deoxyribonucleic acid

EHK Externi hodnoceni kvality

EMQN European Molecular Genetics Quality Network
GenQA Genomics Quality Assessment

FISH Fluorescencni in situ hybridizace

MKK Mezilaboratorni kontrola kvality

NIS Nemocnicni informacni systém (NIS Astraia, Medea — druhy informacnich systém)
PP Pracovni postup

RNA Ribonucleic acid

SD Spravce fizené dokumentace

SOP Standardni operacni postup

SUKL Statni Ustav pro kontrolu lé¢iv

UBLG Ustav biologie a lékafské genetiky VFN a 1. LF UK
VFN VSeobecna fakultni nemocnice v Praze

3 Kontakty a nabizené sluzby

Ustav biologie a lékaiské genetiky VFN a 1. LF UK (dale jen UBLG)

128 00 Praha 2 Albertov 2048/4

Zkratka nazvu pracovisté, nakladova strediska pracovisté, ICP pro styk s pojistovnou:
UBLG, NS 880, ICP 02004

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

Pfednosta tstavu: prof. MUDr. Ondiej Seda, Ph.D.
Tel.: + 420 22496 8180
E-mail: ondrej.seda@vfn.cz, ondrej.seda@If1.cuni.cz

Sekretariat 1. LF UK: Bc. lvana Karbusova
Tel.: + 420 22496 8141

E-mail: ivana.karbusova@If1.cuni.cz
Sekretariat VFN: Eva Hornikova

Tel.: + 420 22496 8141

E-mail: eva.hornikova@vfn.cz

s vas

Zdravotnicky zastupce prednosty, primaF ambulantni éasti: MUDr. Antonin Sipek, Ph.D.
Tel.: + 420 22496 8142, + 420 22496 7171
E-mail: antonin.sipek@vfn.cz

7 v

Primarka laboratorni casti: MUDr. Romana Mihalova
Tel.: + 420 22496 8160
E-mail: romana.mihalova@vfn.cz

Manazer kvality: Ing. Bohumila Janosikova, Ph.D.
Tel.: + 420 22496 8164
E-mail: bohumila.janosikova@vfn.cz

Vedouci laborantka: Bc. Lenka Malinova
Tel.: + 420 22496 8165
E-mail: lenka.malinova@vfn.cz

Useky:

CYTOGENETICKA LABORATOR

Umisténi pracovisté: 128 00 Praha 2, Albertov 2048/4 — Purkyn(lv Ustav — zvySené pfizemi vlevo
Nakladové stiedisko pracovisté, ICP pro styk s pojistovnou: NS 880 50, ICP 02004 545

Vedouci laboratore: RNDr. Hana Kucerova, Ph.D.

Tel.: + 420 22496 8165

E-mail: hana.kucerova4d@vfn.cz

Zastupce vedouci laboratore: MUDr. Romana Mihalova
Tel.: + 420 22496 8165

E-mail: romana.mihalova@vfn.cz

Usekova laborantka: Bc. Lenka Malinova
Tel.: + 420 22496 8165
E-mail: lenka.malinova@vfn.cz

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
Po vytisténi slouzi pouze pro informativni Ucely — nepodléha pravidlim fizeni dokumentace.
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Dulezité kontakty a telefony:
Informace o pfijmu vzorki v laboratofi: + 420 22496 8165
Informace o prubéhu vysetieni:
RNDr. Hana Kucerova, Ph.D., +420 22496 8165, hana.kucerova4@vfn.cz
MUDr. Romana Mihalova, + 420 22496 8165, romana.mihalova@vfn.cz

Spektrum nabizenych sluzeb

Prehled poskytovanych vysetieni Cytogenetické laboratore je detailné uveden v odstavci 5.3 tohoto dokumentu.
Nabidku vySetfeni je mozno nalézt také na internetovych strankach VFN na adrese:
https://laboratore.vfn.cz/vysetreni/result.php

V laboratofi se provadéji nasledujici rutinni cytogeneticka vysetreni:
= kratkodoba i dlouhodoba kultivace bunék
= karyotypu z periferni krve
= karyotypu z fetalni krve
= karyotypu z plodové vody
= karyotypu z choriovych klk{
= karyotypu z tkané potratu
= ziskanych chromozomovych aberaci (ZCHA)
*  FISH na mozaicismus gonosomu
*  FISH na mikrodele¢ni syndromy
* microarray (aCGH) prenatalni
* microarray (aCGH) postnatalni

Konzultacni ¢innost vztahujici se k pribéhu vysSetieni a zakladni interpretaci vysledkd poskytuji odborni
pracovnici Cytogenetické laboratore:

= Prenatalni diagnostika
RNDr. Hana Kucerova, Ph.D., +420 22496 8165
MUDr. Romana Mihalova, + 420 22496 8165

= Postnatalni diagnostika
RNDr. Hana Kucerova, Ph.D., +420 22496 8165
MUDr. Romana Mihalova, + 420 22496 8165

= Molekularni cytogenetika (array, FISH)
MUDr. Romana Mihalova, + 420 22496 8165
RNDr. Hana Kucerova, Ph.D., +420 22496 8165

LABORATOR MOLEKULARNI DIAGNOSTIKY

Umisténi pracovisté: 128 00 Praha 2, Albertov 2048/4 — Purkyn(iv Ustav — zvySené pfizemi vlevo
Nakladové stiedisko pracovisté, ICP pro styk s pojistovnou:

NS 880 51, ICP 02004 545

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
Po vytisténi slouzi pouze pro informativni Ucely — nepodléha pravidlim fizeni dokumentace.
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Vedouci laboratore: Ing. Bohumila Janosikova, Ph.D.
Tel.: + 420 22496 8164
E-mail: bohumila.janosikova@vfn.cz

Zastupce vedouci laboratore: Ing. Jitka Stekrova
Tel.: + 420 22496 8162
E-mail: jitka.stekrova@vfn.cz

Usekova laborantka: Martina Rezni¢kova
Tel.: + 420 22496 8152
E-mail: martina.reznickova@vfn.cz

Dulezité kontakty a telefony:
Informace o p¥ijmu vzorki v laboratofi: + 420 22496 8152
Informace o prubéhu vysetieni:
Ing. Bohumila Janosikova, Ph.D. + 420 22496 8164, + 420 22496 8152, bohumila.janosikova@vfn.cz
Ing. Jitka Stekrové , + 420 22496 8162, + 420 22496 8152, jitka.stekrova@vfn.cz
Magr. Ivan Hrdlicka, Ph.D., + 420 22496 8198, ivan.hrdlicka@vfn.cz
Ing. Ale$ Horinek, + 420 22496 8155, + 420 22496 8152, ales.horinek@vfn.cz
RNDr. Katerina Hirschfeldova, Ph.D., + 420 22496 8157, katerina.hirschfeldova@vfn.cz

Spektrum nabizenych sluzeb
Prehled poskytovanych vysetieni Laboratore molekularni diagnostiky je detailné uveden v odstavci 5.3 tohoto
dokumentu. Nabidku vysetfeni je mozno nalézt také na https://laboratore.vfn.cz/vysetreni/result.php

V laboratofi se provadéji nasledujici rutinni molekularné geneticka vysetreni:
» aneuploidii chromozomu metodou QF PCR
* maternalni kontaminace metodou QF-PCR
= zygozity dvojcat
» prikazu pohlavi
* neinvazivni vySetreni Rh faktoru plodu z materské krve
* neinvazivni vySetfeni pohlavi plodu z materské krve
» identifikace osob - prikaz maternity/paternity
= Hungtingtonovy choroby
» spinalni svalové atrofie
* myotonické dystrofie typu |
= cystické fibrozy a CFTRpatii
* syndromu fragilniho X (FRAXA) — s prikazem délky alel do cca 120 repetici CGG
» deleci AZF na chromozomu Y
» hereditarni poruchy sluchu (genu GJB2)
* mikrodele¢nich syndromi spojenych s mentalni retardaci metodou MLPA
»  Beckwith-Wiedemann syndromu / Russell-Silver syndromu
= Prader-Willi / Angelman syndromu
» defektu genu SHOX — dyschondrostedzy
= izolovaného malého vzrlstu

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

* vrozené hypotyredzy

* hypopituitarismu

= gonadalni dysgeneze

= familiarni dysalbuminemické hyperthyroxinemie (FDAH)
» deficitu citlivosti/transportu/metabolismu tyreoidnich hormon
= trichorhinofalangealniho syndromu (gen TRPST)

= primarniho hyperaldosteronismu

= AD polycystédzy ledvin

* AR polycystdzy ledvin

= Alportova syndromu

» renalnich tubulopatii (BartterGv a Gitelman(v syndrom)
» nefrotického syndromu

= atypického hemolyticko-uremického syndromu

= familidrni hypercholesterolémie

» feochromocytomu / paragangliomu

= parkinsonismu a dystonii

= Alzheimerovy choroby

= amyotrofické lateralni sklerézy

» frontotemporalni demence

» Mayer-Rokitanski-Kuster-Hauser syndromu

= klinického exomu - vzacna nebo heterogenni onemocnéni

Konzultacni cinnost vztahujici se k pribéhu vysSetieni a zakladni interpretaci vysledkd poskytuji odborni
pracovnici Laboratorfe molekularni diagnostiky:

Hereditarni nefropatie (Polycysticka choroba ledvin AD i AR, Gitelmaniv syndrom, Bartteruv
syndrom, Alportiiv syndrom, nefroticky syndrom, atypicky hemolyticko-uremicky syndrom)

Ing. Jitka Stekrova, + 420 22496 8162, + 420 22496 8152

Ing. Bohumila Janosikova, Ph.D. + 420 22496 8164, + 420 22496 8152

Dyschondrosteéza, idiopaticky maly vzrist, rezistence na tyreoidalni hormony, familiarni
dysalbuminemicka hypertyroxinemie (FDAH), gonadalni dysgeneze, hypopituitarismus, vrozené
hypotyreézy, trichorhinofalangealni syndrom (gen TRPST), mikrodele¢ni syndromy spojené
s mentalni retardaci, feochromocytom/ paragangliom, neurologicka onemocnéni (Alzheimerova
choroba, amyotroficka lateralni skleréza, parkinsonismus a dystonie, frontotemporalni
demence), vzacna a heterogenni onemocnéni (klinicky exom)

RNDr. Katefina Hirschfeldova, Ph.D., + 420 22496 8157, + 420 22496 8152

Hungtingtonova choroba, myotonicka dystrofie 1. typu, cysticka fibréza a CFTRpatie, spinalni
muskularni atrofie, mikrodelece chromozomu Y, syndrom fragilniho X (FRAXA)
Magr. Ivan Hrdli¢cka, PhD., + 420 22496 8189, + 420 22496 8152

Prukaz pohlavi, zygozita dvojcat, identifikace osob — priukaz paternity / maternity, neinvazivni
stanoveni Rh faktoru plodu z matefské krve (RhD), neinvazivni stanoveni pohlavi plodu
z mateiské krve, aneuploidie chromozomii metodou QF-PCR, familiarni hypercholesterolémie

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
Po vytisténi slouzi pouze pro informativni Ucely — nepodléha pravidlim fizeni dokumentace.
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Ing. Ale$ Hofinek, + 420 22496 8155, + 420 22496 8152

V pfipadé pozadavku na vysetieni provadéna v ramci vyzkumnych projekti nebo nové zavedené diagnostiky
poskytnou blizsi informace vedouci jednotlivych laboratofi.

Oddéleni lékarské genetiky
Umisténi pracovisté: 120 00 Praha 2, Ke Karlovu 455/2, Détsky areal Karlov (DAK), budova E1b, druhé patro

nakladové stredisko pracovisté, ICP pro styk s pojistovnou:
NS 880 10, ICP 02004 187

PrimaF: MUDr. Antonin Sipek, Ph.D.
Tel.: + 420 22496 8142, + 420 22496 7171
E-mail: antonin.sipek@vfn.cz

Zastupce primare: doc. MUDr. Alice Baxova, CSc.
Tel.: + 420 22496 7173
E-mail: alica.baxova@vfn.cz

Sestry (objednavani pacientt):
Tel.: + 420 22496 7171, + 420 22496 7175

Onkologicka klinika — ambulance onkogeneticka
Umisténi pracovisté: Fakultni poliklinika — Karlovo nam. 554/32, 120 00 Praha 2
Tel.: + 420 22496 6473

Spektrum nabizenych sluzeb a konzultacni ¢innost

Oddéleni |ékarské genetiky (OLG) poskytuje genetické poradenstvi v celém rozsahu oboru Iékarska genetika.
V rdmci probihajicich vyzkumnych programi a na zakladé uzké spoluprace s dalsimi obory ve VFN se OLG pfi
konzulta¢ni Cinnosti specializuje na pacienty a rodiny:

» s nadorovymi onemocnénimi (kolorekta, prsu a chromafinni tkané),

» se syndromologickou problematikou déti i dospélych,

» s kostnimi dysplaziemi,

» s nefrologickymi onemocnénimi (AD polycystickad choroba ledvin, AR polycysticka choroba ledvin,
Gitelman(v syndrom, Barttertv syndrom, Alporttv syndrom, nefroticky syndrom, atypicky
hemolyticko-uremicky syndrom),

* s Huntigtonovou chorobou,

* s poruchami reprodukce.

» s téhotenstvim se zvySenym rizikem postiZzeni plodu (prenatalni diagnostika).

4 Odpovédnosti a pravomoci

Primarka laboratorni ¢asti odpovida zejména za:
e fizeni Laboratore molekularni diagnostiky a Cytogenetické laboratore.
o plnéni véech akreditacnich kritérii a pInéni politiky kvality podle normy CSN EN ISO15189

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
Po vytisténi slouzi pouze pro informativni Ucely — nepodléha pravidlim fizeni dokumentace.
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Vedouci jednotlivych laboratofi odpovidaji zejména za:

chod pfislusné laboratore
spravné provadéni diagnostickych vysetreni
vysledky laboratornich vysetreni

Maji pravomoc:

uvolnovat a podepisovat vysledky pfislusné laboratore
poskytovat odborné interpretace k vysledkim v ramci prislusné laboratore.

Odborni pracovnici v laboratornich metodach s atestaci odpovidaji za:

spravné provadéni diagnostickych vysetreni;
vysledky jimi uvolnénych laboratornich vysetreni

Maji pravomoc:

uvolnovat a podepisovat vysledky
poskytovat odborné interpretace k vysledkim

5 Postup (popis cinnosti)

5.1 POZADAVKY NA PRIMARNI VZORKY

5.1.1Cytogeneticka laborator

Periferni krev

odbér neni nutné provadét nalacno

odbér do heparinizované podtlakové zkumavky nebo heparinizované strikacky, krev ihned
nékolika pohyby promichat

vzorek nutno dodat do cytogenetické laboratore nejlépe v den odbéru, v nezbytnych pripadech
nejpozdéji do 48 hodin

odebrany vzorek krve Ize uchovat pfi pokojové teploté maximalné 3 hodiny, poté nutno uchovavat
v lednici (2-8 °C), v zadném pfipadé nesmi zmrznout!

zkumavky nebo stfikacky s odebranymi vzorky s dobre zajisténym vickem vlozte do igelitového
sacku spolecné s radné vyplnénou zadankou pro kazdého pacienta zvlast, pro zajisténi
optimalnich podminek pfi transportu pouzijte termoobal

optimalni mnozstvi 2-5 ml vendzni krve, malé déti minimalné 1 ml (méné nez 1 ml vendzni krve —
riziko nelspésné kultivace)

uziti nékterych latek (napf. antibiotika nebo imunosupresiva) pred odbérem m{ize nepfiznivé
ovlivnit Uspésnost kultivace.

Plodova voda

odbér cca 20 ml do 2 odbérovych zkumavek (sterilni, min. 10 ml kazda)
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e zkumavky s odebranymi vzorky s dobre zajisténym vickem vlozte do igelitového sacku spolecné s
radné vyplnénou zadankou pro kazdou pacientku zvlast, pro zajisténi optimalnich podminek pfi
transportu pouzijte termoobal

e vzorek je nutné dorucit do cytogenetické laboratore co nejdfive po odbéru, maximalné do konce
téhoz pracovniho dne

e odebrany vzorek Ize uchovat pfi pokojové teploté maximalné 2 hodiny, v lednici (2-8 °C)
maximalné 6 hodin, vzorek vSak nesmi zmrznout!

Fetalni krev

e odbér 1-2 ml krve do heparinizované strikacky (pfip. zkumavky), krev ihned nékolika pohyby
promichat

e stfikacky s odebranymi vzorky viozte do igelitového sacku spolecné s radné vyplnénou zadankou
pro kazdou pacientku zvlast, pro zajisténi optimalnich podminek pfi transportu pouzijte termoobal

e vzorek je nutné dorucit do cytogenetické laboratore v den odbéru

e odebrany vzorek Ize uchovat pri pokojové teploté maximalné 3 hodiny, po delsi dobu nutno
uchovavat v lednici (2-8 °C), vzorek vsak nesmi zmrznout!

Choriové klky

e odbér cca 20 mg tkané choriovych klkd, pokud mozno z rliznych oblasti choria

e odbér do sterilni heparinizované zkumavky s fyziologickym roztokem

e zkumavku se vzorkem ihned po odbéru protiepat (prevence tvorby nezadoucich koagul)

e zkumavky s odebranymi vzorky s dobre zajisténym vickem vlozte do igelitového sacku spolecné s
radné vyplnénou zadankou pro kazdou pacientku zvlast, pro zajisténi optimalnich podminek pfi
transportu pouzijte termoobal

e vzorek je nutné dorucit do cytogenetické laboratore co nejdfive po odbéru, maximalné do konce
téhoz pracovniho dne

e odebrany vzorek Ize uchovat pri pokojové teploté maximalné 2 hodiny, v lednici (2-8 °C)
maximalné 6 hodin, vzorek vsak nesmi zmrznout!

Tkan potraceného plodu

e odbér malé ¢asti tkané (cca 0,5-1 cm?®) co nejsterilnéjsim zplsobem do sterilni nddobky nebo
zkumavky s fyziologickym roztokem

e zkumavky nebo naddobky s odebranymi vzorky s dobre zajisténym vickem vlozte do igelitového
sacku spolecné s radné vyplnénou zddankou pro kazdou pacientku zvlast, pro zajisténi
optimalnich podminek pfi transportu pouzijte termoobal

e vzorek je nutné dorucit do cytogenetické laboratore co nejdfive po odbéru, v nezbytnych
pfipadech maximalné do 48 hodin

e odebrany vzorek Ize uchovat pri pokojové teploté maximalné 2 hodiny, pozdéji nutno uchovéavat
v lednici (2-8 °C), vzorek vsak nesmi zmrznout!

DNA

jiz izolovana DNA — pro aCGH; min. 25 pl pfi koncentraci 50 ng/ul
k transportu je nutné vzorky zajistit pred mechanickym poskozenim

Dodatecna vysetieni
Dodatecna vysetreni Ize domluvit telefonicky, ale nasledné musi byt dodana pfislusna radné vyplnéna zadanka.
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e Periferni a fetalni krev
Dodatecna vysetreni je mozné pozadovat do 72 hod. po odbéru, tj. po dobu kultivace vzorku. V
pfipadé dostate¢ného mnozstvi materialu je mozné dodatecné vysSetreni provést z opakované
kultivace, avsak vysledek m{ize byt negativné ovlivnén dlouhodobym skladovanim materialu. Pfi
zpracovani Ize také uschovat bunécnou suspenzi pro dodatecna vysetreni metodou FISH. Tento
pozadavek vsak musi byt uveden na zadance.

e Plodova voda, choriové klky, tkané potracenych plod
Dodatecna vysetreni Ize pozadovat po dobu kultivace vzorku (cca do 2 tydna), po zpracovani
materialu jiz dodatecna vysetieni nejsou mozna.

5.1.2Laborator molekularni diagnostiky

Pred odbérem biologického materialu pro vySetreni provadéna v Laboratofi molekularni diagnostiky neni
nutna zadna zvlastni pfiprava pacienta. Izolaci DNA a provedeni poZzadovaného vysetreni vSak mlze ovlivnit
nebo Uplné znemoznit hemolyza nebo koagulace vzorku krve.

Hemolyzu zpUsobuje:

- znecisténi jehly nebo pokozky stopami dezinfekniho prostiedku

- pouziti prilis Uzké jehly, kterou se pak krev nasilné nasava

- prudké trepani krve ve zkumavce (k tomu dochézi i pfi neSetrném transportu krve brzy po odbéru)

- pouziti nespravné koncentrace protisrazlivého cinidla

Koagulaci zpUGsobuje:

- pouziti nevhodné odbérové zkumavky bez protisrazlivého cinidla

- protrahovany odbér

- nespravné a nedostatecné promichani s protisrazlivym cinidlem v odbérové zkumavce

Material Mnozstvi /poznamky Doporucené uchovani po | Transport*
odbéru

Periferni krev

pro izolaci min 1 ml, optimalné 3-7ml, do 48 h 4-8°C Pokojova teplota

DNA zkumavka s EDTA (fialové vicko) déle zamrazit (-18°C)

neinvazivni min 10 ml, zkumavka s EDTA dodat v den odbéru do 14:00, | Pokojova teplota

diagnostika (fialové vicko) uchovavat pfi 4-8°C

pmk;fku z krve min 10 ml, zkumavka STRECK dodat v den odbéru do 14:00, | Pokojova teplota
y (uréena na izolaci cell-free DNA) uchovavat pfi pokojové teploté

Pupecnikova krev

Pupecnikova | min 1 ml, zkumavka s EDTA (fialové | do 48 h 4-8°C Pokojova teplota

krev vicko) déle zamrazit (-18°C)
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Amniocyty

plodova voda | min 2 ml, pfijem pouze pres do 2 h pokojova teplota Pokojova teplota
Cytogenetickou laborator v den
odbéru

kultivované sklizené z 1 lahvicky, ve do 2 h pokojova teplota Pokojova teplota
fyziologickém roztoku/suché déle zamrazit (-18°C)

Choriové klky

nativni cca 5mg, pfijem pouze pres do 2 h pokojova teplota Pokojova teplota
Cytogenetickou laborator v den
odbéru

kultivované sklizené z 1 lahvicky, ve do 2 h pokojova teplota Pokojova teplota
fyziologickém roztoku/suché déle zamrazit (-18°C)

Bukalni stér!

bukalni stér odbérova $téticka opétovné do 48 h 4-8°C Pokojova teplota
vI?zena df) Oba|vLIJ avuzavrena déle zamrazit (-18°C)
(prelepenim, sesivackou)

Tkané
pro izolaci uvést typ tkané, ve fyziologickém dodat v den odbéru a Pokojova teplota
DNA roztoku / nasucho ve sterilni uchovavat pri 4-8°C

zkumavce déle zamrazit (-18°C)

Izolovana DNA

izolovana Mnozstvi dle pozadovanych pokojova teplota/4-8°C Pokojova teplota
DNA vySetieni (cca 250ng/analyzu), uvést
typ primarniho vzorku

* pfi transportu pfi pokojové teploté nesméji vzorky zmrznout nebo se prehrat, k transportu doporucujeme
pouziti termoobalu; zamrazené vzorky by nemély béhem transportu rozmrznout, doporucujeme transportovat
na suchém ledu

1 Bukalni stér — odbér neni vhodné provadét bezprostfedné po jidle, pred odbérem je vhodné vyplachnout
Usta Cistou vodou.

Odebrany biologicky material je tfeba transportovat v dobre uzaviené odbérové zkumavce nebo jiné sterilni
nadobce (zkumavka, eppendorfka, |ékovka), chranéné pred mechanickym poskozenim a kontaminaci. Odbérové
nadobky/sety s odebranymi biologickymi vzorky je nutné vlozit do igelitového sacku spolec¢né s radné
vyplnénou zadankou (a informovanym souhlasem) pro kazdého pacienta zvlast.

Laboratof nenese odpovédnost za odbér a transport vzorkd do laboratore. Indikujici strana svym podpisem na
zadance stvrzuje, ze vzorek byl odebran a transportovan dle pokyn( této Laboratorni prirucky.
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Dodatecna vysetreni
Dodatecnéa vysetreni Ize domluvit telefonicky (pokud je dostatek materialu), ale nasledné musi byt dodana
prislusna radné vyplnéna zadanka.

5.1.3Zadanky a oznacovani primarnich vzorkd

Kazdy vzorek musi byt radné oznacen a musi byt dodan s fadné vyplnénou zadankou a informovanym
souhlasem pacienta (pokud nezdistava ulozen u indikujiciho Iékafe z UBLG VFN Praha).

Urgentni (STATIM) provedeni vySetfeni Ize zadat na standardnich zadankach vyraznym oznacenim (nejlépe
cervené) ,STATIM".

Za spravnost vyplnéni zadanky zodpovida Iékar indikujici vySetreni. Lékar svym podpisem potvrzuje spravnost
Udajl na zadance. Veskeré udaje musi byt vyplnény citelné.

Formulare zadanek k cytogenetickému nebo molekularné genetickému vysetreni, informovaného souhlasu
pacienta a dotazniky k nékterym vy3etfenim jsou ke staZeni na internetovych strankach UBLG VFN na
internetové adrese: https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/ustav-biologie-a-lekarske-genetiky/laborator/

Pro geneticka vysetfeni jsou k dispozici nasledujici typy zadanek a formulara:

Zadanka - cytogenetické vysetreni

Zadanka - molekuldrné genetické vysetfeni - MOL

Zadanka - molekuldrné genetické vysetfeni - NGS
Informovany souhlas s genetickym laboratornim vysetfenim
Klinicky dotaznik (pro vySetieni microarray a klinického exomu)

Indika¢ni omezeni

Néktera vysetreni jsou hrazena z verejného zdravotniho pojisténi pouze s indika¢nimi omezenimi
(https://www.vzp.cz/poskytovatele/informace-pro-praxi/vykazovani-a-uhrady/informace-pro-poskytovatele-
hrazenych-sluzeb-v-odbornosti-816-laborator-lekarske-genetiky) — konkrétné viz kapitola 5.3. Na zadankach
je na tato omezeni upozornéni v sekci ,poznamky” a pomoci index( (napfr. * VysSetieni m(ize indikovat pouze
|ékaF s odbornosti 208).

Lze pouzit také jiny typ zadanky, pokud bude obsahovat vSechny nize uvedené udaje:

Identifikace pacienta:
— jméno a prijmeni pacienta
—  (Cislo pojisténce/rodné Cislo, pFip. datum narozeni (nevyplyva-liz r. C.)
pohlavi pacienta
bydliste pacienta
kod zdravotni pojistovny, event. informaci o zplsobu uhrady (faktura)

Identifikace Zadatele:
— jméno lékare, razitko, podpis
— ICP a odbornost odesilajiciho lékare

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


http://www.vfn.cz/
http://intranet.vfn.cz/
https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/ustav-biologie-a-lekarske-genetiky/laborator/

U Nemocnice 499/2, 128 08 Praha 2 | www.vfn.cz, http://intranet.vfn.cz

VSEOBECNA FAKULTNi NEMOCNICE V PRAZE
I Ustav biologie a lékaiské genetiky | Albertov 2048/4, 128 00 Praha 2

VFN PRAHA Smérnice | SM-UBLG-02 | strana 13 z 22 | verze 10

LABORATORNI PRIRUCKA

— adresa u Zadatele mimo VFN
— ndkladové stredisko oddéleni u vysetieni pro VFN
— telefonni kontakt na Zadatele

Specifikace vysetreni:
— ndzev pozadovaného druhu vysetreni a Ciselny kdd diagnozy
— klinické aspekty choroby pacienta
— pozadavek na rychlost provedeni — vyrazné oznaceni statimového vysetreni,
— datum a cas odbéru
— druh primdrniho vzorku, u tkané i misto ptvodu

Doporuceni k zadankam o vysetieni:

Pri suspekci na dédi¢nou formu choroby je doporucena konzultace klinického genetika. Také presymptomatické
laboratorni vysetreni by mél indikovat klinicky genetik na zakladé genetické konzultace. Genetické konzultace
jsou poskytovany (po objednani) na ambulanci UBLG VFN a 1. LF UK, Ke Karlovu 455/2, 120 00 PRAHA 2, tel.:
224 967 171, 224 967 175 nebo v ambulanci Onkologické kliniky na Fakultni poliklinice VFN, Karlovo nam.
554/32, 120 00 Praha 2, Tel.: 22496 6473.

Odbéry biologického materialu se provadéji na ambulanci UBLG, pfip. na specializovanych pracovistich VFN.
V pripadé odbéru v misté bydlisté je vzorek spolu se zadankou a standardizovanymi formulafi zasilan na adresu
laboratore.

V pripadé, Ze zddanka dosla do laboratorfe nema vSechny nalezitosti, postupuje se dle bodu 5.2.2 Kritéria pro
prijeti nebo odmitnuti vzorkd.

Oznacdovani primarnich vzorku

Kazdy primarni vzorek musi byt Citelné oznacen nezbytnymi Udaji shodnymi s Udaji na Zadance. Nezbytné udaje
pro identifikaci vzorku:
e pfijmeni a jméno pacienta
e (islo pojisténce (rodné cislo)
e uvzork( z prenatalnich odbérd odesilanych pod jménem a RC matky je nutné oznacit vzorek jako
PLOD

Za oznaceni primarniho vzorku a zadanky (indikaci) odpovida zadatel — indikujici |ékaf. Kontrolu Udajd na
zadance a vzorku provadi povéreny pracovnik prejimajici vzorek v laboratofi.

5.2 PREANALYTICKE PROCESY V LABORATORI

5.2.1P¥ijem vzorkd

Vzorky do laboratofe mohou byt dopraveny sanitarem z vlastniho ¢i jiného pracovisté, pfipadné jinou nalezité
poucenou osobou nebo prijdou v obalce/balicku postou. K analyzam jsou pfijimany vzorky s nalezité vyplnénou
zadankou (a informovanym souhlasem pacienta), které nenesou zjevné znamky nedodrzeni pravidel pro odbér
a transport vzorkd. Povéreny pracovnik prejimajici vzorek materialu zkontroluje spravnost a shodu udaji na
74dance a materialu. Udaje ze 7adanky zapie do knihy pacient(i/klient pod jednoznacné ¢islo a do
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informacniho systému Medea. Pfi dalSi manipulaci se vzorkem je vzdy zpracovavany vzorek oznacen pfidélenym
Cislem, pfipadné jménem.

Pfijem a zpracovani vzorkd s pozadavkem rychlé prenatélni diagnostiky je podrobné popsan v prislusném
pracovnim postupu PP-UBLG-01-001 Prijem a zpracovani vzorkl s indikaci rychla prenatalni diagnostika.

Pfijem a zpracovani vzorkd s pozadavkem na vysetreni microarray spolu s izolaci DNA v Laboratofi
molekularni diagnostiky je podrobné popsan v prislusném pracovnim postupu PP-UBLG-01-006 Prijem a
zpracovani vzork( s indikaci vySetfeni microarray.

CYTOGENETICKA LABORATOR

Periferni krev
e Vzorky jsou pfijimany kazdy pracovni den, od 7 do 15 hod
e V pripadé nestandardniho odbéru (nevhodny protisrazlivy pfipravek, nevhodné podminky
transportu apod.) se zvysuje riziko nelspésné kultivace.

Plodova voda, fetalni krev, choriové klky, tkan potraceného plodu

e Vzorky jsou prijimany kazdy pracovni den, od 7 do 14 hod., od 12 hodin vSak pouze po predchozi
telefonické domluvé!

DNA (izolovana)
e Vzorky jsou pfijimany kazdy pracovni den, od 7 do 15 hod

LABORATOR MOLEKULARNI DIAGNOSTIKY

Veskery biologicky material
e Pondéli-¢tvrtek  7-15 hod.
e Patek 7-14 hod.
e Mimo dané hodiny je pfijem vzorku mozny po predchozi telefonické domluvé.

Vzorky pro rychlou prenatalni DNA diagnostiku

je treba predat do laboratore molekuldrni diagnostiky do 14 hod., aby byly vysledky k dispozici nasledujici
pracovni den. Pokud bude vySetfovany material predan pozdéji, bude zpracovan v co nejkratsi dobé, avsak
laboratof jiz nemUze zarucit dodrzeni vyse uvedené Ihlity dodani vysledku. Uvedené terminy vysetreni mohou
byt prekroceny u problematickych vzorkd, pfi amplifikaci dodatecnych lokust v pfipadech pozitivnich nalezd, Ci
u nejednoznacnych vysledka.

5.2.2 Kritéria pro prijeti (odmitnuti) primarnich vzorku
K vySetreni je vzorek prijat, pokud:
e spliuje pozadavky na primarni vzorek (viz kapitoly 5.1.1 a 5.1.2)
e je radné oznacen (viz kapitola 5.1.3), shodné identifikovan se zddankou a viditelné neposkozen ci
nekontaminovan
e 7adanka obsahuje vSechny povinné Udaje (viz kapitola 5.1.3).
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Pokud lIze dohledat ¢i jednoznacné opravit chybny ¢i nedostatecny zaznam v zadance, je mozno po dohodé
s indikujicim lékarem materiadl pfijmout. V takovém pfipadé povéreny pracovnik pfijimajici vzorek udéla
poznamku o opravé/doplnéni na zadanku a provede zapis do formulare Zaznam o problémovych situacich (F-
UBLG-50-19, F-UBLG-51-23).

Vzorek je odmitnut, pokud nespliiuje vySe uvedené pozadavky, nebo pokud je pozadovano vysetreni, které

zdravotnické laboratoie UBLG neprovadéji.
O odmitnuti pfijeti vzorku je informovan indikujici 1ékar (pokud je znam), zplsob napravy je s nim telefonicky
projednan a provede se zapis do formulare Zaznam o problémovych situacich (F-UBLG-50-19, F-UBLG-51-23).

5.2.3 Manipulace a skladovani vzorku pfed analyzou

CYTOGENETICKA LABORATOR

Krev na vysetreni karyotypu nebo FISH (periferni nebo fetalni) — ihned po dodani zpracovana nebo
skladovana do doby zpracovani po nezbytné dlouhou dobu (2-3 dny) v lednici. Vzorek nesmi
zmrznout. Pro kultivaci je pouzito cca 0,5 ml, zbytek vzorku (ve vétsiné pripadll) je uchovan v lednici
pro pfipadné opakované nebo dodatecné zpracovani obvykle nékolik dni.

Krev na vysSetfeni microarray je po dodani tentyz den predana do Laboratore molekularni diagnostiky
k izolaci DNA — postup dle PP-UBLG-01-006 Pfijem a zpracovani vzorkd s indikaci vySetfeni
microarray.

Vzorky pro prenatalni vysetieni karyotypu — plodova voda, choriové klky a tkan potracenych plodd —
pokud mozno ihned po dodani jsou zpracovany a je zahajena jejich kultivace.

V pripadé indikace rychlé prenatalni diagnostiky je cast materidlu odebrana a predana laboratofi
molekularni diagnostiky — postup dle PP-UBLG-01-001 Pfijem a zpracovani vzorkd s indikaci rychla
prenatalni diagnostika.

V pripadé indikace prenatalniho vysetieni microarray je ¢ast materialu odebrana a predana laboratofi
molekularni diagnostiky — postup dle PP-UBLG-01-006 Pfijem a zpracovani vzorkd s indikaci vySetreni
microarray.

DNA ze vSech vyse uvedenych material(l je uchovavana v mrazaku (-20 °C).

LABORATOR MOLEKULARNI DIAGNOSTIKY

Cerstva krev na izolaci DNA je po dodani tenty? den zpracovana nebo skladovana v chladniéce po
dobu max. 48 hod. Pfi nadbytku materidlu (vétsina pfipadd) je zbytek vzorku zamrazen (-20 °C) pro
pfipadné dalsi zpracovani.

Plodovéa voda je po dodani do laboratore centrifugovana, aby se izolovaly amniocyty a ty jsou ihned
zpracovany nebo zamrazeny (-20 °C).

Kultivované amniocyty jsou ihned zpracovany nebo zamrazeny (-20 °C).

Choriové klky (nativni i kultivované) jsou ihned zpracovany nebo zamrazeny (-20 °C).

Tkan na izolaci DNA je po dodani tentyz den zpracovana nebo skladovana zamrazena (-20 pfip. -70
°Q).

Stéry z bukalni sliznice jsou uchovavany v mrazaku (-20 °C).

Izolovand DNA ze vSech vyse uvedenych materidll je uchovavana v chladni¢ce (4 °C) nebo
(pfednostné) v mrazaku (-20 °C).
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5.3 PROVADENA VYSETRENi A DOBY ODEZVY

Kompletni seznam provadénych vysetreni s uvedenim vysetfovanych gend/mutaci, diagnostickych metod a s

dobami odezvy je k dispozici na internetovych strankach VFN, viz
https://laboratore.vfn.cz/vysetreni/pracoviste.php?ustav=4

V Laboratofi molekularni diagnostiky je uplatrovan flexibilni rozsah akreditace.
Vysetieni s uplatnénim flexibility jsou uvedena v pfiloze €. 1 Laboratorni pfirucky.

CYTOGENETICKA LABORATOR

Karyotyp z plodové vody 2 A%

odezva do 3 tydni

Karyotyp z choriovych klka 2 A%

odezva do 4 tydni

Karyotyp z tkané potracenych ploda A*)

odezva do 4 tydnii

Karyotyp z periferni krve 12 A%

odezva do 6 tydni
STATIM = odezva do 10 dnt

Karyotyp z fetalni krve 2 A*)

odezva do 10 dnd

Stanoveni ziskanych chromozomovych
aberaci - ZCHA

odezva do 4 tydni

FISH - detekce mikrodele¢nich syndromi

odezva do 14 dnu (navazuje na kultivaci a
pripravu cytogenetického prepardtu)

FISH - vysetieni po¢tu gonosomtu

odezva do 14 dnu (navazuje na kultivaci a
pripravu cytogenetického prepardtu)

Microarray - postnatalni 2 A*

odezva do 6 tydni

Microarray - prenatalni 2 A%

odezva do 4 tydnii

" povoleni SUKL
2 EHK - GenQA
A" akreditovéno dle ISO 15 189

LABORATOR MOLEKULARNI DIAGNOSTIKY

I1zolace nukleovych kyselin

DNA - odezva do 3 pracovnich dnu

chromozomti 13, 18, 21, X a Y9 A%

Rychla prenatalni diagnostika - aneuploidie

QF-PCR - odezva do 2. pracovniho dne
Indika¢ni omezeni - odbornost 208

Vylouceni maternalni kontaminace

QF-PCR - odezva do 2. pracovniho dne
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Zygozita dvojcat

fragmentacni analyza — odezva do 1 mesice

Prukaz pohlavi

fragmentacni analyza — odezva do 1 tydne

Neinvazivni stanoveni Rh faktoru plodu z
materské krve (RhD)

real-time PCR - odezva do 3 tydnu

Neinvazivni stanoveni pohlavi plodu
z mateiské krve

real-time PCR - odezva do 3 tydnu

Identifikace osob - prukaz paternity /
maternity ®

fragmentacni analyza — odezva do 1 mesice

Hungtingtonova choroba (HD) 2 4%

fragmentacni analyza — odezva do 1 mesice

Myotonicka dystrofie 1.typu (MD1)

fragmentacni analyza — odezva do 2 mesict
Indika¢ni omezeni — odbornost 208

Spinalni muskularni atrofie (SMA) V3

fragmentacni analyza — odezva do 2 mesict
Indika¢ni omezeni — odbornost 208

Delece v AZF na Y chromozomu 4 A%

fragmentacni analyza — odezva do 2 mesict

Cysticka fibréza (CF), resp. CFTRpatie 1) 4 A%

reverzni hybridizace, NGS — odezva do 2 mésicti
Indika¢ni omezeni — odbornost 208

Syndrom fragilniho X (FRAXA) — prlkaz alel
do 120 repetic CGG

fragmentacni analyza — odezva do 2 mesict
Indika¢ni omezeni - odbornost 208

Hereditarni porucha sluchu (GJB2 gen)

mutacni analyza (Sanger, NGS) - odezva do 2
mésicu
Indika¢ni omezeni — odbornost 208

Mikrodele¢ni syndromy spojené s mentalni
retardaci

metoda MLPA — odezva do 3 mésicl

Becwith-Wiedemann / Russell-Silver
syndrom

metoda MLPA — odezva do 3 mésicl

Prader-Willi / Angelman syndrom

metoda MLPA — odezva do 3 mésicl
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Dyschondrostedza / idiopaticky maly vzrist
A*)

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésicli
Indikacni omezeni — odbornost 208

Dyschondrosteéza - defekt genu SHOX ?

metoda MLPA - odezva do 3 mésict
mutacni analyza (Sanger sekvenace) — odezva
do 6 mésicli

RASopatie A%

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésici
Indikaéni omezeni — odbornost 208

Vrozena hypothyre6za **

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésici
Indikaéni omezeni — odbornost 208

Gonadalni dysgeneze A%

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésici
Indika¢ni omezeni - odbornost 208

Hypopituitarismus A%

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésici
Indika¢ni omezeni - odbornost 208

Familiarni dysalbuminemicka
hyperthyroxinemie (FDAH) ** - defekt genu
ALB

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésicl
Indikaéni omezeni — odbornost 208

Rezistence na tyreoidalni hormony *) -
defekt genu THRB

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésicl
Indikac¢ni omezeni — odbornost 208

Trichorhinofalangealni syndrom **) (gen
TRPS1; delece 8q24)

metoda MLPA — odezva do 3 mésicl

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésici
Indika¢ni omezeni - odbornost 208

Primarni hyperaldosteronismus **

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésicl
Indikaéni omezeni — odbornost 208

AD polycystéza ledvin (ADPKD) 2 A%

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésicli
Indika¢ni omezeni - odbornost 208

AR polycystéza ledvin (ARPKD) 2 A*)

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésicli
Indika¢ni omezeni - odbornost 208

Alportiv syndrom 2*)

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésicli
Indika¢ni omezeni - odbornost 208

Renalni tubulopatie (Barttertiv a Gitelmaniiv
syndrom) A%

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésicli
Indika¢ni omezeni — odbornost 208

Nefroticky syndrom A*

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésicii
Indika¢ni omezeni — odbornost 208
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Atypicky hemolyticko-uremicky syndrom A%

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésicli
Indikacni omezeni — odbornost 208

Familiarni hypercholesterolémie ¥ A%

mutacni analyza (NGS) — odezva do 6 mésicli
Indikacni omezeni — odbornost 208

Feochromocytom / Paragangliom

mutacni analyza (Sanger) — odezva do 2 mésicli

Parkinsonismus a dystonie 32"

mutacni analyza (NGS) — odezva do 12 mésicu
Indikaéni omezeni — odbornost 208

Alzheimerova choroba *”

mutacni analyza (NGS) — odezva do 12 mesicu
Indikaéni omezeni — odbornost 208

Amyotroficka lateralni skleréza A"

mutacni analyza (NGS) — odezva do 12 mésicu
Indikaéni omezeni — odbornost 208

Frontotemporalni demence "

mutacni analyza (NGS) — odezva do 12 mésicu
Indikaéni omezeni — odbornost 208

Mayer-Rokitanski-Kuster-Hauser syndrom
A*)

mutacni analyza (NGS) — odezva do 12 mésicu
Indikaéni omezeni — odbornost 208

Klinicky exom - vzacna nebo heterogenni
onemocnéni ¥ A9

mutacni analyza (NGS) — odezva do 12 mésicu
Indikaéni omezeni — odbornost 208

Vysetieni genu nebo skupiny genti
dostupnych v ramci zavedenych NGS panelt

mutacni analyza (NGS) — odezva do 12 mésicu
Indikaéni omezeni — odbornost 208

Cilené vysetreni znamé genetické varianty

odezva do 2 mésicu (uz vysetrované varianty)
odezva do 3 mesicu (s navrhovdnim primer()
Indika¢ni omezeni u prediktivnich vysetieni -
odbornost 208

STATIMOVA VYSETRENI
odezva do 1 tydne nebo po predchozi domluvé
pro mutacni analyzu dle individudlni domluvy

" povoleni SUKL

2 EHK - EMQN

3 mezilaboratorni porovnavani vysledku
4 narodni MKK

%) mezinarodni MKK

A%) akreditovano dle ISO 15 189
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5.4 VYSLEDKY VYSETRENI

5.4.1 Formy vysledkovych zprav, zpusob vydavani vysledku

Vsechny vysledkové zpravy jsou v elektronické podobé ulozeny v NIS Medea, vysledky prenatalni diagnostiky
také v NIS Astraia. Vysledky v NIS Medea potvrzuje a uvolnuje atestovany odborny pracovnik a v papirové
formé jsou pak odeslany indikujicimu lékafi. Lékaiim ambulance UBLG jsou vysledky také k dispozici

v elektronické formé v NIS Medea.

Evidence odeslanych vysledk( uvnitf i mimo VFN probiha podle RD-VFN-16 Spisovy rad prostrednictvim
osoby k tomu urcené.

Ve vyjimecnych pripadech (statim, patologicky nalez u prenatalni diagnostiky) mize byt vysledek sdélen
indikujicimu lékari také telefonicky a to atestovanym odbornym pracovnikem.

5.4.2 Opravy vydanych vysledkovych zprav

Pokud byla zjisténa chyba v odeslaném vysledkovém listu, je nutno chybny vysledek opravit. Zadatel o vy3etfeni
je informovan o chybném vysledku a pozadan o vraceni plvodni nespravné verze vysledkového listu. V NIS
Medea je k chybnému vysledkovému listu doplnén dodatek, kde je uvedeno, Ze se jednd o opravenou
vysledkovou zpravu. Dodatek je vytistén a odeslan jako novy vysledkovy list (automaticky se vytiskne véetné
puvodni vysledkové zpravy). Plvodni vysledkové listy jsou uchovany v laboratornim informacénim systému i ve
slozce pacienta. O prepracovani vysledkového listu je v laboratofi veden Zaznam o fizeni neshod (F-UBLG-01-
004).

5.5 RIZENi KVALITY

Zdravotnické laboratofe UBLG jsou akreditovany podle normy CSN EN ISO 15189. Systém fizeni kvality je
popsan v Pfiru¢ce kvality. Pfirucka kvality je pracovnikéim UBLG k dispozici v elektronické podobé na intranetu
VEN.

5.5.1 Vnitrni kontrola kvality

Vnitrni kontrola kvality je provadéna zejména:

. dodrzovanim RD-UBLG-05 Metrologicky Fad UBLG a pouzivanim validovanych pfistrojti, podléhajicich
pravidelnym kontrolam a kalibracim dle Metrologického Fadu UBLG

kontrolou exspirace a spravnym skladovanim (dle doporuceni vyrobce) veskerych reagencii a pomdcek
verifikaci, validaci a dodrzovanim SOP a PP

zavedenim pozitivnich a negativnich kontrol (kde je to mozné), véetné kontrol kontaminace
ovérovanim vysledkd vysetieni dvojim odectem, pfipadné dalsim typem vysSetieni (napf. FISH,
microarrays, NGS)

5.5.2 Externi kontrola kvality (EHK)
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Externi kontrola kvality (EHK) je provadéna:

Externi kontroly kvality pro akreditovana vysSetreni probihaji dle rozhodnuti odborného garanta vysetieni,

nejlépe jednou ro¢né, minimalné vsak jednou za akreditacni obdobi. U ostatnich vySetreni dle moznosti a

aktualni situace.

. u cytogenetickych vysetfeni mezinarodni kontrolou GenQA (Genomics Quality Assessment)

. u nékterych vysetreni (Huntingtonova choroba, AD polycysticka choroba ledvin, maly vzrist, technické
provedeni NGS vysetreni) mezinarodni kontrolou organizaci EMQN (European Molecular Genetics
Quality Network)

. u vybranych vysetreni (cysticka fibréza, mikrodelece Y-chromozomu, aneuploidie chromozomd metodou
QF PCR) zavedenou narodni mezilaboratorni kontrolou

. u nékterych vysetreni (hypercholesterolémie, panelové NGS vysSetfovani) na zakladé mezilaboratorniho
porovnani vysledk( s jinou akreditovanou laboratori

5.5.3 Stiznosti

Pri vyfizovani stiznosti se postupuje v souladu se smérnici SM-VFN-25 Vyfizovani stiznosti.
Kazda stiZznost je odpovédné fesSena a jsou pfijata napravna opatreni, ktera maji zabranit pfipadnému opakovani
podobné stiznosti.
ZpUsob podani stiznosti a pripominek:
e pisemné (dopis, e-mail),
e Ustné (telefonicky nebo osobné).

V piipadé opravnéné stiznosti je snahou Zdravotnickych laboratofi UBLG dosahnout toho, aby:
- byla co nejrychleji posouzena,
- byla co nejdrive vyreSena prijetim napravného opatieni nebo vysvétlenim klientovi pfipadnou omluvou,
- se pfijetim preventivnich opatieni predeslo podani stiznosti ze stejného divodu

Terminy pro vyrizeni stiznosti

Pokud stiznost neni feSena ihned, je termin na vyfizeni stiznosti 30 kalendarnich dnd. V tomto terminu oznami
odpovédny pracovnik zadateli vysledek Setfeni. V pripadé, ze nelze v tomto terminu stiznost dofresit, informuje
stézovatele o dosavadnim postupu (napfr. znalecky posudek).

6 Souvisejici dokumenty

PK-UBLG-01 Prirucka kvality

RD-UBLG-05 Metrologicky fad

PP-UBLG-01-001 Prijem a zpracovani vzorku s indikaci rychla prenataini diagnostika
PP-UBLG-01-006 Prijem a zpracovani vzorkud s indikaci vySetreni microarray
RD-VEN-16 Spisovy rad

SM-VEN-25 Vyrizovani stiznosti
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Priloha 1 — Prehled vysetreni s uplatnénim flexibilniho rozsahu akreditace

8 Zaznam o zménach v dokumentu

kontaktnich Udajli, seznamu provadénych
vySetieni a doby odezvy.

Datum Kapitola / . . .
« - Popis zmény Zménu provedl
zmeny strana c.
30.6.2022 Verze 9 Verze 9 plné nahrazuje verze predchozi. Zmény | B. Janosikova
nejsou barevné oznaceny, pfirucka byla
kompletné prepracovana.
25.9.2023 Verze 10 Verze 10 nahrazuje predchozi verze. Aktualizace | R. Mihalova,

B. Janosikova

9 Zaznam o revizi dokumentu
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