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LABORATORNI PRIRUCKA LPSMP

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 pfirucka je zavazna 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 Laborator 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 Identifika¢ni ¢islo pracoviété

KPDPM Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu

MPS masivné paralelni sekvenovani

UK Univerzita Karlova

VFN VSeobecna fakultni nemocnice v Praze

3 Informace o laboratofri

3.1 ZAKLADNI INFORMACE O LABORATORI

Laborator 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: aredl E (KPDPM), budova E4, 2. patro
Provozni doba: | pracovni dny 7:30-16:00
https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-detskeho-a-dorostoveho-
web: lekarstvi/laborator/
http://mitolab.If1.cuni.cz
Zaméreni: laboratorni vysetreni v klinické biochemii a molekularni genetice (biochemicka genetika)
; . RNDr. Hana Hansikova, CSc.
523332 ﬁﬁ?ﬁﬁﬂf{fkého dseku | 420224967748
hana.hansikova@Ifl.cuni.cz; hana.hansikova@vfn.cz
Sekretaridat +420 22496 7749
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LABORATORNI PRIRUCKA LPSMP

Centrdlni prijem materidlu

. v v . +420 22496 7199
a objedndvky vysetreni

Ing. Markéta Tesarova, Ph.D.

+420 22496 7748

Marketa.Tesarova@Ifl.cuni.cz; marketa.tesarova@vfn.cz
prof. MUDr. Jifi Zeman, DrSc.

jiri.zeman@vfn.cz

fax: +420 22496 7099

Vedouci molekuldrné
genetického useku

Lékafsky garant odbornosti 816

Laboratof pro studium mitochondridlnich poruch (LPSMP) je soucasti Diagnostickych laboratori dédi¢nych
poruch metabolismu, Kliniky pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu, Vseobecné fakultni nemocnice v Praze
a 1. lékarské fakulty Univerzity Karlovy.

Jako soucast zdravotnického zafizeni (VFN) laborator zajistuje diagnostiku mitochondrialnich a jinych dédi¢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 prirucky a systému managementu kvality
e odpovida za odbornost provozu laboratore a poskytovanych sluzeb
e odpovida za administrativni dohled fizeni programa kvality
e provadi priibéznou kontrolu provozu laboratore

Povéreny pracovnik biochemického Useku:
e odpovida za uvoliovani vysledkd biochemickych vysetreni
e odpovida za interpretaci vysledkd vysSetieni

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

Vsichni zaméstnanci oddéleni:
e jsou povinni dodrzovat postupy definované v Laboratorni pfirucce a dalsi zalezitosti vyplyvajici
z ostatni dokumentace LPSMP, DL DPM a VFN.

3.3 SPRAVNA LABORATORNI PRAXE, MANAGEMENT KVALITY A STAV AKREDITACE

Laboratof méa v souladu se svym pfistrojovym vybavenim a odbornymi mozZnostmi stanoven soubor metod
laboratornich vySetfeni, ktera mize realizovat. Zaméstnanci laboratofe splfuji svym vzdélanim podminky
odborné zpUsobilosti. Laboratof uplatfiuje zasady spravné laboratorni praxe.

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

Laboratof je akreditovana Ceskym institutem pro akreditaci, dle normy CSN EN ISO 15189. Aktualni osvédéeni
o akreditaci a seznam cinnosti v ramci flexibilniho rozsahu akreditace jsou uvedeny na strankdch KPDPM
(https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-detskeho-a-dorostoveho-lekarstvi/laborator/). Spolu s VFN
ziskala akreditaci SAK potvrzenou udélenim certifikdtu dle zakona ¢. 372/2011Sb a vyhlasky MZ ¢. 102/2012 Sb.
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LABORATORNI PRIRUCKA LPSMP

3.4 OBECNE ZASADY NA OCHRANU OSOBNICH UDAJU

Vsichni pracovnici, ktefi prichazeji do kontaktu s osobnimi Udaji pacientl, jsou povinni dodrzovat micenlivost a
to i po skonceni pracovniho poméru, v souladu se smérnici SM-VFN-33 Ochrana osobnich udajd, ktera vychazi
z platné legislativy.

4 Postup (popis cinnosti)
4.1 POZADAVKY PRO PROVEDENI ANALYZ

Cilem této kapitoly je seznameni s obecnymi pozadavky pro provedeni analyz véetné pozadavk( pro odbér
a zachazeni s primarnimi vzorky ur¢enymi k analyzam v LPSMP.

4.1.1 Zadanky (pozadavkové listy)

Zakladnimi pozadavkovymi listy jsou fadné vyplnéné zadanky o biochemické ¢i molekularné genetické vysetreni,
které jsou 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 splhovat vsechny formalni
nalezitosti, tedy obsahovat:

e jednoznacnou identifikaci pacienta
e (Cislo pojisténce (u novorozencd datum narozeni)
e jméno a pfijmeni pacienta
e datum narozeni a pohlavi pacienta v pripadé, Ze tato data nejsou jednoznacné urcena
Cislem pojisténce
e kod pojistovny
e identifikaci objednavatele vysetfeni (mdze byt uvedeno na razitku)
CiteIné jméno lékare
nazev zdravotnického zafizeni ¢i oddéleni
ICP a odbornost lékare (u zadatel(i z VFN pfipadné nakladové stiedisko oddélent)
kontakt na objednavatele (adresa, telefon, pripadné e-mail)

e podpis |ékare

e datum (aje-li to relevantnii ¢as) odbéru primarniho vzorku, identifikace pracovnika provadéjiciho odbér,
datum odeslani vzorku do laboratore

e pozadovana vysetieni k danému vzorku

e zakladni diagndzu pacienta (Ciselné)

e druh primarniho vzorku ¢i tkanovy plvod vzorku (odeslany material k vySetrenti)

Bez vyse uvedenych Udajl na Zadance nelze vySetieni provést.
4.1.2 Informovany souhlas pacienta

V pripadé molekularné genetického vysetfeni musi byt se zddankou dodany i fadné vyplnény a podepsany
Informovany souhlas (podepisuje indikujici Iékar a pacient nebo jeho zdkonny zastupce) nebo jeho kopie, jinak
nelze vysetreni provést. Informovany souhlas slouzi mimo jiné jako doplnujici informace pro laborator
o nakladani se zbylym biologickym materidlem po skonceni vysetreni.
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Formuldi  Informovaného  souhlasu  je  dostupny na  internetovych  strankdch  KPDPM
(https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-detskeho-a-dorostoveho-lekarstvi/laborator/).

Informované souhlasy spojené s invazivnimi metodami odbéru nejsou v kompetenci laboratore, nicméné
na internetovych strankach laboratore jsou k dispozici pro vyzkumné Gcely: Informovany souhlas s budoucim
vysetfenim bioptickych tkdni s informacnim listem a Informovany souhlas s odbérem vzork( autoptickych tkdani
s informacnim listem (https://mitolab.|f1.cuni.cz/, zdlozka ,Zadanky a dokumenty ke staZeni”).

4.1.3 Material pro vysetieni a postup pro odbér primarnich vzorku

Laboratof nedisponuje odbérovym centrem. Odbér primarnich vzork( zajistuji indikujici strany. Laboratof
nenese odpovédnost za odbér a transport vzorkl do laboratore. Indikujici strana svym podpisem na zadance
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 ,Vysetfeni / Odbér a transport materialu”).

Kazda zkumavky ¢i jina odbérova nadoba musi byt Citelné oznacena identifikacnimi Gdaji pacienta.

Material Odbér Transport Poznamky

Srazliva krev 2 ml zilni krve odebrat do zkumavky bez pokojova Nemrazit.
Gpravy (napf. BD Vacutainer® s ¢ervenym teplota Pokud nelze dorudit v den odbéru: stocit
vickem) (viz ¢ast ,Sérum”) a sérum zamrazit.

Sérum 2 ml zilni krve odebrat do zkumavky bez pokojova Ihned dorucit do laboratore.
Upravy (viz ¢ast ,Srazliva krev”), stocit 10 min teplota Pri_transportu nad 4h od odbéru: ihned
pfi 2000g, separovat sérum do Cisté zamrazit na -20°C a transportovat
zkumavky (zkumavku oznacit — sérum) v termosce na ledu.

U vysetieni 7-dehydrocholesterolu nutné
sérum chranit proti svétlu (napf.
zabalenim zkumavky do alobalu).

Krev do EDTA 3-7 ml zilni krve odebrat do zkumavky pokojova Nemrazit.
s EDTA (napf. BD Vacutainer® K3EDTA teplota Je-li vzorek odebirdn na biochemické
s fialovym vickem) vySetieni, je nutné vySetfeni predem

objednat a vzorek dorudit do laboratore
do 12:00. Pro molekuldrné geneticka
vySetfeni je mozné vzorek dodat kdykoliv
béhem pracovni doby.

Krev do NaCitratu | 2 x 4,5 ml Zilni krve odebrat do zkumavky pokojova Nechladit, nemrazit.

s citratem sodnym (napf. BD Vacutainer® teplota Dorucit do 1 hodiny od odbéru.
Plus se svétle modrym vickem) Vysetreni je nutné predem objednat.
Krev do 5 ml Zini krve odebrat do zkumavky pokojova Nechladit, nemrazit.
Li/Heparinu s heparinem lithnym (napf. BD Vacutainer® teplota Pokud nelze dorudit v den odbéru: stocit
s lithium heparinem se zelenym vickem) a plazmu zamrazit. Transportovat

v termosce na ledu.

Plodova voda minimalné 1 ml plodové vody ve sterilni 0-8°C Transport nejlépe v termosce na ledu.
zkumavce bez Upravy; (zkumavku oznacit — Pfi_transportu nad 4h od odbéru: ihned
plodova voda) zamrazit na -20°C a transportovat

v termosce na ledu.
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Material Odbér Transport Poznamky
Vzorek je nutné chranit proti svétlu (napf.
zabalenim zkumavky do alobalu).
Mo¢ 30-50 ml ranni modi do cisté nadobky pokojova Nemrazit, nechladit.
Nepouzivat nadobky od léciv! teplota Dorucit do 4 hodin od odbéru.
Pro biochemické vySetieni stanoveni
dolicholu staci pouze 10 ml moci; vzorek
Ize zamrazit.
Bukalni stér specialni stérovy tampon (napf. Whatman's pokojova Doporucujeme nechat mikrozkumavku
Sterile Omniswab) a ¢istd mikrozkumavka teplota s odbérovym tamponem kratce otevienou
(vsée muze dodat laborator) pfi pokojové teploté, aby mirné oschla
vlhkost ze slin.
Podrobny postup k odbéru a transportu: Pokud neni _mozné vzorek dorucit do
kapitola 4.1.3.1 nebo laboratore kratce po odbéry, je nutné jej
http://mitolab.If1.cuni.cz. skladovat pfi -20°C.
Vlasové folikuly vytrhnout 3-5 vlast véetné kofinku, korinek pokojova Nechladit, nemrazit.
a ¢ast vlasu (cca 1,5 cm) umistit do Cisté teplota
mikrozkumavky (mUize dodat laborator)
Svalova biopsie minimalné 150 mg (zkumavku oznadit — typ 0-8°C Transport na ledu.
svalu, datum) Dorucit do 1 hodiny po odbéru.
Vysetreni je nutné predem objednat.
Podrobny postup k odbéru, primarnimu
zpracovani a transportu: kapitola 4.1.3.3
nebo http://mitolab.If1. cuni.cz.
Kozni biopsie Podrobny postup: kapitola 4.1.3.2 nebo pokojova Nesmi zmrznout!
http://mitolab.If1. cuni.cz. teplota
Kultivované Pocet kultivacnich lahvicek dle konkrétniho pokojova Béhem transportu je nutné, aby byly bunky
fibroblasty vySetreni. teplota neustale pokryty kultivacnim médiem (pfi
transportu na delsi vzdalenost
Zalozeni primarni kultury koznich fibroblastd doporucujeme kultivacni lahvi¢ky zcela
je mozné zajistit na pracovisti Tkanovych naplnit médiem).
kultur, Diagnostickych laboratofi DPM, Vysetreni je nutné predem objednat.
KPDPM VFN a 1. LF UK.
Autoptické tkané Podrobny postup k odbéru, primarnimu -79°C Transport na suchém ledu.
zpracovani a transportu: kapitola 4.1.3.4 Vysetreni je nutné pfedem objednat.
nebo http://mitolab.If1. cuni.cz.
Choriové klky Laborator pfijima vzorky choriovych klk(i az pokojova Transport v kultivacnim médiu.
po jejich  primdrnim zpracovani na teplota Vysetreni je nutné pfedem objednat.
specializovanych pracoviétich (napt. UBLG
1.LF UK a VFN nebo UBLG 2. LF UK a FN
Motol a Homolka).
Izolovana DNA Poslat dostatecné mnozstvi DNA podle pokojova Prilozit informace o typu tkéné, ze které
pozadovanych vysetfeni. teplota byla DNA izolovand, jeji koncentraci

a pfipadné pouzité metodé izolace DNA.
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Material Odbér Transport Poznamky
Sperma Vzorek ejakulatu (miniméalné 1 ml) odebrat pokojova Pouze pro vyzkumné ucely.
do Cisté suché nadobky, nechat stat cca 30 teplota Teplota transportu se musi dodrzovat, aby
min. pfi pokojové teploté nedoslo k teplotnimu Soku (transport

vzorku v termosce chranéné proti chladu).
Dorucit do dvou hodin od odbéru.

4.1.3.1 Odbér bukalniho stéru

Pacient by cca 1 hod. pred odbérem vzorku bukalniho stéru nemél nic jist (ani zvykat zvykacku), pit a provadét
ustni hygienu. Pokud pacient jedl nebo pil je nezbytné, aby si pred odbérem vyplachl Usta vodou. Pracovnik,
ktery provadi odbér, si pripravi odbérovy kartacek (napr. Whatman's Sterile Omni Swab) a mikrozkumavku (1,5
ml), ktera je oznacena identifikacnimi Udaji pacienta. Odbér je nutné provadét v rukavicich. Pracovnik se dotyka
odbérového kartacku pouze na konci, ktery neobsahuje stérovy stétecek nebo tampon (podle vyrobce). Stérovy
Stétecek vlozi do Ust pacienta, necha mirné zvlhdit slinami a dlikladné jim otira (5-6x, cca 10 sec) bukalni sliznici
dutiny Ustni (vnitini strany tvari) a zahyby mezi dasnémi. Je vhodné vyvijet stérovym Stéteckem mirny tlak na
povrch sliznice. lhned po odbéru se stérovy stétecek vlozi do pripravené mikrozkumavky a uvolni se z odbérové
tyCinky (napf. v pfipadé Whatman's Sterile Omni Swab stlacenim konce odbérové tycinky, v pfipadé Copan
4AN6FLOQSwabs® odlomenim casti tyCinky se Stéteckem o hranu zkumavky). Doporucujeme nechat
mikrozkumavku s odbérovym tamponem kratce otevienou pri pokojové teploté, aby mirné oschla vlhkost ze
slin. Poté je zkumavka uzaviena a co nejdfive dorucena do laboratore pfi pokojové teploté. V pfipadé, ze jsou
vzorky urceny pro biochemicka vysSetfeni, a neni mozné je dorucit do laboratore kratce po odbéru, je nutné
vzorky skladovat pfi -20°C.

4.1.3.2 Odbér kuze 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 mozné odbér provést z mista nad rezem pro odbér svalu, pokud soucasné probiha
i svalova biopsie). Povrch se pred odbérem desinfikuje pouze 70% ethanolem (2x 20ml) a necha se odpafrit. Poté
se misto odbéru oplachne aqua pro injectione (2x 20ml) a necha uschnout. Optimalni velikost odebrané tkané
pro napéstovani dostatecného mnozstvi koznich fibroblastl je 5x3x1-2 mm zasahujici do Skary (v pokoZce
fibroblasty nejsou). Odebrany preparat se premisti do nadobky se sterilnim médiem. Zkumavku se sterilné
odebranou tkani dopravit s prekrytym vickem (aluminova félie, sacek), aby se zabranilo vniknuti prachu. Je-li
vzorek prepravovan na vétsi vzdalenost, je nutné ho chranit vhodnym obalem pred mechanickym poskozenim
a poskozenim vlivem extrémnich teplot (nesmi zmrznout!).

4.1.3.3 Odbér svalové biopsie

Laborator dava prednost biopsii otevienou metodou v celkové anestézii, preferované misto odbéru: m. tibialis
anterior. Na vSechna vysetreni je treba odebrat 150-200 mg tkané (coz jsou asi 2 kousky o rozméru 10x6x5mm).
V pfipadé, Ze je patrné, Ze svalovina je prorostla nebo fibrozni, je tfeba odebrat tkané vice.

Odebrany sval polozit na gazu zvlhéenou fyziologickym roztokem, aby nedoslo k vysychani tkané. Vzorek pokud
mozno ihned pinzetou premistit do suché plastové nadobky (zkumavka, mikrozkumavka) oznacené stitkem se
jménem pacienta, Cislem pojisténce, datem odbéru a typem tkané. Zkumavku (mikrozkumavku) ihned umistit
do termosky, ktera je naplnéna ledem a termosku transportovat do laboratore (transport by nemél trvat déle
nez 1 hodinu). V pfipadé, ze by transport materidlu trval déle nez 1 hodinu, biopsii Ize domluvit na Klinice
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pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK s |ékafem odpovédnym za koordinaci svalovych
biopsii (kontakt Ize ziskat v LPSMP).

4.1.3.4 Odbér tkani po umrti

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

Doporucujeme odebrat tyto tkané:
— sval (m. tibialis anterior, m. deltoideus, branice - v pfipadé, zZe je patrné, Ze svalovina je prorostla nebo
fibrozni, je treba odebrat tkané 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 3-5 kousk( & 5x5x5 mm).

Odebrané kousky tkané polozit na gazu zvlhéenou fyziologickym roztokem, aby nedoslo k vysychani tkané.
Vzorek pokud mozno ihned zamrazit v tekutém dusiku (tzn. samotny kousek tkané hodit do termosky s tekutym
dusikem, cca po 1 min zbéld). Poté tkan pinzetou umistit do suché plastové nadobky (zkumavka,
mikrozkumavka) oznacené stitkem se jménem pacienta, Cislem pojisténce, datem a hodinou odbéru a typem
tkané. Zkumavku (mikrozkumavku) ihned umistit do jiné termosky, kterd je naplnéna suchym ledem
a transportovat do laboratore. Pokud by se transport neuskutecnil ihned po odbéru, je tieba vzorek umistit do
mrazaku —80°C. DulezZité je, aby jiz jednou zmrazena tkan pfi dalsi manipulaci nerozmrzla.

V pfipadé, Ze neni k dispozici tekuty dusik, postupovat nasledovné:

Nejdfive si pripravit mrazici smés: do termosky umistit nékolik vétSich kousk( suchého ledu a ty zalit
ethanolem/lihobenzinem (zacne bublat a koufit). Odebrané tkané umistit 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 vloZit do mrazici smési. Az tkané zmrznou (cca 5 min), umistit nadobky
do termosky napInéné suchym ledem. Ihned transportovat nebo do doby transportu umistit do mrazaku -80°C.
V pfipadé, Ze nelze zajistit pitvu do 2 hod. od Umrti, je tfeba odebrat do 2 hod. alespon vzorek k{ize na kultivaci
fibroblastl (viz kapitola 4.1.3.2) a vzorky svalu a jater pfimo na oddéleni. Zamrazeni vzorkl je stejné (viz vyse).
Rano v den transportu kontaktujte laborator na tel. Cisle +420-224967748 nebo +420-224967749.

4.1.4 Oznacovani vzorkt odesilanych do laboratofe
Kazdy vzorek (resp. odbérova nadobka) musi byt oznacen Stitkem s uvedenim minimalné:
e jméno a pfijmeni pacienta
e (islo pojisténce (pokud je to mozné), pfipadné jiny kod (datum, rok narozeni apod.)
e pokud je to vhodné typ, plvod materiald (vzorky z biopsii, autopsii apod.)

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

4.2 DODATECNA VYSETRENI

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

Dokument zobrazeny na intranetu VFN je fizen spravcem dokumentace pracovisté.
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Dodatecna vysetreni jsou mozna po domluvé s vedoucim laboratore 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 pfijiméa sluzba na Centralnim prijmu vzork(, ktery se nachazi v prostoru vstupu do laboratore.
Podrobné postupy tykajici se pfijmu a evidence Zadanek a biologického materialu jsou shrnuty v internim
dokumentu Pfijem a zpracovani biologického materialu na Centralnim pfijmu vzorkd (PP-KPDPM-DMP-M-1).
Vzhledem k charakteru provadénych vysetreni laborator nepfijiméa statimové vzorky.

4.3.2 Kritéria pro pfijeti nebo odmitnuti vzorka

K analyzam jsou pfijimany vzorky, které nenesou zjevné znamky nedodrzeni pravidel pro odbér a transport,
s nalezité vyplnénou Zadankou a umolekularné genetickych analyz iinformovanym souhlasem
pacienta/zakonného zastupce.

Kritéria pro nepfijeti materialu:

e neopravnény pozadavek, laborator neprovadi pozadované vysetreni

e Zzadanka s biologickym materialem, na které chybi nebo jsou necitelné zédkladni 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 pfipadech je Zadatel (pokud je zndm) o situaci informovan.

Neshody pfi pfijmu vzorka:
e neuplnost Udaju na zadance ¢i v informovaném souhlasu
e vzorek bez zadanky ¢i informovaného souhlasu
e nedostatecné mnozstvi vzorku
e nevyhovuijici kvalita vzorku

U téchto neshod je vzorek do laboratore pfijat a je zalozeno chybové hlaseni (dle PP-KPDPM-DMP-M-1). Pokud
je to mozné, jsou podniknuty okamzité kroky v komunikaci s objednavatelem vysetieni pro doplnéni vsech
potrebnych informaci a nélezitosti. Vzhledem ktomu, 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 ovsem mozné az po odstranéni nalezenych neshod.

4.3.3 Manipulace a skladovani vzorka pred analyzou

Pred pfijetim do laboratore:
Kritéria pro manipulaci, skladovani a transport materialu se mohou lisit v zavislosti na pozadovaném vysetieni.
Doporuceni jsou uvedena v kapitole 4.1.3.

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

4.4 POSTUPY VYSETRENI

Seznam provadénych vysetieni véetné podrobnéjSich informaci a doby odezvy je uveden v kapitole 4.9.
Konkrétni analyzy probihaji dle standardnich operacnich postupl (SOP), které jsou pro dana vysetreni
v laboratofi vypracovany.

4.5 VYDAVANI VYSLEDKU A KOMUNIKACE S LABORATORI
4.5.1 Formy vysledkovych zprav, zpusob vydavani

Vysledky ve formé vysledkovych zprav jsou vydavany v souladu s pozadavky VFN a to pres nemocnicni
informacni systém (NIS) Medea. Zaroven jsou zadateli zasilany v tisténé formé (vnitini postou v ramci VFN,
Ceskou postou externim zadatel(im). Vysledky jsou odesilany pouze |ékafi, ktery vysetfeni indikoval (je uvedeny
na zadance). Vysledky nejsou sdélovany telefonicky. Sdélovani vysledkd pacientim neni dovoleno.

4.5.2 Dostupnost vysledku

Zadatelé s pfistupem k NIS Medea maji biochemicky vysledek pfistupny kromé zaslané tisténé formy i on-line.
Vzhledem k moznostem systému Medea a snaze zachovat etickd hlediska sdélovani molekularné genetickych
vySetieni, nejsou vysledky téchto vysetreni on-line pristupny.

Na vyzadani mlze byt zadateli opétovné zaslana kopie papirové formy vysledku.

4.5.3 Hlaseni kritickych hodnot
Vysetieni provadéné v LPSMP a vysledky z nich vyplyvajici nemaji charakter kritickych hodnot.
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. Chybna vysledkova zprava je od objednavatele vyzadana a skartovana.
V NIS Medea je kexistujicimu (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,
opravovand/chybna zprava). Opravena vysledkova zprava je zasldna objednavateli a jeji kopie je archivovana dle
pravidel ukladani vysledk( v laboratofi. PGvodni vysledkové listy jsou uchovany v elektronické podobné v NIS
Medea a kopie vytisku ve slozce pacienta. O pfepracovani vysledkového listu je v laboratofi veden Zaznam o
fizeni neshod.

4.5.5 Uvolnovani vysledki

Pfed vydanim jsou véechny vysledky kontrolovany a podepsany VS pracovnikem odpovédnym za danou
analyzu, pro molekuldrné geneticka vysetieni i lékafem — genetikem, ktefi zaroven odpovidaji za interpretaci
vydavanych vysledka.

4.6 KONZULTACNI CINNOST LABORATORE

Lékarim a Zadatellm o vysetfeni jsou poskytovany odborné konzultace v oblasti souvisejici s nabizenymi
laboratornimi vysetfenimi. Kontakty jsou uvedeny v kapitole 3.
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4.7 zZPUSOB RESENIi STiZNOSTI

Stiznost lékare, pacienta a ostatnich relevantnich osob 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.

Stiznost |ze podavat na:
o vysledky laboratornich vysetfeni
e zpUsob jednani pracovnik
e nedodrzeni ujednani vyplyvajicich z uzaviené dohody o provedeni vysetreni
e nedodrzeni dohodnuté Ihity o provedeni vysetreni

Zplsob 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 dnG. Vedouci laboratore nebo jim
povereny 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 procesd spojenych s fizenim kvality. Uzce spolupracuje
s internimi auditory.

4.8.2 Vnitrni kontrola kvality

Vnitini kontrola kvality probiha na nékolika Grovnich.

Kontrolu kvality v ramci celého procesu provéruje interni auditor pfi pravidelnych auditech.

Kontrola kvality na Urovni pfistrojového vybaveni je ovérovana v souladu s doporucenimi vyrobcl pfi
pravidelnych validacich a bezpecnostné technickych kontrolach pouzivanych pfistrojd. Za kontrolu kvality na
této Urovni odpovida spravce méridel LPSMP.

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

Za kontrolu kvality a vyhodnocovani vystupl odpovidaji vedouci pfislusnych Usekd, kterych se dané metody
tykaji.

4.8.3 Externi hodnoceni kvality (EHK)

Onemocnéni, kterd jsou v LPSMP vysetfovana patfi v naprosté vétsiné mezi vzacné poruchy, proto i provadéna
vySetieni mohou byt vysoce specificka. EHK je proto omezené, dané dostupnosti nabizenych EHK. Pokud neni
dostupné EHK na konkrétni onemocnéni, provadime EHK na pouzitou metodu/techniku. Interni hodnoceni
kvality probiha kontinualné pouzitim kontrolnich/referenénich vzorkd.
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Za zjistovani dostupnosti a nasledné provadéni EHK odpovidaji vedouci pfislusnych usekd, kterych se dané
metody tykaji. Samotna Ucast v daném roce je schvalovana primarem DL DPM.

Mezi pravidelné EHK, kterych se laboratof Ucastni, patfi napf. hodnoceni DNA sekvenovani v rdmci programu
EMQN, detekce mutaci v mtDNA v programu EMQN a skrining kongenitalnich poruch glykosylace (CDG)
v programu ERNDIM.

4.9 PREHLED PROVADENYCH VYSETRENI

Diagnostické laboratore DPM maji pfiznany flexibilni rozsah akreditace pro vsechny metody v rozsahu
akreditace. Jejich aktudlni prehled je uveden v pfiloze osvédceni o akreditaci nebo v Seznamu ¢innosti v ramci
flexibilniho rozsahu akreditace na strankach KPDPM (https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-
detskeho-a-dorostoveho-lekarstvi/laborator/).

4.9.1 Prehled zpracovavaného biologického materialu

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

4.9.2 Doba odezvy laboratore

Standardni maximalni doba odezvy (doba od pfijmu materidlu po vydani vysledkové zpravy) pro provadéna
diagnosticka vysSetreni je 12 tydni. Pfipadné jiné doby odezvy jsou uvedeny u jednotlivych vysetreni.
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

1 ml plodové vody (max. doba odezvy: 2 tydny)

Dolicholy (Dol) 10 ml ranni mocdi
Koenzym Q1o (CoQuo) 2 ml krve v Li/heparinu
pokracovdni na dalsi strané 7 ml krve do EDTA

Mocovy sediment

sval z biopsie

Kultivované fibroblasty

autoptické tkané

Transferin (TRF) — izoelektricka fokusace (TRF IEF) 2 ml srazlivé krve

Apolipoprotein CllI (Apo CllIl) — izoelektricka fokusace

sérum
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Nazev Material

Enzymaticka vysetfeni - specifické aktivity enzymua

Komplexy dychaciho retézce:

- NADH:ubichinon reduktdza (komplex I, NQR)

- Sukcinat:ubichinon reduktdza (komplex I, SQR)

- Ubichinol:cytochrom c reduktdza (komplex Ill, QCCR)
- NADH:cytochrom c reduktaza (komplex I+1ll, NCCR)

- Sukcinat:cytochrom c reduktdza (komplex I1+1ll, SCCR)
- Cytochrom c oxiddza (komplex IV, COX)

Citratsyntaza (CS)

sval z biopsie

autoptické tkané

2x 4,5 ml krve v citratu sodném

kultivované fibroblasty

7 ml krve do EDTA

ATPasa

sval z biopsie

Dihydrolipoamiddehydrogenaza (DLD, E3)

sval z biopsie

autoptické tkané

kultivované fibroblasty

7 ml krve do EDTA

Fosfomannomutaza 2 (PMM2)
Fosfomannoizomeraza (PMI)
Fosfoglukomutaza 1 (PGM1)

kultivované fibroblasty

7 ml krve do EDTA

Fumaréathydrataza (FH)

sval z biopsie

autoptické tkané

kultivované fibroblasty

7 ml krve do EDTA

Pyruvatdehydrogenéaza (PDH)

7 ml krve do EDTA

sval z biopsie

autoptické tkané

kultivované fibroblasty

2-oxoglutaratdehydrogenaza (OGDH)

7 ml krve do EDTA

Thymidinfosforylaza (TP)

7 ml krve do EDTA

kultivované fibroblasty

Dalsi mitochondrialni enzymy (napf. dehydrogenéazy vétvenych
aminokyselin apod.)

7 ml krve do EDTA

kultivované fibroblasty

Proteinové analyzy

Elektroforeticka analyza mnozstvi a slozeni komplex( systému oxidacni
fosforylace

sval z biopsie

autoptické tkané
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Nazev Material

kultivované fibroblasty

7 ml krve do EDTA
Pyruvatdehydrogenéaza (PDH) sval z biopsie

autoptické tkané

Dalsi vybrané protei . g
alst vybrane proteiny kultivované fibroblasty

7 ml krve do EDTA

Vysvétlivky k tabulce:
T uvedena vysetreni se provadéji vzdy po predchozi domluvé a objednani (tel. 224967199)

4.9.4 Provadéna diagnosticka vysetreni — molekularné geneticky usek

V tabulce jsou uvedena veskerd molekularné genetickd vysSetfeni dostupna v laboratofi. Protoze néktera
vydetfeni jsou indikovana extrémné vzacné, nejsou z prostornych diivodd viechna uvedena na Zadance
o molekularné genetické vysetreni. V pripadé zajmu o takové vysetieni je mozné doplnit nazev genu do polozky
Jiné na strané 2 zadanky.

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

Izolace nukleovych kyselin Poznamka
3-7 ml krve do EDTA, bioptické tkané, autoptické tkané,
izolace DNA pro uchovani ¢i odeslani kultivované fibroblasty;

max. doba odezvy: 2 tydny
7 ml krve do EDTA,
max. doba odezvy: 3 tydny

izolace RNA (lymfocyt() pro uchovani ¢i odeslani

Gen Onemocnéni Dédicnost | OMIM gen | Poznamka

Analyza mitochondrialni DNA (mtDNA)

material: 1, 2;
panel gent 1 | sekvenovani celé mtDNA maternalni -- MPS postup;
indikacni omezeni: kapitola 4.9.5

ovéreni pfitomnosti specifické o o
-- maternalni -- material: 1, 2
mutace v mtDNA

material: 1, 2;

max. doba odezvy: 5 tydnd;

3 prevalentni mutace: MT-
ND1:m.3460G>A, MT-

maternalni -- ND4:m.11778G>A, MT-
ND6:m.14484T>C

(dalsi v ramci sekvenovani celé
mtDNA);

mitochondrialni optické neuropatie
vice genu syndrom MELAS maternalni -- material: 1, 2;

syndrom LHON
(Leberova hereditarni opticka

vice genl .
9 neuropatie)
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Gen Onemocnéni Dédi¢nost | OMIM gen | Poznamka
(mitochondrialni v ramci sekvenovani celé mtDNA;
encefalomyopatie, laktatova indika¢ni omezeni: kapitola 4.9.5
acidoza a iktu podobné
prihody)
syndrom MERRF material: 1, 2;
vice genl (myoklonicka epilepsie s maternalni -- v ramci sekvenovani celé mtDNA;
potrhanymi cervenymi vlakny) indika¢ni omezeni: kapitola 4.9.5
syndrom NARP material: 1, 2;

MT-ATP6 (neurogenni svalova slabost maternalni -- v ramci sekvenovani celé mtDNA,;

s ataxii a retinitis pigmentosa) indikacni omezeni: kapitola 4.9.5
material: 1, 2;

MT-COT «516030 | M doba odezvy: 5 tydnd;
primarne vysetrovana varianta:
m.7445A>G
material: 1, 2;

MT-RNR1 hluchota (maternalné dédenj, .. | *561000 max ,dotvaa ovdezvvy: > fydm.l;

nesyndromova) maternalni primarne vysetrovane varianty:
m.1494C>T, m.1555A>G
material: 1, 2;
max. doba odezvy: 5 tydnu;
MT-TS1 *590080 | primarné vysetfované varianty:

m.7472insC, m.7510T>C, m.7511T>C,
m.7512T7>C

delece v mtDNA

maternalni

material: 1;
max. doba odezvy: 5 tydnii

deplece mtDNA

maternalni

material: 3;
pouze pro vyzkumné ucely po
domluvé

Analyza genii lokalizovanych na jaderné DNA

Deficit cytochrom c oxidazy (COX, komplex IV)
— geny jsou také soucasti panelu mitochondrialni onemocnéni

deficit cytochrom c oxidazy,

nuklearni typ 1

COoxX10 ey AR *602125
nuklearni typ 3

COXT5 deﬁat} cy,tochrom c oxidazy, AR 603646
nuklearni typ 6

SCOT deﬁat} cy,tochrom c oxidazy, AR 603644
nuklearni typ 4

sco? deﬁat} cy,tochrom c oxidazy, AR 604272
nuklearni typ 2

SURET deficit cytochrom c oxidazy, AR 185620

Deficit koenzymu Q10
— geny jsou také soucasti panelu mitochondrialni onemocnéni

APTX

ataxie a okulomotoricka apraxie
typu 1

AR

*606350
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Gen

Onemocnéni

Dédicnost

OMIM gen

Poznamka

coQ2

primarni deficit koenzymu Q10
typu 1

(Leighliv syndrom s nefrotickym
syndromem)

AR

*609825

COQ6

primarni deficit koenzymu Q10
typu 6

(familiarni kortikorezistentni
nefroticky syndrom

se senzorineuralni hluchotou)

AR

*614647

COQ8A (drive
CABCT1 nebo
ADCK3)

primarni deficit koenzymu Q10
typu 4

(autozomalné recesivni
spinocerebellarni ataxie typu 9)

AR

*606980

COQ9

primarni deficit koenzymu Q10
typu 5

(syndrom zahrnujici
encefalopatii, hypertrofickou
kardiomyopatii a renalni
tubularni nemoc)

AR

*612837

PDSS1

primarni deficit koenzymu Q10
typu 2

(syndrom zahrnujici hluchotu,
encefaloneuropatii, obezitu

a onemocnéni chlopni)

AR

*607429

Deficit produkce ATP
— geny jsou také soucasti panelu mitochondrialni onemocnéni

ATPAF2

deficit ATP syntazy, nuklearni
typ 1

AR

*608918

ATP5F1E
(dfive ATP5E)

deficit ATP syntazy, nuklearni
typ 3

AR

*606153

TMEM70

TMEM70-véazana
mitochondrialni encefalo-
kardiomyopatie (deficit ATP
syntazy, nuklearni typ 2)

AR

*612418

SLC25A3

deficit mitochondrialniho
fosfatového prenasece
(syndrom zahrnujici
kardiomyopatii, hypotonii
a laktatovou acidozu)

AR

*600370

SLC25A4
(dfive ANTT)

syndrom deplece mtDNA
(kardiomyopaticka forma)

AD, AR

progresivni externi
oftalmoplegie s delecemi
v mtDNA (adPEQO)

AD

*103220
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Gen Onemocnéni Dédi¢nost | OMIM gen | Poznamka

Deficit pyruvatdehydrogenazy (PDH)
— geny jsou také soucasti panelu mitochondrialni onemocnéni

DLAT defICItl E2 podJednot,ky AR *608770
pyruvatdehydrogenazy
deficit *

DLD dihydrolipoamiddehydrogenazy AR 238331

PDHAT deficit E1-alfa podjednotky XD *300502
pyruvatdehydrogenazy

PDHB deﬁot} E1-beta podJG/:antky AR *179060
pyruvatdehydrogenazy

PDHX deﬁot} E3—vazebnehc,J proteinu AR *608769
pyruvatdehydrogenazy

Dalsi geny systému OXPHOS
— geny jsou také soucasti panelu mitochondrialni onemocnéni

syndrom LBSL
(leukoencefalopatie s involuci

DARS2 , , AR *610956
mozkového kmene a michy
a vysokou hladinou laktatu)
syndrom deplece mtDNA
Ly AR
(hepatocerebralni forma)
DGUOK progresivni externi *601465
oftalmoplegie s delecemi AR
v mtDNA (arPEO)
3-methylglutakonova acidurie
DNAJC19 typ V (dilatacni kardiomyopatie AR *608977
s ataxii)
autozomalné recesivni S
DNAJC30 Leberova hereditarni opticka AR *618202 m(.JX' doba O(?%ZV%/' 3 t)./dnlu, .
. mitochondrialni optické neuropatie
neuropatie (arLHON)
MPV17 syndrom deplezcelmtDNA AR 137960
(hepatocerebralni forma)
NDUFAT deficit komplexu | XR *300078
opticka atrofie typu 1 AD mitochondrialni optické neuropatie
OPAT autgzqmalng dominantni AD *605290 | mitochondrialni optické neuropatie
opticka atrofie plus
Behrlv syndrom AR mitochondrialni optické neuropatie
szz::;s:;zﬂe typu 3 AD mitochondrialni optické neuropatie
OPA3 PRSI *606580
3-methylglutakonova acidurie . T .
AR mitochondrialni optické neuropatie
typu lll
Alperstv syndrom (syndrom AR
deplece mtDNA)
POLG *174763 | mitochondrialni

syndrom deplece mtDNA 4B

AR : inalni
(MNGIE typ) neurogastrointestinalni

encefalomyopatie (MNGIE)

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/

+

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
laboratore DPM

VFN PRAHA
Ke Karlovu 455/2, 128 08 Praha 2
Rad | RD-KPDPM-DMP-03 | strana 19 z 25 | verze 12
LABORATORNI PRIRUCKA LPSMP
Gen Onemocnéni Dédi¢nost | OMIM gen | Poznamka
progresivni externi
oftalmoplegie (adPEQ, arPEO) AD, AR
POLG -
syndrom recesivni
. o . AR
mitochondrialni ataxie
syndrom MLASA (myopatie,
PUST laktatova acidurie, AR *608109
sideroblasticka anémie)
RARS? pontocerebelarni hypoplazie AR *611524
typu 6
syndrom deplece mtDNA mltochondrl.alm e .
(MNGIE typ) AR neurogastrointestinalni
Yp encefalomyopatie (MNGIE)
syndrom deplece mtDNA
RRMZ2B (encefalomyopaticka forma AR *604712
s renalni tubulopatii)
progresivni externi
oftalmoplegie s delecemi AD
v mtDNA (adPEO)
deficit komplexu Il (deficit .
SDHA sukcinat CoQ-reduktazy) AR 600857
syndrom deplece mtDNA
SUCLA2 (encefalomyopaticka f’orma AR 603921
s/bez methylmalonové
acidurie)
syndrom deplece mtDNA
i AR
(myopaticka forma)
TK2 progresivni externi *188250
oftalmoplegie s delecemi AR
v mtDNA (arPEO)
Barth(v syndrom
TAFAZZIN L .
(dive TAZ) (3-methylglutakonova acidurie XR 300394
typu Il)
mitochondrialni
TYMP ?'{A”,\?géntdip'ece MEDNA AR *131222 | neurogastrointestinalni
P encefalomyopatie (MNGIE)
progresivni externi AD
» oftalmoplegie (adPEQ)
TWNK (diive syndrom deplece mtDNA
C100rf2 nebo | plece *606075
PEOT) (hepatocerebralni forma, AR
IOSCA)
Perraultliv syndrom AR
WARS2-vazany kombinovany .
WARSZ defekt oxidativni fosforylace AR 604733
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syndrom MLASA (myopatie,
YARS2 laktatova acidurie, AR *610957

sideroblasticka anémie)

ACTH (adrenokortikotropinova) rezistence

MC2R

deficit glukokortikoidd 1 AR *607397

MRAP

deficit glukokortikoidd 2 AR *609196

CDG syndromy (vrozené poruchy glykosylace)
- geny (kromé

TF) jsou také soucasti panelu vrozené poruchy glykosylace

ALG3 ALG3-CDG (dfive CDG-Id) AR *608750
- N material: 7 ml krve do EDTA,;

ALG6 ALG6-CDG (dfive CDG-Ic) AR 604566 analyza RNA (CDNA)
ALGS8 ALG8-CDG (dfive CDG-Ih) AR *608103
COG7 COG7-CDG (dfive CDG-lle) AR *606978
DPM1 DPM1-CDG (dfive CDG-le) AR *603503

mnohocetné exostdzy typu 1 N
EXT1 (EXT1/EXT2-CDG) AD 608177

mnohocetné exostozy typu 2 N
EXT2 (EXT1/EXT2-CDG) AD 608210
MPDUT MPDU1-CDG (dfive CDG-If) AR *604041
MPI MPI-CDG (drive CDG-Ib) AR *154550
NUS1T NUS1-CDG (CDG-laa) AR *610463
PGM1 PGM1-CDG (drive CDG-It) AR *171900
PMM?2 PMM2-CDG (dfive CDG-la) AR *601785
RFT1 RFT1-CDG (dfive CDG-In) AR *611908
T transferin, upresnéni dif. dg. B 190000

u CDG syndromt

Diabetes insipidus

diabetes insipidus, nefrogenni

AQP2 L AD, AR *107777
autozomalni 2
diabetes insipidus,

AVP neurohypofyzealni (primarni AD *192340

centralni diabetes insipidus)

Glycinova encefalopatie (neketoticka hyperglycinémie)

AMT glycinova encefalopatie 2 AR *238310 | max. doba odezvy: 4 tydny
GLDC glycinova encefalopatie 1 AR *238300 | max. doba odezvy: 4 tydny
Hyperlipidémie

hyperlipoproteinémie typu V
APOA5 (familiarni deficit AD *606368

apolipoproteinu A5)
GPD7 pfechodna infantilni AR 138420

hypertriglyceridémie
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hyperlipoproteinémie typu ID N
GPIHBPT (familiarni deficit GPIHBP1) AR 612757
hyperlipoproteinémie typu |
(familiarni deficit AR
LPL lipoproteinové lipazy) *609708
familidrni kombinovana
o AD
hyperlipidémie 3
Porfyrie
porfyrie zplsobena deficitem
ALAD ALA dehydratazy (Dossova AR *125270
porfyrie)
ALAS? erytrlopo?tlcka protoporfyrie %D 301300
(X-vazana forma)
CPOX hereditarni koproporfyrie AD 612732
harderoporfyrie AR
FECH erytropoetuclfa protoporfyrie AR 612386
(autozomalni forma)
HMBS akutni intermitentni porfyrie AD *609806
PPOX var!egatm porfyrie (porphyria AD 600923
variegata)
porphyria cutanea tarda (typ Il, AD
UROD familiarni forma) *613521
hepatoerytropoeticka porfyrie AR
kongenitalni erytropoeticka .
UROS porfyrie (Glintherova choroba) AR 606938
porphyria cutanea tarda
HFE (geneticky rizikovy faktor -- *613609
s vlivem na manifestaci)
Poruchy metabolismu bilirubinu
ABCC2 Dubin-Johnsonidv syndrom AR *601107
max. doba odezvy: 5 tydnu;
. . primarné vysetfovana varianta:
Gilberttv syndrom AR c.-41_-40dupTA v promotoru
(Ize rozsifit na celou kodujici oblast)
UGTI1AT grlllgler—NaJJaruv syndrom typu | AR 191740 max. doba odezvy: 4 tydny
tranzientni familiarni neonatalni
hyperbilirubinémie (Lucey- AD, AR max. doba odezvy: 4 tydny
Driscolldv syndrom)
Poruchy metabolismu glukézy a glykogenu
glykogendza typ IV (deficit . material: 7 ml krve do EDTA;
GBET glykogen vétviciho enzymu) AR 607839 analyza RNA (cDNA)
deficit GLUT1 AD, AR *138140
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LABORATORNI PRIRUCKA LPSMP

Gen Onemocnéni Dédi¢nost | OMIM gen | Poznamka
SLC2AT (drive .
GLUTT) dystonie 9 AD
., | Fanconi-Bickelliv syndrom
ZLL(ZIZT/;‘)Z (@rive | Jlykogendza typu XI, deficit AR *138160
GLUT2)
Poruchy metabolismu médi
Menkesova choroba XR max. doba odezvy: 4 tydny
ATP7A synclzlrom’ OI.(CIPIt?Ith, ro,hu XR 300011
X-vazana distalni spinalni xR
svalova atrofie typu 3
ATP7B Wilsonova choroba AR *606882 |indikacni omezeni: kapitola 4.9.5
Periodické horecky
— geny jsou také soucasti panelu autoinflamatorni onemocnéni
Laorlléiram stfedomorska AD. AR
MEFV s . *608107
Sweetlv syndrom (akutni
- - . AD
febrilni neutrofilni dermatoza)
syndrom FCAS1 (familiarni AD
chladova kopfivka, CAPS1)
Muckle-WellsGv syndrom AD
(CAPS2)
NLRP3 *606416
syndrom CINCA (chronicky
infantilni neurologicky kutanni AD
artikularni syndrom, CAPS3,
NOMID)
syndrom TRAPS (periodicky
TNFRSF1A syndrom asociovany s AD *191190
receptorem pro TNF1)
Rettiiv syndrom a vybrané Rett-like fenotypy
CDKLS CDKLS—vaza.na epilepticka XD 300203
encefalopatie
FOXGT FOXG1 syndrom (.dlrlve’_\ Re’ftuv AD 164874
syndrom, kongenitalni varianta)
Rettlv syndrom XD
tézka novorozenecka
encefalopatie zplsobena XR
MECP2 mutac MECP2 — *300005
X-vazany syndrom zahrnujici
mentalni retardaci, psych6zu XR
a makroorchidismus
MECP2 duplikacni syndrom XR pouze MLPA analyza

Ostatni onemocnéni (sefazeny abecedné dle genu)

ALDOB ‘ hereditarni intolerance fruktozy ‘ AR ‘ *612724
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LABORATORNI PRIRUCKA LPSMP
Gen Onemocnéni Dédi¢nost | OMIM gen | Poznamka
ALPL hypofosfatazie, AD,AR | *171760
odontohypofosfatazie
CTNS cystindza AR * 606272
o dto a3 iy
EGFR (heonatalni nefrokutanni AR *131550 | vySetfeni varianty
NM_005228.5:c.1283G>A
syndrom)
FAH tyrozinemie typu | AR *613871
fumarova acidurie AR
FH hereditarni leiomyomatéza *136850
s AD
(a rendlni nador)
GALNS mukopolysacharidéza IVA AR *612222
GUSB mukopolysacharidéza VII AR *611499
max. doba odezvy: 5 tydnd;
primarné vySetfované varianty:
HFE hemochromatdza typu 1 AR *613609 | p.His65Asn, p.Ser65Cys, p.Cys282Tyr
(Ize rozsifit na celou kodujici oblast)
indikacni omezeni: kapitola 4.9.5
CHRNE postsynapticke vrozené AD,AR | *100725
myastenické syndromy
POR-vazany Antley-Bixler(v
POR syndrom (Antley—,B.ixIe.er N AR 124015
syndrom s anomaliemi genitalu
a poruchou steroidogeneze)
vrozena adrenalni hyperplazie
zplGsobena deficitem .
POR cytochrom P450 AR 124015
oxidoreduktazy
autozomalné recesivni Segawdv
syndrom (deficit
TH tyrosinhydroxylazy, AR *191290
autozomalné recesivni dopa-
responzivni dystonie)
hypomyelinacni leukodystrofie vySetreni varianty NM_001286704.1:
UFM1 14 (hypomyelinizace s atrofii AR *610553 | c.-273_271delTCA (cela kodujici
bazalnich ganglii a mozecku) oblast v ramci panelu leukodystrofie)
Diagnostické panely - jaderné kédované geny (MPS postup)

panel gent 2

mitochondrialni onemocnéni

doba odezvy: 3-9 mésicU;
indikacni omezeni: kapitola 4.9.5

panel gentd 3

autoinflamatorni onemocnéni

doba odezvy: 3-9 mésicQ;
indikacni omezeni: kapitola 4.9.5

panel gend 4

leukodystrofie

doba odezvy: 3-9 mésicq;
indikacni omezeni: kapitola 4.9.5

panel genl 5

vrozené poruchy glykosylace

doba odezvy: 3-9 mésicg;
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LABORATORNI PRIRUCKA LPSMP

Gen Onemocnéni Dédi¢nost | OMIM gen | Poznamka

indikacni omezeni: kapitola 4.9.5

WES (MPS postup)

pouze pro vyzkumné ucely po

-- cely exom -- -- dohodé

Vysvétlivky k tabulce:

1 izolovand DNA, 3-7 ml krve do EDTA, mo¢ a/nebo bukalni stér a/nebo vlasové folikuly, bioptické tkané, autoptické
tkané, kultivované fibroblasty.

2 rozsah analyzy bodovych mutaci mtDNA v modi, bukalnim stéru a vlasovych folikulech zavisi na vytézku DNA, ne
vzdy je mozné stanovit konkrétni mutace

3 3-7 ml krve do EDTA, bioptické tkané, autoptické tkané, kultivované fibroblasty

Panely genti 1 az 5:

Aktualni seznamy genu vysetfovanych v ramci diagnostickych panell jsou uvedeny v Seznamu ¢innosti v ramci
flexibilniho rozsahu akreditace na strankach KPDPM (https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-
detskeho-a-dorostoveho-lekarstvi/laborator/) a na strankach Spolecnosti |ékarské genetiky v Databazi
pracovist’ (https://slg.cz/pracoviste/mg/39/).

4.9.5 Indikacni omezeni

Néktera 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-
lekarske-genetiky). Vy3etieni s indikaénim omezenim jsou zvyraznéna na Zadance o molekularné genetické
vySetfeni symbolem @.

Vysetieni genu ATP7B (Wilsonova choroba) mize indikovat pouze Zadatel s odbornosti 208. Jako hlavni
diagno6za se na zadance uvadi MKN10 kod E83.0 (Poruchy metabolismu médi) nebo Z82.7 (Vrozené vady,
deformace a chromozomalni abnormality v rodinné anamnéze).

Vysetreni genu HFE (Hereditarni hemochromat6za) mize indikovat pouze zadatel s odbornosti 101, 202 nebo
208. Jako hlavni diagndza se na zadance uvadi MKN10 kéd E83.1 (Poruchy metabolismu Zeleza).

Vysetieni celych genti nebo panel gendi mize indikovat pouze Zadatel s odbornosti 208.
K nabizenym vysetrenim panelll gent 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

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/klinika-detskeho-a-dorostoveho-lekarstvi/laborator/
https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-detskeho-a-dorostoveho-lekarstvi/laborator/
https://www.vzp.cz/poskytovatele/informace-pro-praxi/vykazovani-a-uhrady/informace-pro-poskytovatele-hrazenych-sluzeb-v-odbornosti-816-laborator-lekarske-genetiky
https://www.vzp.cz/poskytovatele/informace-pro-praxi/vykazovani-a-uhrady/informace-pro-poskytovatele-hrazenych-sluzeb-v-odbornosti-816-laborator-lekarske-genetiky
https://www.vzp.cz/poskytovatele/informace-pro-praxi/vykazovani-a-uhrady/informace-pro-poskytovatele-hrazenych-sluzeb-v-odbornosti-816-laborator-lekarske-genetiky

U Nemocnice 499/2, 128 08 Praha 2 | www.vfn.cz, http://intranet.vfn.cz
Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu - Diagnostické

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

I VSEOBECNA FAKULTNi NEMOCNICE V PRAZE

Rad | RD-KPDPM-DMP-03 | strana 25 z 25 | verze 12

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

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

Dédi¢né poruchy glykosylace

ORPHA: 137 Congenital disorders of glycosylation
MKN-10: E77.8

5 Vznikajici dokumenty a udaje

Nazev Uchovava Doba uchovani
Z4adanka o molekularné genetické vysetfeni LPSMP
Z4danka o biochemické a enzymatické vy3etfeni LPSMP
Informovany souhlas LPSMP

6 Souvisejici dokumenty
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