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1 Uvod

Laboratorni pfirucka je dokument, kterym chceme informovat 1é¢kare a zadatele o vysetieni o
nasich sluzbach a poskytnout zdravotnickym pracovnikim a pacientim (klientim) potiebné
informace pied vlastnim vySetfenim, z jeho pribéhu a po vysetieni. Nasim cilem je pomoci
zlepsit komunikaci s uzivateli laboratornich sluzeb a také zviditelnit nasi praci.

Tato Laboratorni pfirucka je voln¢ dostupna pro vSechny zaméstnance laboratote v tisténé
formée a v elektronické formé pro zadatele o vySetieni a klienty laboratofe na www.prenet.cz a
je pravideln¢ aktualizovana.

Laboratof I¢kafské genetiky je akreditovana Ceskym institutem pro akreditaci pod &islem
M 8080 dle normy CSN EN ISO 15189:2013.

Laboratofe 1¢kaiské genetiky s. r. 0. uplatiiuji pokyny Natizeni Evropského parlamentu a
Rady EU o ochran¢ fyzickych 0sob v souvislosti se zpracovanim osobnich udaji a o volném
pohybu téchto udaju.

Pouzité zkratky:

aCGH Array komparativni genomova hybridizace

AFP Alfa-fetoprotein

CVS Vysetteni choriové tkané

DNA Deoxyribonukleova kyselina

EDTA Didraselna sul ethylendiamintetraoctové kyseliny
EMG Elektromyografie

FISH Fluorescenéni in situ hybridizace

HLA Human leukocyte antigen

HRT Hormonalni substitu¢ni 1écba

IVF In vitro fertilizace

LP Laboratorni ptirucka

PCR Polymerazova tetézova reakce

SLG Spoleénost 1ékaiské genetiky a genomiky CLS JEP, z. s.
SOP Standardni operaéni postup

TEN Tromboembolickd nemoc

ZCA Ziskané chromozomové aberace
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2 Zakladni informace o laboratori
Kontaktni udaje: PRENET - prenatalni diagnostika a genetika

Nazev obchodni spole¢nosti: Laboratofe 1ékaiské genetiky S.r.0.
IC: 03909689

Sidlo spolecnosti: ~ Masarykovo namésti 2667
530 02 Pardubice

Laboratof: Masarykovo nameésti 2667
530 02 Pardubice
Telefon: 773 899 650

e-mail: info@prenet.cz

web: WWW.prenet.cz

Provozni doba laboratofe: Ppndéli: 7.00 —17.00 hodin
Utery: 7.00 — 17.00 hodin
Stfeda: 7.00 —17.00 hodin
Ctvrtek: 7.00 — 17.00 hodin
Patek: 7.00 —17.00 hodin

Piijem primarnich vzorku je v pribéhu celé provozni doby laboratote, jinak dle domluvy.

Pracovisté Laboratote 1ékaiské genetiky je samostatné zdravotnické zatizeni, které spolu
s Ambulanci 1ékatské genetiky tvoii privatni zdravotnickou organizaci s nazvem PRENET —
prenatalni diagnostika a genetika, Laboratoie 1ékatské genetiky s. r. 0.

Zakladem prace laboratofe je prenatalni geneticka diagnostika, vySetfovani poruch lidské
reprodukce, vysetfeni hereditarnich nadorovych syndromu a diagnostika popula¢né ¢astych
vrozenych onemocnéni a vybranych vzacnych onemocnéni.

3 Seznam laboratornich vySetieni a metod
Laboratoie l¢katské genetiky nabizeji specializovana cytogeneticka a molekularné geneticka
vySetieni z té€chto biologickych materialt:

* plodové voda

= periferni krev

= fetalni krev

= tkan potracené¢ho plodu
= choriova tkan

» jzolovana DNA

* bukdlni stér
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Seznam akreditovanych vySetfovacich metod:
Dle pevného rozsahu akreditace:

Vysetteni lidského karyotypu z periferni krve a plodové vody barvicimi technikami
(SOP 1)

Vysetteni chromozomovych aberaci v periferni krvi a plodové vodé metodou FISH
(SOP 2)

Vysetteni mikrodeleci chromozomu Y metodou fragmenta¢ni analyzy (SOP 21)
Molekularné cytogenetické vysetieni metodou array CGH (SOP 22)

Molekularn¢ genetické vySetieni nej¢astéjSich aneuploidii a pohlavnich chromozomu
metodou fragmentac¢ni analyzy — QF-PCR (SOP 24)

Laboratofi byl ptiznan flexibilni rozsahu akreditace u téchto vysetteni:

Vysetteni nejéastéjsich mutaci v CFTR genu metodou fragmenta¢ni analyzy (SOP 16)
Molekularné genetické vysetieni exonovych deleci a duplikaci vybranych gent
metodou MLPA (SOP 18)

Molekularné genetické vySetieni mutaci vybranych gentt metodou Masivné
paralelniho sekvenovani (MPS) — platforma MiSeq Systém Illumina (SOP 20)
Molekularné genetické vySetfeni vybranych tisekd germinalniho genomu metodou
Sangerova sekvenovani (SOP 23)

Vysetieni trombofilnich mutaci metodou RT-PCR (SOP 25)

Laboratof miize modifikovat vySetfované geny pii zachovani principu metody s upozornénim
na uplatnéni flexibility v Laboratorni zprave.

Vsechny tyto vysetfovaci metody jsou akreditovany CIA pod &islem M 8080 dle normy
CSN EN 1SO 15189:2013.

Seznam neakreditovanych vySetifovacich metod:

C-pruhovéani (SOP 7)

Vysetieni ziskanych chromozomovych aberaci (SOP 9)

Izolace DNA pro externi vySetieni (SOP 10)

Vysetteni trombofilnich mutaci metodou PCR s naslednou detekci pomoci
elektroforézy (SOP 11)

Vysetteni alel HLA tiidy II sérotypt DQ2 a DQ8 asociovanych s celiakii (SOP 12)
Molekularné genetické vysetieni FMR1 genu fragmentaéni analyzou (SOP 14)
Molekularné genetické vysetieni HLA B*27 (M. Bechtérev) metodou reverzni
hybridizace (SOP 19)

Seznam laboratornich vysetieni:

Hematogenetika

Trombofilie — faktor V (F5, Leidenska mutace, €.1691G>A)
Trombofilie — faktor Il (F2, Protrombin, ¢.20210G>A)

Imunogenetika

Celiakie — HLA alely DQA, DQB1 (haplotypy DQZ2cis, DQ2trans, DQ8)

Cytogenetika

Karyotyp — (chromozomové vysetieni, G-pruhy)
Ziskané chromozomové aberace (ZCA, analyza zlomovych mist chromozomii)
Vysetfeni gonozomové mozaiky (Chromozomy X/Y)

@)
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Komplexni FISH — aneuploidie
QF-PCR diagnostika — aneuploidie
Bioc¢ipova technologie (arrayCGH)

= Hereditarni nadorové syndromy

Panel CZECANCA
Hereditarni karcinom prsu a ovarii (HBOC; BRCAL, BRCA2, PALB2 — celé geny, CHEK2 —

€.1100delC, delece exonu 9-10)
HBOC/ Familiarni karcinom prostaty (CHEK2)
Li-Fraumeni syndrom (TP53)
Lynchuv syndrom (HNPCC; MLH1, MSH2, MSH6, EPCAM, PMS2)
Familiarni adenomatézni polypoza (FAP; APC, MUTYH)
Peutz-Jegherstiv syndrom (STK11)
Cowdenav syndrom (PTEN)
Hereditarni difuzni karcinom zaludku (CDH1)
Familiarni melanom (CDKN2A, CDK4)
Von Hippel-Lindau syndrom (VHL)
Hereditarni leiomyomatdza a renalni karcinom (FH)
Familiarni medularni karcinom $titné zlazy/ MEN II/ Hirschprungova choroba (RET)
Ataxia teleangiectasia/ HBOC (ATM)
Neurofibromatdza (NF1, NF2, popi. SPRED1)
Prediktivni vySetfeni familiarni kauzalni sekvenéni varianty
= Dalsi hereditarni choroby
Cysticka fibroza (populacng nejcastéjsi varianty v CFTR genu + 1VS9(T)n)
Syndrom fragilniho X (FRAXA; FMR1)
Spinalni muskularni atrofie (SMA; SMN1, SMN2)
Mikrodelece Y-chromozomu (AZFa, AZFb, AZFc, véetné SRY)
Mikrodele¢ni syndromy
Smith-Lemli-Opitzav syndrom (SLOS; DHCRY7)
Dédi¢na nesyndromova hluchota (DFNB; GJB2)
Marfaniv syndrom (FBN1)
Maly vzrist (SHOX)
Wilsonova choroba (ATP7B)

4 Prohlaseni o souhlasu

Lékar odebirajici primarni vzorek je povinen informovat pacienta o tcelu, povaze a
disledcich vySetieni. Pacient svym podpisem stvrzuje, ze souhlasi s odbérem a pfipadnym
uchovéavanim odebraného materialu.

Souhlas vysetfované/ho (zakonného zastupce) s genetickym laboratornim vysettenim je volné
ke stazeni na naSich internetovych strankach www.prenet.cz.
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5 Preanalyticka faze

5.1 Osobni priprava pacienta pied odbérem primarniho vzorku

Cytogenetické i molekularné genetické vySetieni nevyzaduji specialni ptipravu pacienta. Je
vSak vhodné vylouc¢it pfed odbérem primarniho vzorku alkohol, tabakové vyrobky a 1éky
(napf. antibiotika), které by mohly ovlivnit vysledek vySetieni. Je doporuéeno vyvarovat se

pobytu

v chemicky nebezpe¢ném prostiedi, omezit tu¢na jidla a fyzickou aktivitu. Pred

odbérem plodové vody a choriovych klka doporucujeme lehkou stravu.

5.2 Indikace k vySetieni a vybér vhodnych postupt

521

Indikace pro vysetieni karyotypu z periferni krve
Geneticka zatéz v rodinné anamnéze

Sterilita, infertilita

Vysetteni pred IVF

Vysetieni darci gamet (Spermii, oocyti)

Nadmérné vystaveni skodlivym fyzikalnim ¢i chemickym vliviim, napf. profesni
expozice

Abnormalni fenotypové piiznaky

Mentalni retardace u pacienta nebo v rodinné anamnéze
Problémy rlstu a vyvoje u pacienta

Onkologické indikace

Dalsi méné¢ casté indikace

Indikace pro vysetreni ziskanych chromozomovych aberaci

Nadmérné vystaveni skodlivym fyzikalnim ¢i chemickym vlivim: profesni expozice
(rizikové pracovni prostiedi)

Terapie potencionalnimi mutageny (ioniza¢ni zafeni, cytostatika, imunosupresiva)

Indikace pro vysetreni karyotypu z plodové vody a choriové tkané
Patologicky nalez pti ultrazvukovém vysetieni plodu
Pozitivni biochemicky screening

Podezieni na genetické postizeni plodu

Geneticka zatéz v rodinné anamnéze

Vék tehotné nad 35 let

Opakované spontanni potraty

Psychologicka indikace

Kombinace vice rizikovych faktort

Léky (potencionalni mutageny, teratogeny) v gravidité
Dal$i méné Casté indikace

Indikace pro vysetreni karyotypu z fetdlni krve

Nutnost rychlého stanoveni karyotypu plodu
Uptesnéni zaveru vysetieni plodové vody v nezbytném piipadé

Indikace pro vysetreni karyotypu z tkanée potraceného plodu

Opakované spontanni aborty
Podezieni na genetické postizeni plodu

Indikace pro vysetreni metodou FISH
Podezieni na Prader-Willi a Angelmantv aj. mikrodele¢ni syndromy
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Darce gamet a embryi

Sterilita, infertilita

Podezieni na aberace pohlavnich chromozomu (pi. gonozomové mozaiky, inaktivace
chromozomu X)

Vysetteni plodové vody pii vysokém riziku dle prenatalniho biochemického
screeningu

Nutnost rychlého vysetfeni

Upfesnéni cytogenetického nalezu

Indikace pro vysetieni trombofilnich mutaci

Vyskyt tromboembolické choroby pied dosazenim véku 50 let
Trombdza na neobvyklém misté
Zilni trombdza v priibhu téhotenstvi nebo pii uzivani hormonalni terapie
Indikace klinickym hematologem
Opakovany vyskyt trombozy, pied¢asné aterosklerozy a kardiovaskularnich
komplikaci v rodiné
Téhotenské komplikace hlavné ve II. a III. trimestru, opakované ztraty t¢hotenstvi bez
objasnéné priciny
Preventivné pied zahajenim peroralni hormonalni kontracepce a/nebo hormonalni
substitu¢ni 1écby (HRT) u Zen s:

o pozitivni osobni anamnézou prodélané TEN

o pozitivni rodinnou anamnézou vyskytu TEN u ptibuznych prvniho stupné

(matky, otce, vlastnich sourozenct a déti)

Mutace ve vySetfovanych genech v rodinné anamnéze

Indikace pro vysetreni mutace v CFTR genu

Pacient s priznaky cystické fibrozy

Ptibuzni pacienta s cystickou fibrozou a detekovanymi mutacemi v CFTR genu

Ptimi ptibuzni nosi¢e mutace v CFTR genu ve fertilnim véku

Partner nosi¢e mutace pred planovanym té¢hotenstvim, ptipadné v prabéhu t€hotenstvi
Dospéli muzi s poruchou plodnosti (patologicky spermiogram-azoospermie, nebo
oligozoospermie

Darci gamet a embryi

Prenatalni diagnostika v ptipadé€ obou partnert heterozygoti pro mutaci v CFTR genu
Patologicky UZ nalez u plodu (abnormality stievnich klicek)

Indikace pro vysetreni mikrodeleci chromozomu Y

Porucha plodnosti u muzi: azoospermie, tézka oligospermie, muzi podstupujici ICSI
Indikace pro vySetieni mikrodeleci chromozomu Y zGstavaji oteviené a klinikové
mohou rozhodnout, u kterych pacientt se prikloni k této diagnostice

Indikace pro vysetreni celiakie

Gastrointestinalni symptomy (chronicky nebo intermitentni prijjem, bolesti biicha)
Pozitivni rodinna anamnéza (ptibuzni prvniho fadu — rodice, sourozenci)
Deficience IgA

Neprospivajici déti s ristovou retardaci, opozdénou pubertou

Jina autoimunitni onemocnéni (diabetes mellitus I. typu, hepatitida, thyreoiditida)
Infertilita, opakované potraty

Exantém — dermatitis herpetiformis

Osteopordza nepiimétend véku
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» Anémie, pfedevsim sideropenicka
= Neuropsychiatrické abnormality (polyneuropatie, ataxie, epilepsie, izkosti/deprese)
*  Downilv, Turnertiv, Williamstv syndrom

5.2.11 Indikace pro molekularné geneticka vysetieni mutaci vybranych genii metodou
masivniho paralelniho sekvenovani

Indikacni parametry jsou uvedeny v aktualni Guidelines Version (National Comprehensive

Cancer Network) a dle doporu¢eni SLG (Klinicka onkologie, Supplementum 2019,

Hereditarni nadorova onemocnéni V).

Indikace k vySetfeni k hereditarnim syndromtim predisponujicim k nadorovym onemocnénim:

= Pacienti s diagndzou nadorového onemocnéni v neobvykle mladém véku

= Osoby s riznymi typy nadorového onemocnéni

» Vyskyt duplicitnich nadorti v parovych orgénech

» Opakovany vyskyt stejného typu nadorového onemocnéni v rodiné (napt. karcinom
prsu a/nebo ovarii, kolorektalni karcinom)

* Pfi kombinaci ur¢itych typti nadorového onemocnéni u blizkych ptibuznych
(karcinom prsu a ovarii, karcinom stieva a délohy), zvlasté pak v piipadech, kdy
manifestaci onemocnéni doslo v mladsim véku

5.2.12 Indikacni kritéria pro vysetieni FMR1 genu

» Pacienti s mentalni retardaci, opozdénym vyvojem, autismem (s charakteristikou
onemocnéni FRAXA)

= Ptibuzni pacienta S FRAXA a detekovanou mutaci ve FMR1 genu

» Ptibuzni pacienta s blize neuréenou mentalni retardaci

= Muzi a Zeny starsi 50 let s progresivni cerebralni ataxii a inten¢nim tremorem, u
kterych byly jiné bézné pticiny ataxie vylouceny

= Zeny s nejasnou pfi¢inou primarni ovarialni insuficience

» Ptibuzni zeny — nositelky premutace nebo intermedialni alely FMR1 genu

* Prenatalni vySetieni u prenasecek syndromu FRAXA

5.2.13 Indikacni kritéria pro Vysetieni poctu kopii genu SMN1 a SMN2

= Pacient s ptiznaky progresivni svalové slabosti

= Ptibuzni pacienta se spinalni svalovou atrofii a detekovanymi zménami v poctu kopii
SMN1 genu

* Pfimi pfibuzni nosi¢e SMA ve fertilnim véku

= Partner pfenasece SMA pied planovanym te€hotenstvim, ptipadné v pribéhu
téhotenstvi

» Pary zafazené do IVF programu

= Darci gamet a embryi

» Prenatalni diagnostika v piipad€ obou partnert heterozygot pro abnormalni pocet
kopii SMN1 genu

» Postnatalni nalezy u déti (hypotonie, progresivni svalova slabost, nalez na EMG,
neprospivani, pneumonie, skolidza)

5.2.14 Indikacni kritéria pro molekularné cytogenetické vysetieni pomoci techniky aCGH
Postnatalni vysetfeni:
Pacient s fenotypovymi projevy:
e Kilinicky signifikantni abnormalni rast (opozdény ¢i nadmérny, mikrocefalie ¢i
makrocefalie)

O PRENET - prenatalni diagnostika a genetika,
c ) Néazev obchodni spole¢nosti: Laboratore Iékafské genetiky s.r.o.
Masarykovo namésti 2667, Pardubice, 530 02, Ceska republika
IC: 03909689, DIC: CZ03909689, ICZ: 65545806

PRENET www.prenet.cz tel.: +420 466 611 203


http://www.prenet.cz/

Jo

Laboratorni piirucka

PRENET

e Abnormalni klinicky fenotyp nebo dysmorfie
e Mnohocetné kongenitalni anomalie
e Mentalni retardace nebo opozdény vyvoj
e suspektni dele¢ni/mikrodele¢ni/duplikaéni syndrom
e X-vézané recesivni onemocnéni u Zen
e Poruchy autistického spektra
Prenatalni vySetteni:
e Dv¢ a vice patologické ultrazvukové abnormality (vcetné IUGR)
e Pokud jsou rodice nosi¢i chromosomové aberace
e Z ptedchozi gravidity dité s chromosomovou vadou
Piesné urceni chromosomové aberace detekované prenatalné
Prekoncepéné definované riziko genetické vady u plodu
Pozitivni osobni a/nebo rodinnd anamnéza dédiéného onemocnéni
Vysledek prenatidlniho screeningového vySetfeni (multimarkerové systémy, NIPT
kontingen¢ni test, ultrazvukovy nalez)
Teratogenni riziko (napf. intrauterinni infekce Cytomegalovirem, Toxoplasmou)
e Ad libitum (napft. vék matky, anxiosita)

5.2.15 Indikacni kritéria pro molekularné genetické vysetreni QF-PCR
* Biochemicky screening I. a Il. trimestru v riziku vyssim nez 1:100
» Patologicky nalez pfi ultrazvukovém vySetieni plodu
= Celkové genetické riziko vyssi nez 10%
» Vliv vice rizikovych faktort
= Spontanni aborty

5.2.16 Indikacni Kritéria pro vysetreni dédicné nesyndromové hluchoty (DFNB)
» Vrozena prelingualni ztrata sluchu
» Vrozend prelingualni ztrata sluchu v rodinné anamnéze
* VysSetfeni vrozené ztraty sluchu pfed kochlearni implantaci
» Ptibuzni pacienta S prokdzanou mutaci v GJB2 genu
* Partner nosi¢e mutace pred planovanym té¢hotenstvim, ptipadné v pribéhu téhotenstvi
* Darci gamet a embryi
= VySetfeni mutace u partnerd v pribuzenském svazku

5.3 Manual odbéru primarnich vzorkiu

V této kapitole jsou vSechny specifické pokyny tykajici se spravného odbéru a zachazeni

s primarnimi vzorky. Tyto pokyny jsou diilezité nejen pro pracovniky laboratoie, ale i pro
pracovniky odpoveédné za odbéry primarnich vzorki. Pracovnik odebirajici primarni vzorky
vzdy ruci za jejich spravny odbér. Lékar indikujici vySetieni svym podpisem na privodce
stvrzuje, Zze primarni vzorek byl odebran podle pokynt této Laboratorni ptirucky!

5.3.1 Pruvodka na genetické vysetreni

Priivodka musi povinné obsahovat nasledujici udaje:
* jednoznacénou identifikaci klienta: jméno, pfijmeni, ¢islo pojisténce (rodné ¢islo), kod
pojistovny, pohlavi (pokud neni zfejmé z rodného ¢isla)
= identifikaci zadatele o vysetieni: IC 1ékate, adresa a kontakt, odbornost
= jméno, podpis a telefonni ¢islo Iékate zadajiciho o vySetieni
druh primarniho vzorku, datum a ¢as odbéru
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= Kklinickou diagnoézu ¢i indikaci
» pozadovany druh vySetfeni
» podpis zadatele 0 vySetieni

Pravodka dale mtze obsahovat nepovinné tdaje, napi-.:
» Dbydliste klienta
= telefon vySetfovaného
» razitko zadatele o vySetieni
= poznamky, napt. uzivani 1€kt (nutno uvést, pokud by léky mohly mit vliv na vysledek
vySetfeni), délka t€hotenstvi, obtiznost odbéru, mnozstvi odebraného materialu

Pravodky na laboratorni genetické vySetteni jsou k dispozici voln¢ ke stazeni a tisku na
internetovych strankach www.prenet.cz, na vyzadani bude formuléaf dodan indikujicimu 1ékati
také v tisténé formé.

5.3.2  Minimdlni mnoZstvi vzorku

Standardné se periferni krev pro cytogenetické i molekularné genetické vysetieni odebira
vV mnozstvi minimalné 1-2 ml a pro vysetfeni plodové vody minimalné 15-20 ml. Minimalni
mnozstvi choriovych klka je cca 10-15 mg.

5.3.3 Nacasovani odberu

Vyjma indikovaného vysetieni ziskanych chromozomovych aberaci, kdy musi byt vzorek do
laboratofe dorucen v pondé¢li, ttery ¢i ve stiedu, nejsou na dobu odbéru kladeny specialni
pozadavky.

5.3.4 Odber periferni krve

Krev je odebirana z periferni zily v loketni jamce za pouziti uzaviené¢ho vakuového systému
Vacuteiner s barevné rozliSenymi zkumavkami s riznymi protisrazlivymi piisadami. Pro
odbér na cytogenetické vysetieni je pouzivana zkumavka se zelenym uzaveérem (heparin), pro
molekularné genetické vysetieni s uzavérem fialovym (EDTA). Laboratof akceptuje i vzorky
odebrané jinym odbérovym systémem, odebirajici v§ak ru¢i za spravnost odbéru, musi byt
dodrzen spravny pomér protisrazlivého ¢inidla a odebrané krve.

Paze pacienta je volné polozena, dezinfikovana (dezinfekce bez obsahu jodu — moznost
negativniho ovlivnéni kultivace) a po stabilizaci polohy zily je proveden vpich jehlou

s nastavcem, do n¢hoz je vlozena zkumavka. Po odbéru je nutné zkumavku s krvi dikladné
promichat, aby se zabranilo tvorbé srazenin. Rana po vpichu je pfelepena naplasti a klient si
misto vpichu tiskne cca 2-5 min. Odebrana krev musi byt fadné oznacena a do doby
transportu uchovavana v lednici v nadobé¢ k tomu uréené. Je nutné zabranit zmrznuti nebo
prehtati krve.

5.3.5 Odbér plodové vody

Provadi vzdy zkuSeny lékaf-gynekolog ve zdravotnickém zatizeni. Pti vlastnim odbéru

MoV s

t€hotna zena lezi na ldzku, sténu bfisni dezinfikujeme a poté je 1ékafem pod kontrolou
ultrazvuku provedena jehlou punkce pies sténu biisni. Je odsato cca 15-20 ml plodové vody.
Réna po vpichu je dezinfikovana a ptelepena naplasti a vySetfované je doporucen klidovy
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rezim. Odebrana plodova voda musi byt fadné oznacena a je do transportu uchovavana
v lednici v nadob¢ k tomu urcené. Je nutné zamezit zmrznuti ¢i piehfati vzorku. Je vhodné
zajistit transport do laboratote v co nejkratsi dobé.

5.3.6 Odbeér tkané potraceného plodu

Provadi vzdy lékar-gynekolog ve zdravotnickém zafizeni. Material musi byt odebran za
sterilnich podminek a vlozen do fadné oznacené zkumavky ¢i nadobky s médiem nebo
fyziologickym roztokem. K vysetfeni je tieba zaslat vzorek 0 velikosti cca 1x1 cm. Vzorek je
potieba do laboratofe odeslat nejlépe ithned po odbéru.

5.3.7 Odber fetalni krve

Provadi vzdy zkuSeny 1ékatr-gynekolog ve zdravotnickém zafizeni. Odbér se provadi pod
kontrolou ultrazvuku. Postup je obdobny jako pti odbéru plodové vody. Odebira se cca 1-2 ml
fetalni krve z pupecniku ptes sténu bfisni. Odebrany vzorek musi byt fadn€ oznacen a je tfeba
ho v co nejkratsi dobé dopravit do laboratofe. Do transportu je fetalni krev uchovavana

Vv lednici v nadobé k tomu urcené. Je nutno zamezit zmrznuti ¢i prehtati vzorku.

5.3.8 Odbeér choriovych klkii

Provadi vzdy zkuseny 1ékai-gynekolog ve zdravotnickém zafizeni. Odbér se provadi pod
kontrolou ultrazvuku. Postup je obdobny jako pii odbéru plodové vody. Odebira se cca 10-15
mg klkt. Odbér se provadi do sterilnich nadobek s kultivacnim médiem, které po domluvé
dodame, popf. do sterilnich nadobek s fyziologickym roztokem. Réana po vpichu je
dezinfikovana a ptelepena naplasti a vysetfované je doporucen klidovy rezim. Odebrany
vzorek choriové tkan€ musi byt fadné oznacen a je do transportu uchovavan v lednici

v nadobé k tomu uréené. Je nutné zamezit zmrznuti ¢i prehiati vzorku a zajistit transport do
laboratoie v co nejkratsi dob¢.

5.3.9 Odbér bukalniho stéru

Diivodem odbéru stéru ze sliznice dutiny Ustni je ziskdni bunééného materidlu klienta
neinvazivnim zpusobem. DNA izolovana ze stéru slouzi k samotnému molekularné
genetickému vysetieni klienta nebo pro porovnani DNA profilti matky a plodu pii vySetfeni
plodové vody, choriové tkané nebo potracené tkan¢€. V piipadé vysetieni plodové vody,
choriové tkané nebo potracené tkané se takto potvrzuje skutecnost, ze vySetiovany vzorek
obsahuje pouze buriky plodu a nedoslo k jeho kontaminaci matetskou tkani. Stér se provadi
komer¢né€ dodévanou stérovou soupravou. Pfi odbéru je tieba striktné dodrzet pokyny
vyrobce pro provedeni odbéru, jeho skladovéni a transport.

5.3.10 Oznaceni primarniho vzorku

Primarni vzorek musi byt odebran do pfedem oznacené nadobky tak, aby byl jednoznaéné
identifikovan, tj. jméno a pfijmeni, ¢islo pojisténce (klienta). Ke kazdému vzorku musi byt
piipojena pruvodka.
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5.3.11 Bezpecné odstranéni materialii pouzitych pri odbéru vzorkii

Veskery material pouzity pii odbéru primarnich vzorka je povazovan za potencidlné infekéni
a uklada se do nepropustného fadné€ oznaceného obalu a je likvidovan v souladu s platnou
legislativou. Za likvidaci odpovida pracovnik odebirajici material. Ostré materialy (injek¢ni
jehly) jsou ukladany do plastovych uzaviratelnych nadob k tomu ur¢enych a jsou likvidovany
obdobnym zptsobem.

5.3.12 Skladovani primarnich vzorkit do doby transportu

Neprodlené po odbéru primarniho vzorku zajisti odebirajici pracovnik jeho transport
do laboratoie ke zpracovani. Do té doby musi byt jednotlivé primarni vzorky skladovany
Vv lednici v nadobé k tomu urcené tak, aby se zabranilo zmrznuti nebo ptehiati vzorku.

5.3.13 Pozadavky na transport vzorku

Pfi transportu musi byt dbano na Setrnost, rychlost, adekvatni teplotu a svételné podminky.
Vzorky musi byt dopravovany ve vhodné nadob¢, aby se zabranilo zmrznuti nebo piehtati
vzorki, vhodné jsou napt. termotasky. Transport je nutné zajistit v co nejkratsi dobé. Primarni
vzorek je doprovazen fadné vyplnénou priavodkou pro dané vysSetieni. Béhem piepravy je
nutné zabranit jakékoliv manipulaci, kterd by mohla byt pfi¢inou mechanického poskozeni ¢i
ztraty vzorku. Privodky pro jednotliva vySetfeni musi byt umistény v samostatném obalu, aby
nemohlo dojit k jejich znehodnoceni. Pfi transportu nesmi dojit k vyzrazeni osobnich dat
Klienta nepovolanym osobam.

5.3.14 ldentifikace vzorku

Pti pfijmu vzorku do laboratote povéteny pracovnik ihned zkontroluje, zda je odbérova
zkumavka (nadobka) neporusena, ¢iteln¢ a vhodné oznacena (jméno, pfijmeni a ¢islo
pojisténce), vzorek je v dostateném mnozstvi a zda ptipojena pruvodka obsahuje veskeré
potiebné udaje k provedeni pozadovaného vysetieni. Po provedené kontrole je vzorek a
pruvodka oznacena shodnym pfitazenym laboratornim ¢islem a je zapsana do Pfijmové knihy.
Pracovnik pfijmu také uvede na priivodku datum a ¢as piijeti vzorku laboratofi, oznaci
STATIM pro urgentni vzorky a v§e potvrdi svoji podpisovou zkratkou. Vzdy je zajisténa
dohledatelnost veskerych informaci souvisejicich s ptijmem vzorkd. Laboratorni ¢islo vzorku
se prifazuje nezaménitelné (viz interni smérnice laboratofe).

5.3.15 Odmitnuti vzorku

Diivody odmitnuti vzorku jsou nasledujici:

* nejasna identifikace materialu

= mechanicky poskozena ¢i znecisténa odbérova nadobka ¢i privodka

* material bez pravodky

» chybné vyplnéna pruvodka (chybi povinné udaje, které nelze doplnit po konzultaci
s indikujicim Iékafem)

* nedostate¢né mnozstvi materialu

» $patna kvalita dodaného materialu, napt. srazena krev, kontaminace

V zasad¢ plati, ze ve vSech uvedenych piipadech nemusi laboratof vzdy vzorek odmitnout,
muze jej zpracovat, ale vysledek uvolni az tehdy, kdy indikujici 1ékaf pfevezme odpovédnost
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za kvalitu dodavky vzorku. O nesplnéni pozadovanych vlastnosti vzorku jsou informovani
zadatel¢ telefonicky nebo osobné.

Postupy pfi nespravné nebo netplné identifikaci vzorku nebo privodky jsou nasledujici:

» Netplnost tdaji na privodce: tidaje jsou doplnény tstné domluvou ¢i telefonicky a je
0 tom uveden zaznam do Ptijmové knihy.

=V ptipad¢, Ze se jedna o nenahraditelny vzorek (napt. potracena tkan), ktery neni
jednoznac¢né identifikovany, laboratof za¢ne tento material vzdy zpracovavat, ale
vysledky nebudou uvolnény, dokud indikujici 1ékai nepifevezme odpovédnost za
doplnéni spravnych udaju. Pracovnik laboratofe doplni a podepiSe informace do
ptislusné Piijmové knihy s uvedenim jména Iékate, ktery poskytl dopliujici
informace.

5.3.16 Reseni neshod na piijmu

Jedna-li se 0 nesoulad dodaného primarniho vzorku s dokumentaci, ihned se konzultuje se
zadatelem o vySetieni. Vzorek, ktery nelze zpracovavat, napt. kvili znehodnoceni ¢i
neopravnéném pozadavku je zapsan do formulafe Evidence odmitnutych vzorki. Zadatel o
vySetfeni je informovan o odmitnuti, je obeznamen s diivody odmitnuti a je pozadan o novy
odbér vzorku.

V piipadé, Ze vzorek neodpovida pozadavkim laboratofe (na kvalitu ¢i kvantitu) je toto
zjisténi zapsano v Pfijmové knize v kolonce Poznamky.

5.3.17 Urgentni vySetieni (STATIM)

Pozadavky na vysetieni STATIM se do laboratoie dodavaji na stejnych pravodkach jako
ostatni bézna vysetieni a jsou navic oznacena slovem STATIM. Priivodka musi obsahovat
stejné povinné udaje jako u bézného vysetteni. Vzorek je takto oznacen pti pfijmu materialu
do laboratofe dle pozadavku indikujiciho 1ékate ¢i duvodu indikace a urgentnost vysetieni je
uvedena v Piijmové knize v kolonce Poznamky. Zpracovani urgentniho vzorku je zahajeno
okamzité, jak to dovoluji podminky laboratofe.

5.3.18 Bezpecné odstranéni pouzitych vzorkii v preanalytickeé fazi
Bezpecné odstranéni materiald pouzitych pii nasazeni/zpracovani vzorku se fidi stejnymi
postupy jako v oddile 6.3.10 této Laboratorni ptirucky.

5.3.19 Ustni pozadavky na vySetieni

Laboratof reaguje i na ustni pozadavky na vySetfeni, ale je to neobvykld forma objednavani.
Lze ji ptipustit jen ve vyjimecnych a urgentnich situacich, kdy se jedna o dodatecnou indikaci
(doindikovani) nekterych vysetieni (viz kapitola 7.3) a v ptipad¢, Ze je v laboratofi skladovan
primarni vzorek vhodny ke zpracovani. Pozadavek je pfijiman od lékate nebo sestry, nikoli od
pacienta (pokud nejsou samoplatci).

wewr

5.4 Nejcéastéjsi chyby preanalytické faze

5.4.1 Chyby pri odbéru vzorku

* Pouziti vlhké odbérové soupravy.
= Znecisténi jehly nebo pokozky stopami jesté tekutého dezinfekéniho roztoku.
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= Prudké vystiikovani krve ze stiikacky do zkumavky.

* Nevhodné zkumavky.

» Nespravné protisrazlivé ¢inidlo nebo jeho nespravny pomér K plné krvi.
= Obsah odbérové nadoby s antikoagulantem nebyl spravné promichan.

= Zkumavky s materialem nebyly dostate¢né oznaceny.

5.4.2 Chyby pri skladovdni a transportu vzorku

= Vzorek byl vystaven teplu, mrazu nebo pfimému slunecnimu svétlu.
» Prudké tfepani krve ve zkumavce zptisobené neSetrnym transportem.
* Prodlouzeni doby mezi odbérem a dodanim do laboratofe.

= Znehodnoceni privodky béhem transportu.

6 Postanalyticka faze

6.1 Skladovani primarniho vzorku
Vzorek plodové vody, fetalni krve ¢i choriové tkané a vzorek oznaceny jako STATIM je

zpracovan ihned po pievzeti laboratofi. Primarni vzorky na ostatni vySetieni se do zpracovani
uchovavaji v nadobach k tomu uréenych za podminek uvedenych v interni dokumentaci tak,
aby nedoslo k jejich znehodnoceni. Se vzorky se manipuluje s ohledem na bezpe¢nost prace a
ochranu zdravi pracovnika jako s potencialn¢ infek¢nimi.

6.2 Skladovani materialu po vySetieni
Vzorky krve jsou skladovany v lednici pfi teploté 2-8 °C po dobu 5-10 dni v nadobach k tomu

ur¢enych. Potom jsou ulozeny do sbérnych nadob a likvidovany dle platné legislativy.
Plodova voda a choriova tkan je zpracovana bezezbytku. Tkan abortu neni skladovana,

K vySetfeni je pouzita pouze potiebna ¢ast vzorku. Piebytek bunééné suspenze z molekularné
genetického vysetieni je uchovavan ve zkumavkach v lednici po dobu 1 mésice pro potiebu
dodate¢ného vysetieni.

Izolovana DNA je uchovana se souhlasem pacienta po dobu 5 let v hlubokomrazicim boxu.
V piipadg, Ze pacient da nesouhlas s uchovanim jeho izolované DNA musi Si byt pacient
védom, ze nelze pozdéji provést dalsi mozna vySetieni. Likvidace téchto vzorkt probiha dle
platné legislativy.

6.3 Dodatecna vySetieni
Dodatecna vysetieni nelze provést vzdy. V piipadé pozadavku na dodatecné vysetieni musi

opravnény zadatel informovat laboratof a uvést divody k dodate¢nému vysetteni. Dle
aplikované metody vySetfeni mize laboratot vyuzit ¢ast primarniho vzorku (vysledek vsak
muze byt ovlivnén dobou skladovani), uchovanou bunéénou suspenzi ¢i izolovanou DNA,
pokud jsou k dispozici.

Doindikovana vySetieni zaznamena pracovnik laboratote do Piijmové knihy.

V ramci ambulance genetického pracovisté (Ambulance 1ékai'ské genetiky) neni pozadovana
samostatna pruvodka na dodatecné vysetfeni. V ptipad¢ jiného zadatele musi byt dodana
privodka na doindikované vysetieni.

6.4 Opakovana vysetieni z jiZ odebraného vzorku
Je-li potieba opakovat vySetieni z divodu pochybeni laboratofe, provede toto vySetieni

laboratof na vlastni naklady. V pfipadé, Ze jiz primarni vzorek neni k dispozici, komunikuje

O PRENET - prenatalni diagnostika a genetika,
c ) Néazev obchodni spole¢nosti: Laboratore Iékafské genetiky s.r.o.
Masarykovo namésti 2667, Pardubice, 530 02, Ceska republika
IC: 03909689, DIC: CZ03909689, ICZ: 65545806

PRENET www.prenet.cz tel.: +420 466 611 203


http://www.prenet.cz/

O
Laboratorni pfirucka : :

PRENET

se zadatelem o vySetfeni vzdy 1ékaf genetického pracovisté, o potfebé zopakovat vysetieni
informuje zadatele okamzité.

6.5 Bezpecna likvidace vzorku po vySetieni

Vétsina primarnich vzorki je zpracovana bezezbytku. V ptipadé prebytku ¢asti primarniho
vzorku je tento ulozen do sbérné nadoby a likvidovan jako potencialné infek¢ni dle platné
legislativy.

7 Vydavani vysledki
7.1 Formy vydavani a uvoliiovani vysledki
Laboratof informuje zadatele o vysledcich vySetieni tiskem Laboratorni zpravy a jeji
distribuci. VSechny vysledky jsou kontrolovany a zaroven podepsany dvéma nezavislymi
kvalifikovanymi pracovniky laboratofe. Laboratorni zprava muze byt uvolnéna az tehdy, je-li
vyti§téna a podepsana opravnénym pracovnikem laboratofe. Uvoliiovani a tisk laboratornich
Zprav je provadeén pribézné.
Laboratorni zprava obsahuje minimalné:

» jasna identifikace laboratofe (v€etn¢ kontaktu);

" nazev zpravy,

= jasnd identifikace indikujiciho 1ékaie (v&etné IC);

» piijmeni a jméno pacienta (vySetifované/ho);

= ¢islo pojisténce (vySetiované/ho);

» diagnodza Kk vysetieni;

* typ primarniho vzorku;

= datum a ¢as odbéru vzorku;

» datum a ¢as ptijmu vzorku do laboratofe;

= oznaceni vzorku (¢islo vzorku pridélené pii piijmu do laboratoie);

= specifikace vySetfeni (struény popis provedeného vysetieni);

= specifikace pouzité laboratorni metody;

= vysledek vysetieni

» slovni vyjadieni vysledku vySetifeni;

= identifikace osoby, ktera zpravu vypracovala (titul, jméno a piijmeni) a datum

vypracovani;
= identifikace osoby, ktera zpravu schvalila (titul, jméno, ptfijmeni a podpis), datum a
¢as uvolnéni zpravy.

Pro ptedani vysledku klientovi/samoplatci je stanoven tento zpusob: VySetfovanému je mozné
vydat na zaklad¢ jeho zadosti pouze jeho vysledky. Vzdy je ovéfena jeho totoznost.

7.2 Interval od pFijmu primarniho vzorku k vydani vysledku

Vzorky jsou dle pozadovaného vyseteni prubézné vysetfovany v pofadi, ve kterém jsou
pfijimany do laboratofe. Vysetfeni urgentnich vzorku je zahajeno okamzité, jak to dovoluji
podminky laboratoie a vysledky jsou vydany ptednostné.

Chromozomalni vysetfeni plodové vody, choriové a potracené tkané: 10-15 dni.
Chromozomalni vysetteni periferni krve: 4-20 dni.
Vysetteni metodou FISH: 4-20 dni.
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QF-PCR diagnostika: 12-48 hodin v piipadé AMC, CVS a do 28 dnt v piipadé produkti
tkan¢ koncepce.

Molekularné genetické vysetieni (obecné): 2-15 dni (dle daného vysetieni).

Molekularné genetické vysetieni mutaci vybranych geni metodou MLPA: 5 dni — 3 mésice.
Molekularné genetické vysSetfeni mutaci vybranych genti metodou MPS: 3-6 mésici.
Molekularné cytogenetické vysetfeni pomoci techniky aCGH: 3-4 tydny.

Interval od pfijmu primarniho vzorku k vydani vysledka je uveden v pracovnich dnech.
Vzorky oznacené jako STATIM jsou analyzovany V nejblizSim mozném terminul.

7.3  Stiznosti

Stiznosti zadatell o vySetfeni, klientl a jinych stran je podnétem pro zlepSeni prace
laboratote. Laboratof reaguje jak na pisemnou formu stiznosti (dopis, e-mail), tak 1 Gistni
(osobni ¢i telefonicky kontakt). StiZnosti jsou vzdy feSeny vedoucim laboratofe ¢i jeho
zastupcem. Stiznost je zapsana do formulare Zaznam o stiznosti a je evidovana u manazera
kvality. Kazda stiznost je proSetfena, jsou analyzovany ptic¢iny a hledana feseni vyhovujici
zajmum klienta. Pokud stiznost neni feSena ihned, je termin na vyfizeni stiznosti maximalné
30 kalendainich dnli. V tomto terminu oznami vedouci laboratofe vysledek Setfeni. V ptipadé,
ze nelze v tomto terminu stiznost dotesit, informuje vedouci laboratote stéZovatele o
dosavadnim postupu (napft. znalecky posudek). V piipadé, Ze stiznosti nebylo vyhovéno, sdéli
vedouci laboratote diivody, pro¢ nebyla ndmitka uznana za opravnénou.

7.4 Konzultace
Informace v souvislosti s vysledky vySetfeni a konzultace podavaji 1ékafi naSeho pracovisté

po dohodé v ramci provozni doby.

8 Souvisejici dokumentace a zaznamy
Dokumentace:
Piirucka kvality

Zaznamy:

Evidence odmitnutych vzorka

Informovany souhlas vysetifovaného
Prtivodka na laboratorni genetické vySetieni
Piijmova kniha

Zéaznam 0 stiznosti
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