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A — Uvod

A-1 Pfredmluva

Vazené kolegyné, vazeni kolegové,

predkladame Vam Laboratorni pfiru¢ku Oddéleni Iékaifské genetiky Fakultni Thomayerovy
nemocnice s poliklinikou obsahujici nabidku sluzeb, které poskytujeme v oblasti laboratorni
mediciny. Laboratorni pfiru¢ka je urCena Iékafum a zdravotnim sestram, pro které nase
laboratof zajistuje laboratorni vySetfeni, i vSem ostatnim, ktefi maji zajem o dalSi informace.
Laboratorni pfirucka je pfipravena v souladu s normou ISO 15189.

Doufame, Zze vam naSe pfiruCka pfinese vSechny potfebné informace pro vzajemnou
spolupraci.

MUDr. Vladimir Gregor
Primar Oddéleni lékarské genetiky FTNsP

Dokument je fizen lokalnim spravcem dokumentace OLG
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A-3 Uvod

Laboratorni pfiru¢ka poskytuje potfebné informace z preanalytické a postanalytické faze
iz vlastniho laboratorniho vysSetfeni, které jsou nezbytné pro dosazZeni spravného
vysledku vysetfeni a jeho vyhodnoceni.

Laboratorni pfirucka je soucasti Ffizené dokumentace laboratofe, je pravidelné
aktualizovana a zadatelim o vySetfeni je dostupna na intranetu FTNsP (viz navody a
pfirucky/laboratore) a na internetu www.ftn.cz. V tisténé podobé je k dispozici u manazera
kvality OLG.

Soubor laboratornich vySetfeni je vytvofen a inovovan podle pozadavku zakaznikl (I€kafl
a zdravotnickych zafizeni) s pfihlédnutim k odbornému vyvoji v oblastech klinické
genetiky.

Dokument je fizen lokalnim spravcem dokumentace OLG
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B — Informace o laboratofi
(viz SMO-FTN-OLG-04-2011 Provozni fad a Organizacni rad OLG)

B-1 Identifikace laboratore a dtlezité udaje

Kontaktni udaje

Nazev organizace

Identifika¢ni udaje

Typ organizace

Statutarni zastupce organizace
Adresa

Fakultni Thomayerova nemocnice s poliklinikou
ICO 00064190

Prispévkova

MUDr. Karel Filip, CSc., MBA.

Videriska 800, Praha 4 - Kr¢, 140 59

Nazev laboratofe

Oddéleni lIékarské genetiky

Identifika¢ni udaje

ICO 00064190

Adresa

Videriska 800, Praha 4 - Kr¢, 140 59

Umisténi

Pavilon U (suterén)

Predmét ¢innosti

Laboratorni vySetfeni v klinické genetice

Okruh pusobnosti laboratore

pro akutni a neakutni lizkovou péci
pro ambulantni zafizeni

Vedouci laboratore

Kontakt

Prim. MUDr. Vladimir Gregor

tel. 261083636
e-mail: vladimir.gregor@ftn.cz

Odborny zastupce vedouciho
laboratore pro CG laborator

Kontakt

RNDr. Iva Hazdrova

tel. 261083707
e-mail: iva.hazdrova@ftn.cz

Odborny zastupce vedouciho
laboratore pro MG laborator

Kontakt

Ing. Alena Srbova

tel. 261083619
e-mail: alena.srbova@ftn.cz

Manazer kvality OLG
Kontakt

Ing. Hana Sulcova

tel.: 261083865
e-mail: hana.sulcova@ftn.cz

Provozni doba

Po - Pa 7:00 — 15:30

Dokument je fizen lokalnim spravcem dokumentace OLG
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B-2 Zakladni informace o laboratofi

Oddéleni Iékarskeé genetiky (OLG) je samostatnou organizacni slozkou FTNsP a souCasné
je zafazeno do Useku laboratornich metod Fakultni Thomayerovy nemocnice s poliklinikou
v Praze 4 — KrcC.

OLG je tvofeno slozkou ambulantni a laboratorni.

Ambulantni sloZka poskytuje genetické konzultace jedinciim a rodinam s podezienim

na genetickou poruchu (vrozené chromozomalni vady, monogenni a multifaktorialni
choroby a vady a dédi¢na onkologicka onemocnéni). Zajistuje péci o téhotné Zeny se
zvySenym rizikem genetické vady plodu a geneticka vySetfeni u parl s poruchou
reprodukce.

Laboratorni sloZka je vnitfné ¢lenéna na dveé ¢asti:
e Cytogeneticka (CG) laboratof provadi prenatalni a postnatalni vySetfeni karyotypu
jak klasickymi metodami, tak i pomoci metod FISH techniky.
e Molekularné geneticka (MG) laboratof provadi izolaci DNA z periferni krve,
plodovych bunék a bunék solidnich tkani. Zaméfuje se hlavné na molekularni
diagnostiku dédi¢nych onemocnéni.

Soucasti Oddéleni lékaiské genetiky je také Stredisko specialni zdravotni pée o osoby
ozarené pfi radiaCnich nehodach, které zabezpeCuje provedeni a vyhodnoceni
cytogenetickych vySetfeni lymfocyta periferni krve ozarenych osob a urceni ekvivalentu
celotélové davky ionizujiciho zareni.

K Oddéleni Iékarské genetiky FTNsP patfi detaSované pracovisté ve Fakultni nemocnici
Na Bulovce.

B-3 Zaméreni laboratore

Laboratof OLG provadi vySetfeni cytogenetickd a molekularné geneticka pro potreby
FTNsP i jeho externich zadajicich zdravotnickych zafizeni (ZZ). Provoz je zajistén
v pracovni dny od 7:00 do 15:30.

B-4 Uroven a stav akreditace pracovisté

Laboratof je vedena v Registru klinickych laboratofi a splfiuje zakladni technické
a personalni pozadavky pro vstup do tohoto registru. V sou€asné dobé se pfipravuje
podle standardi NASKL na splnéni podminek Auditu I.

Laboratof pIni podminky systému managementu kvality ve shodé s poZadavky uvedenymi
v normé ISO 9001:2008 s pfihlédnutim doporuceni v normé ISO 15189.

Laborator OLG se pravidelné a uspésné zucastriuje v cyklech EHK.

Dokument je fizen lokalnim spravcem dokumentace OLG
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Oddéleni lekarské genetiky ma udélenou akreditaci v oboru specializacniho vzdélavani
,Lekarska genetika“ (platné pro Iékafe i VS nelekare), vydaného Ministerstvem
zdravotnictvi CR ze dne 12.6.2006 na dobu 10 let.

B-5 Organizace laboratore, jeji vnitini ¢lenéni, vybaveni a obsazeni
Laboratof OLG je rozdélena na ¢ast cytogenetickou a molekularné genetickou (viz pFiloha
é. 1 Organizaéni schéma laboratore). V &ele |ékaf( a jinych odbornych pracovnikd s VS
vzdélanim je odborny Iékafsky garant.

Nelékafske stfedoSkolské zdravotnické pracovniky vede po organizaCni strance vrchni
sestra, ktera je podfizena pfimo primafi OLG, a metodicky je vedena hlavni sestrou
FTNsP. Po odborné strance jsou podfizeni zastupci vedouciho laboratofe
pro cytogenetickou laboratof.

Pro ucCely naplnéni pozadavku externiho auditu NASKL je povéfen manazer kvality,
spravce mefidel a interni auditor, ktefi maji rozSifené kompetence v oblasti fizeni kvality
v Kklinickych laboratofich.

Funkce Jméno Telefon e-mail
Manazer kvality | Ing. Hana Sulcova 261083865 | hana.sulcova@ftn.cz
Spravce méfidel | Renata Barcajova 261083707 | renata.barcajova@ftn.cz
Interni auditor Helena Wiederlechnerova, DiS. | 261083707 | helena.wiederlechner@ftn.cz

Laboratof ma v souladu se svym pristrojovym vybavenim a odbornymi moznostmi
stanoven soubor metod laboratorniho vySetfeni, ktery muze realizovat. Personalni
obsazeni zaméstnancu laboratofe i ambulance splfiuje svym vzdélanim podminky
odborné zpusobilosti (Spoleénost lékaiské genetiky CLS).

B-6 Spektrum nabizenych sluzeb
Laboratof OLG poskytuje
e specializovana cytogeneticka a molekularné geneticka vysSetfeni z primarnich
materialt (periferni a fetalni krev, plodova voda, choriové klky, potracené tkané
a jiné solidni tkané),
e molekularné cytogenetické vySetfeni metodou FISH a mFISH,
e konzultacni sluzby v oblasti klinické genetiky,
e bezpeclny a zajistény pfistup k datiim a jejich vhodné zpracovani.

V laboratofi OLG je téz mozné provést pouze izolaci DNA a zprostfedkovat vySetieni
provadéna ve specializovanych centrech molekularni genetiky.

Pfehled provadénych vySetieni je uveden v priloze ¢. 3 LP a na intranetu FTNsP (viz
intranet: pracovisté zdravotnicka/laboratore/pfehled laboratornich vySetreni).

Dokument je fizen lokalnim spravcem dokumentace OLG
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C — Manual pro odbéry primarnich vzorki

(viz SMO-FTN-370-08-2011 Smérnice pro prijem a skladovani vzork)

V této casti Laboratorni pfiruCky jsou uvedeny pozadavky a pokyny pro odbér
zpracovavanych biologickych materiald (doporu¢ené odbérové nadoby, minimalni
odebirané mnozstvi, poZadavky na transport, popf. zvlastni nacasovani odbéru).
Informace jsou ur€ené nejen pro pracovniky laboratofe, ale téZ pro pracovniky odpovédné
za odbéry primarnich vzorku. Pracovnik odebirajici primarni vzorky vzdy ruci za jejich
odbér a nasledny transport.

C-1 Zakladni informace

Klinické informace

Plodova voda se odebira pfi pozadavku na chromozomalni vySetfeni bunék plodu
(tzv. amniocytll) nebo k vylou¢eni monogennich chorob plodu. VySetfeni je invazivni, proto
musi byt uveden jasny dlivod k provedeni amniocentézy.

Chromozomalni vySetfeni periferni nebo fetalni krve se provadi z délicich se bunék
T-lymfocytu, pficemz  jejich déleni se stimuluje rostlinnym lektinem
phytohaemagglutininem. Odbér nelze provést pacientovi po infuzi (zejm. u novorozencu) Ci
po transfuzi (vysledny karyotyp darce krve).

Vysetieni z choriovych klku (CVS) je indikovano pfedevsim v pfipadé pozitivniho vysledku
prvotrimestralniho  téhotenského screeningu, pozitivniho ultrazvukového nalezu
v téhotenstvi, v pfipadé nosi¢stvi chromozomalni aberace jednim z rodi¢u. VySetfeni je
invazivni.

C-2 Pozadavkové listy (zadanky)

Pro navstévu ambulance OLG je vyhodou doporuéeni od oSetfujiciho 1ékafe (gynekolog,
internista, pediatr, neurolog apod.), neni to vS8ak podminkou, tj. jsou zde vySetfovani
i pacienti bez doporuceni.

Pro vySetfeni v laboratofi je vhodné vyuzit vyménny list, poukaz na vySetfeni/oSetfeni
typu K nebo Zadanku z NIS MEDEA. Zadanka musi obsahovat veskeré pozadované
informace (viz bod C-7).

Kazdy vzorek doruCeny do laboratofe musi byt doprovazen poZadavkovym listem
(zadankou).

Pro vySetfeni invazivnimi metodami a pro vySetfeni z DNA je nutny informovany souhlas
pacienta. Pacient je s duvodem vySetfeni, postupem a dalSimi alternativami seznamen
na ambulanci OLG pfi genetické konzultaci, ktera pfedchazi vySetfeni.

C-3 Pozadavky na urgentni vysSetieni

PFi pozadavku urgentnich vySetfeni se pouZivaji Zadanky na rutinni vySetfeni, které jsou
vSak vyrazné oznacCeny jako STATIM. Odebrany material musi byt v co nejkratSim
intervalu doruc€en do laboratofe. Vzorek je zpracovan a pfednostné zhodnocen.

Dokument je fizen lokalnim spravcem dokumentace OLG
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VSechna cytogeneticka vysetfeni plodové vody, choriovych klki a vySetfeni karyotypu
z fetalni krve jsou povahy STATIM.

Vysledky statimovych vySetfeni jsou uvolfiovany a sdélovany indikujicimu lékafi ihned
po zhodnoceni.

STATIM vySetfeni se provadi pouze u vysSetieni, ktera to umozniuji (karyotyp z periferni
krve, vySetfeni ziskanych chromozomalnich aberaci z periferni krve).

C-4 Ustni (telefonické) pozadavky na vysetreni

V pfipadé potfeby doplnéni nékterého vySetfeni je mozné uplatnit pozadavek
na dodate€né vySetfeni, na zakladé telefonického &i ustniho objednani Iékafem, pokud je
v laboratofi material a je vhodny ke zpracovani (s ohledem na stabilitu a mnozstvi
materialu). V takovém pfipadé je pozadované vySetfeni a identifikace Zadatele doplnéna
do plavodniho pozadavkového listu nebo je vyzadana nova zadanka.

C-5 Pouzivany odbérovy systém

Vzorky biologického materialu se dodavaji do laboratofe ve sterilnich odbérovych
nadobach nebo zkumavkach na jedno pouziti.

Plodova voda je odebirana do sterilnich zkumavek bez konzervacnich latek, chorioveé klky,
periferni a fetalni krev se odebira pomoci uzavieného vakuového systému s barevné
rozliSenymi zkumavkami s vhodnymi konzervanty (napf. Vacuette), tkané potracenych
plodu a jiné solidni tkané do nadob s médiem nebo 0,9% roztokem NacCl.

Doporucené odbéroveé systemy:

e plodova voda
odbér do 2 — 3 sterilnich zkumavek bez konzervacnich latek

o periferni a fetalni krev
cytogenetické (chromozomalni) vySetieni — zkumavky Vacuette se zelenym
uzavérem (napln Li-heparin), popf. u novorozenct 2 ml krve do injekéni stfikacky
s 0,2 ml heparinu
molekularné genetické vysetfeni — zkumavky Vacuette s fialovym uzavérem (napln
K3EDTA)

e choriové klky
zkumavky Vacuette se zelenym uzavérem (naplfi Na-heparin)

e tkan potracenych plodu
sterilni odbérova nadoba s kultivaénim mediem (na pozadani v laboratofi) nebo
s 0,9% roztokem NacCl.

Pfi odbéru je vzdy nutné odbérové nadobky vhodné ozna€it (min. pfijmeni a rok
narozeni). Je dulezité dat pozor na zaménu biologického materialu.

Dokument je fizen lokalnim spravcem dokumentace OLG
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C-6 Priprava pacienta pred vysSetrenim

Odbér periferni krve pro cytogenetické a molekularné genetické vySetfeni nevyzaduje
zadnou specialni pfipravu pacienta. Odbér plodové vody, fetalni krve, choriovych klku,
tkani potracenych plodu a jinych solidnich tkani se provadi na specializovaném pracovisti.
Laboratof neprovadi odbéry vzorkl, pouze zpracovava dodané vzorky.

C-7 ldentifikace pacienta na zadance a oznac¢eni vzorku
V laboratofi jsou pfijimany pouze fadné vyplnéné Zadanky a fadné oznalené vzorky
biologického materialu.

Vzorek musi byt jednoznaéné identifikovan minimalné témito udaiji:
e pfijmeni pacienta
o (Cislo pojisténce (nebo alespori rok narozeni).

Zadanka (pozadavkovy list) musi obsahovat minimalné tyto povinné tdaje:
jednoznacna identifikace pacienta

jednoznacna identifikace odesilajiciho |€ékare

zakladni diagn6za podle MKN-10

druh primarniho vzorku

pozZadované vySetieni

odpovidajici klinické informace o pacientovi

datum odbéru primarniho vzorku

oznaceni statimového vysetfeni ,STATIM".

U pacientd s jiz diagnostikovanym prenosnym virovym onemocnénim je vhodné
tuto skuteénost uvést na zadance.

IdentifikaCni udaje uvedené na primarnim vzorku se musi shodovat s udaji na zadance.

Za oznaceni zadanky (indikace) a primarniho vzorku odpovida Zadatel o vySetfeni
(indikujici 1ékaf). Kontrolu shodnosti udaji na vzorku a zadance provadi pracovnik
prijimajici primarni vzorek.

C-8 Odbér vzorku

Laboratof neprovadi odbéry primarnich vzorkl, pouze zpracovava dodany biologicky
material.

Odbér plodové vody - amniocentéza

Odbér provadi Iékarf gynekolog punkci pfes sténu bfisni pod kontrolou ultrazvuku
za sterilnich podminek. Pfi standardnim odbéru je odsato cca 20 — 30 ml plodové vody, {j.
pouze 5 % celkového mnozZstvi plodové vody, které je rozdéleno do 2 — 3 sterilnich, fadné
oznacenych zkumavek (viz kap. C-7).

Dokument je fizen lokalnim spravcem dokumentace OLG
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Odbér plodové vody se provadi nejCastéji mezi 16. a 18. tydnem gravidity, |ze ho vsak
provést jiz od 14. tydne gravidity. Odbér plodové vody ve vysSich tydnech gravidity je
mozny, avSak preruseni téhotenstvi z diivodu poskozeni plodu je povoleno (az na vyjimky)
do konce 24. tydne téhotenstvi.

vr weiw s

hnédé), vzorky odebrané v malém mnozstvi nebo pozdéji nez ve 20. tydnu téhotenstvi
jsou jen omezené vysetfitelné. V téchto pfipadech je tfeba pocitat s delSi dobou kultivace,
s vysSim rizikem neuspésné kultivace, resp. s moznosti, ze vysledek vySetfeni nebude
k dispozici do konce 24. tydne téhotenstvi.

Odbér periferni krve

Krev se nejCastéji odebira z periferni zily v loketni jamce. Misto vpichu se dezinfikuje
dezinfekénim prostfedkem bez obsahu jodu, ktery by mohl byt pfi€inou neuspésné
kultivace. Pro cytogenetické vySetieni se obvykle pouziva zkumavka se zelenym
uzavérem (Li-heparin) a pro molekularné genetické vySetfeni zkumavka s fialovym
uzavérem (K3sEDTA).

Optimalni mnozstvi odebrané periferni krve je 4 — 5 ml, minimalné vSak 2 ml
(u novorozencu). Bezprostfedné po odbéru je nutné odbérovou nadobku s krvi protfepat,
aby se zabranilo tvorbé srazenin.

Odbér fetalni krve — kordocentéza
Kordocentéza je metoda, kterou se ziskava vzorek pupecnikové krve jehlou pres sténu
bfisSni pod kontrolou ultrazvuku za sterilnich podminek. Odbér provadi IékaF gynekolog.

Odbér choriovych klku

Odbér choriovych klkl provadi Iékaf gynekolog punkci pres sténu bfisni pod kontrolou
ultrazvuku za sterilnich podminek. Choriové klky jsou pfes jehlu aspirovany do sterilni
zkumavky Vacuette se zelenym uzavérem a nasledné proplachnuty 0,9% roztokem NacCl.
Minimalni mnozstvi odebranych choriovych klki je 15 mg, pro molekularné-genetické
vySetfeni je potfeba minimalné 1 choriovy klk.

PFi standardnim odbéru je provedena kultivace tkané i vySetfeni QF PCR. V pfipadé
nedostatku odebraného materidlu se provadi pouze molekularné genetické vysetieni QF
PCR.

Pro vySetieni QF PCR je nutné odebrat i periferni krev matky plodu z ddvodu vylouceni
kontaminace odebraného materialu materskou tkani.

Odbér tkané potracenych plodu a jinych solidnich tkani

Odbér tkané potraceného plodu provadi IékaF gynekolog (popf. jiny lékaf u ostatnich
solidnich tkani). Sterilné odebrany vzorek tkané je odebiran do sterilni, fadné oznacené
odbérové nadobky s kultivatnim médiem (na vyzadani v laboratofi OLG) nebo
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0,9% roztokem NaCl ke dlouhodobé kultivaci. NejCastéji se odebira stehenni nebo

hyzdovy sval o velikosti cca 5 x 5 mm.

V pfipadé vySetieni QF PCR je nutné odebrat i periferni krev matky plodu z ddvodu
vylou€eni kontaminace odebraného materialu matefskou tkani.

C-9 Mnozstvi vzorku

Doporu€ena mnozstvi odebiraného materialu je uvedeno v nasledujici tabulce:

Druh materialu

Doporué¢ené mnozstvi

Periferni krev pro CG vysetieni

4 — 5 ml (min. 2 ml u novorozencu)

Periferni krev pro MG vysetfeni

min. 2 ml

Fetalni krev

4 -5 ml (min. 2 ml)

Plodova voda

20 — 30 ml (min. 15 ml)

Choriové klky

15 mg (min. 1 choriovy klk na MG vys.)

Tkan potracenych plodu a dalSi solidni tkané | 5 x5 mm

C-10 Likvidace pouzitych odbérovych materialt

Veskery material pouzity pfi odbéru primarnich vzorka (bunicité &tverce, rukavice) je
povazovan za potencionalné infek¢ni, proto je likvidovan v souladu se smérnici
SM-FTN-09-2008 Nakladani s odpady ve FTNsP, ktera ma celonemocniéni pusobnost.
Za likvidaci odpovida pracovnik odebirajici material.

PIna krev a material bunécné suspenze jsou odkladany do sbérnych nadob a likvidovany
jako potencionalné infek¢ni material, plodova voda a choriové klky jsou zpracovany
beze zbytku.

C-11 Nezbytné operace se vzorkem, stabilita

Po odebrani primarnich vzorkl a jejich fadném oznaceni (min. pfijmenim a Cislem
pojisténce nebo rokem narozeni) jsou odbérové nadoby dopraveny do laboratofe
ke zpracovani.

Vzorky odebrané mimo OLG jsou transportovany do laboratofe v co nejkratSi dobé.
Odebrany vzorek periferni krve musi byt zpracovan nejpozdéji do 48 hodin po odbéru,
v pfipadé plodové vody, choriovych klku a jinych solidnich tkani do 24 hodin. Vzorek se
po tuto dobu uchovava v chladnice pfi teploté 4 — 9 °C. P¥i transportu je nutné zabranit
zmrznuti nebo pfehfati vzorku, aby se zachovala Zivotaschopnost bunék. Material je
do laboratofe doprovazen fadné vyplnénou zadankou.

V prubéhu zpracovani je material uchovavan podle podminek uvedenych v jednotlivych

standardnich operaénich postupech pro vysetfeni. S materialem je zachazeno v souladu
s bezpecnosti prace a ochrany zdravi pracovnika.

Dokument je fizen lokalnim spravcem dokumentace OLG
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Cytogeneticka laborator

Vzorek periferni Ci fetalni krve, ktery je zpracovavan v cytogenetické laboratofi, je
po zaloZeni kultivace skladovan v chladni¢ce minimalné 4 dny pfi teploté 4 — 9 °C.
Po zhotoveni preparatu je vzorek pfemistén do sbérnych nadob urCenych k likvidaci
a nevyuzita bunécna suspenze je uchovana ve zkumavkach minimalné po dobu 1 mésice
a skladovana v mrazicim zafizeni pfi teploté -16 °C az -26 °C.

Plodova voda a choriové klky jsou zpracovany beze zbytku.

Molekularné geneticka laborator

Material (DNA) zpracovavany v molekularné genetické laboratofi je po vySetfeni skladovan
(se souhlasem pacienta) v mrazicim zafizeni. PIna krev, plodova voda a choriové klky pro
izolaci DNA jsou skladovany podle potieby.

C-12 Zakladni informace k bezpeénosti pri praci se vzorky

Obecné zasady strategie bezpecénosti prace s biologickym materialem jsou obsazeny
ve Vyhlasce Ministerstva zdravotnictvi ¢. 195/2005 Sb., kterou se upravuji podminky
predchazeni vzniku a Sifeni infekCnich onemocnéni a hygienické pozadavky na provoz
zdravotnickych zafizeni a Ustavl socidlni péde, dale v RD-FTN-05 Rdd bezpecénosti
a ochrany zdravi pri praci ve FTNsP a interni odborné smérnice OLG.

Na zakladé této vyhlasky a dalSich souvisejicich smérnic byly stanoveny tyto zasady
pro bezpec¢nost prace s biologickym materialem:

e kazdy vzorek krve je nutné povazovat za potencionalné infekéni,

e zadanky ani vnéjSi strana zkumavky nesmi byt kontaminovany biologickym
materialem — toto je ddvodem k odmitnuti vzorku,

e vzorky od pacientu s jiz diagnostikovanym pfenosnym virovym onemocnénim Cci
multirezistentni nosokomialni nakazou maji byt viditelné oznaceny,

e vzorky jsou pfepravovany v uzavienych odbérovych nadobach, které jsou vlozeny
do stojanku nebo pFepravniho kontejneru tak, aby béhem prfepravy vzorku
do laboratofe nemohlo dojit k rozliti, potfisnéni biologickym materialem nebo jinému
znehodnoceni vzorku.

OLG a vsechny spolupracujici subjekty jsou povinny tyto pokyny uplathovat v plném
rozsahu.

C-13 Informace k dopravé vzorki

Vzorek je tfeba dopravit do laboratofe v co nejkratSi dobé, nejpozdéji do 24 — 48 hodin
podle druhu materialu (viz C-11) spolu siadné vyplnénou Zzadankou. Za zajisténi
transportu a bezpec€nosti pfepravy (vhodny zpusob baleni a oznacéeni) vzdy odpovida Iékar
pozZadujici vySetfeni.

Pokud nelze bezprostfedné po odbéru dopravit vzorek do laboratofe, je nutné uchovat ho
v chladnicéce pfi teploté 4 — 9 °C.

Vzorek musi byt Setrné (nebezpeli mechanického poskozeni) dopraven na OLG. Dale je
nutné zabranit zmrznuti nebo prehfati vzorku z ddvodu zachovani schopnosti kultivace
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a rustu bunék, tj. udrzet teplotu vzorku béhem transportu v rozmezi +2 °C az +30 °C.
Pfi transportu do laboratofe je vhodné pouzivat tepelné izolovanou transportni nadobu.
Zadanky musi byt umistény v samostatném obalu, napk. v igelitovém sacku tak, aby
pfi nahodném vyliti biologického materialu nemohlo dojit k jejich znecisténi.

Pokud by doslo pfi transportu k mechanickému poskozeni odbérové nadoby s materialem,
je zadavatel pozadan o zajisténi nového odbéru.

C-14 Informace o zajiStovaném svozu vzorku
Svoz vzorkU je zajistén svozovou sluzbou Zadatele v pracovni dny po telefonické domluvé.

D — Preanalytické procesy v laboratofri
(viz SMO-FTN-370-08-2011 Smérnice pro prijem a skladovani vzorku)

D-1 Prijem zadanek a vzorku

PFijem vzork( do laboratofe probiha po celou provozni dobu laboratore.

Kazdy material, ktery je pfijiman do laboratofe, musi byt jednoznacné& oznacen
a doprovazen fadné vyplnénou Zadankou (pozadavkovym listem) se shodnymi udaiji.
Nezbytnou identifikaci biologického materialu pred pfidélenim laboratorniho Cisla (kédu) je
minimalné pfijmeni pacienta a Cislo pojisténce (nebo rokem narozeni), jinak je nutné
material odmitnout. Pokud je nadoba s biologickym materidlem oznaena pouze
pfijmenim pacienta, laboratof ji muze pfijmout za pfedpokladu, Ze je jednoznacné
pfipojena k zadance s kompletni identifikaci pacienta (pfilepenim, v uzavieném obalu
apod.).

Laboratorni Cislo (kod) je pfifazovano nezaménitelné kazdému vzorku podle internich
pravidel laboratore.

Vzdy je zajisSténa dohledatelnost veskerych informaci souvisejicich s pfijmem vzorku.
Podrobné informace o moznosti odmitnuti vzorkd jsou uvedeny v kap. D-2 Kritéria pfijeti
nebo odmitnuti vadnych (koliznich) primarnich vzorkid a D-3 Postupy pfi nespravné
identifikaci vzorku a Zadanky.

D-2 Kritéria pro prijeti nebo odmitnuti vadnych (koliznich) primarnich
vzork(
Vzorek Ize odmitnout, pokud:

e identifikace pacienta je nedostate¢na, tzn. nelze zaruCit shodu mezi primarnim
vzorkem a zadankou (chybéjici ¢i neshodna identifikace na odbérové nadobé nebo
zadance, zaména vzorkl), pfiemz jako dostatecna identifikace se rozumi
minimalné pfijmeni pacienta a Cislo pojiSténce nebo rok narozeni,

e zadanka nebo odbérova nadoba je znecisténa biologickym materialem,
je porusena celistvost odbérové nadobky.

V pfipadé nedostate¢ného objemu vzorku, nevhodného transportu ¢i odbéru do nevhodné
odbérové nadoby nelze zarucit uspésnost vySetfeni a/nebo dobu odezvy, proto rozhodne
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V'S odborny pracovnik o pfijeti &i odmitnuti vzorku. V pfipadé t&Zko dostupného materialu
se vzorek analyzuje, ale do vysledkového listu je tato skutecnost uvedena.

D-3 Postupy pri nespravné identifikaci vzorku nebo zadanky

Jedna-li se o neshodu dodaného materialu se zadankou, situace se bezprostfedné fesi se
Zadatelem o vySetfeni. Neshoda se zapiSe do Knihy neshod pfi prijmu vzorku.

Pokud nelze pfi nedostateCné identifikaci pacienta zaruCit shodu mezi biologickym
materialem a zadankou, je odesilajici |ékaf informovan o odmitnuti vzorku. V pfipadé
neoznacené odbérové nadoby s biologickym materialem je odesilajici I€ékar informovan
o odmitnuti vzorku, vzorek je zlikvidovan a lékar je pozadan o novy vzorek.

Pokud je do laboratofe dodan biologicky material bez Zadanky, popf. udaje na Zadance
nejsou Citelné, je odesilajici I€kaf pozadan o dodani zadanky a biologicky material je po tu
dobu uschovan v chladniCce. V pfipadé tézko dostupného materialu se vzorek zacne
zpracovavat, ale vysledky nejsou uvolnény, dokud Iékaf nebo osoba odebirajici material
neprevezme odpovédnost za doplnéni chybéjicich udaja.

D-4 VySetfovani smluvnimi laboratoremi
Laboratof nevyuziva vySetfovani smluvnich laboratofi.

E — Vydavani vysledku a komunikace s laboratori
(viz SMO-FTN-370-09-2011 Smérnice pro vydavani vysledku)

E-1 HlaSeni vysledku v kritickych intervalech

Na cytogeneticka a molekularné geneticka vySetreni se kritické intervaly nevztahuiji.
Vysledkem vySetfeni je slovni hodnoceni — pozitivni/negativni hodnoceni vzorku nebo
vyjadfeni doporu¢enym nazvoslovim mezinarodni nomenklatury ISCN.

V pfipadé patologickych (pozitivnich) nalezl je informovan indikujici IékaF, ktery dale
komunikuje s pacientem.

E-2 Informace o formach vydavani vysledkl, typech nalezi
a laboratornich zprav a jejich popis

Vysledky (vysledkové listy) jsou sdélovany a pFedavany indikujicimu |ékafi (Zadateli
o vySetfeni), pfipadné lze tyto vysledky dale sdélovat zdravotnickym pracovnikim
podilejicim se na oSetfovani pacienta.

Organum c¢innym v trestnim fizeni je mozné poskytnout vysledky pouze na zakladé
pisemné zadosti, kterou pfeda statutarni zastupce jako nafizeni vedoucimu laboratore.
V tomto pfipadé se vysledky nebo nalezy poskytuji v pisemné formé prostfednictvim
statutarniho zastupce.

Vysledek uvolfiuje VS cytogenetik s atestaci, v pfipadé jeho nepfitomnosti uvolni tento
vysledek atestovany klinicky genetik nebo jim povéreny VS pracovnik.
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E-3 Vydavani vysledkul pfimo pacientim

Vysledky se sdéluji a prfedavaji pouze indikujicimu Iékafi, popf. dalSim zdravotnickym
pracovnikiim podilejicim se na oSetfovani pacienta.

Pacientim laboratof vysledky nevydava.

E-4 Opakovana a dodatec¢na vysetreni

V pfipadé potfeby dopInéni nékterého vySetfeni je mozné uplatnit pozadavek
na dodate€né vySetfeni, na zakladé telefonického €i ustniho objednani Iékafem, pokud je
v laboratofi material a je vhodny ke zpracovani (s ohledem na stabilitu a mnozstvi
materialu). V takovém pfipadé je pozadované vySetfeni a identifikace Zadatele doplnéna
do pavodniho pozadavkového listu nebo je vyzadana nova zadanka.

V pfipadé pozadovanych vySetfeni u materialu, ktery musi byt bezprostfedné po doruceni
zpracovan a nelze jej skladovat (plodova voda, choriové klky), l1ze néktera dodatecna
vySetfeni provést do doby, nez je vzorek zpracovan. Néktera dodateCna vysetieni lze
provést z jiz nakultivovanych bunék, proto lIze pozadavek uplatnit po celou dobu kultivace.
Pokud se jedna o dodatec¢na vySetfeni z periferni krve, je mozné provést opakovanou
kultivaci, vysledek vS8ak muze byt ovlivnén dobou skladovani materialu (zastupce
vedouciho laboratofe rozhodne o moznosti provedeni dodateéného vySetfeni).

Opakované nebo dodatecné vySetfeni z izolované DNA lze v pfipadé, ze nebyl vzorek
DNA pfi analyze spotfebovan. Pfi dodate¢ném vySetfeni je nutny novy souhlas pacienta
s vySetfenim DNA pouze pokud se jedna o novou diagnozu.

Pokud je potfeba opakovat vySetfeni z divodu podezifeni na nespravnost vysledku, je
vySetfeni provedeno na naklady laboratore.

E-5 Zmény vysledkd a nalezu
Opravy vysledkovych listi pofizenych laboratornim informacnim systémem Ize provadét
pro:

¢ identifikaCni Cast

e vysledkovou cast.

Oprava identifikacni ¢asti

Opravou identifikace pacienta se rozumi oprava Cisla pojisténce, zména pojistovny
a zména nebo vyznamna oprava pfijmeni a jména pacienta pfed vydanim vysledkového
listu. Oprava identifikace (Cisla pojisténce nebo pfijmeni a jména) se provadi bud
pfi zadavani pozadavkd nebo vramci oprav databaze. Oprava pojisStovny se provadi
po odmitnuti vyuctovani pivodné uvedenou zdravotni pojistovnou).

Oprava vysledkové casti

Opravou vysledkové c&asti se rozumi oprava (zména udaju) Ciselné nebo textové
informace vysledkové €asti jiz pfedaného vysledkového listu.

Pod pojem opravy nepatfi doplnéni (rozSifeni) textové informace k vysledkdm!
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Opravu vysledkd schvaluje vedouci laboratofe nebo jim povéfeny pracovnik. Opravu
provadi povéfeny pracovnik s pfislusnymi pfistupovymi pravy. O kazdé zméné vysledku
se provede zaznam:

e Nespravny vysledek je nahrazen spravnym vysledkem a v komentafi k vysledkim je
uvedeno: ,Zména vysledku provedena dne DD.MM.RRRR. Pudvodni vysledek
(nazev vysetreni) byl (Ciselny nebo textovy vysledek), opraveny vysledek je (Ciselny
nebo textovy vysledek)®. Pfipadné se uvede divod zmény.

e Pracovnik provadéjici zménu uvede své jméno.

e Vindikovanych pfipadech, kdy zmé&na muze mit vliv na péci o pacienta, se zména
telefonicky ohlasi. Jestlize nebyl protokol dosud pfedan, ale pavodni vysledek byl jiz
oznamen, je nahlasena indikujicimu lékafi zména a nasleduje pfedani protokolu
opraveného.

e Puvodni protokol a protokol po opravé se archivuje u manazera kvality. Je proveden
zapis do knihy Zaznamu vnitfnich neshod.

E-6 Intervaly od dodani vzorku k vydani vysledku

Vzorky jsou zpracovavany pribézné podle pozadovaného vySetfeni v poradi, ve kterém
jsou pfijimany do laboratofe. Vzorky ozna¢ené STATIM jsou zpracovavany prednostné.
Doba pozadovaného vySetfeni od pfijeti vzorku po vydani vysledkového listu (doba
odezvy) se liSi podle druhu vySetfeni.

Cytogeneticka laborator

e Chromozomalni vySetfeni periferni krve: 3 — 4 tydny (nemélo by pfesahnout
8 tydnu)

e Chromozomalni vySetreni fetalni krve: 1 — 2 tydny
Chromozomalni vysSetfeni plodové vody: 2 — 3 tydny (nemélo by pFfesahnout
4 tydny)
Chromozomalni vySetifeni choriovych klkd: 2 — 4 tydny

e Chromozomalni vySetfeni potracené tkané: 3 — 4 tydny
Vysetfeni biologického materialu metodou FISH: 3 — 4 tydny

Molekularné geneticka laborator

e Molekularné genetické vySetfeni aneuploidii chromozomd 13, 18, 21, X a Y
metodou QF PCR: 1 — 3 pracovni dny

e Molekularné genetické vysSetfeni mutaci v genech pro FV-Leiden (G1691A),
Fll Protrombin (G22010A) a pro MTHFR (C677T, A1295C): 1 — 4 tydny

e Molekularné genetické vySetfeni mikrodeleci v azoospermické oblasti chromozomu
Y (AZFa, AZFb, AZFc): 1 — 4 tydny

e Molekularné genetické vySetfeni mutaci v genu pro cystickou fibrézu: 1 — 4 tydny.
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E-7 Konzultaéni ¢innost laboratore )
Informace v souvislosti s vysledky vySetfeni podava indikujicimu lékafi VS odborny
pracovnik se specializovanou zpusobilosti OLG. Kontaktni udaje jsou uvedeny v kapitole
B-1.

E-8 Zplsob rfeSeni stiznosti

(viz SMO-FTN-370-10-2011 Smérnice pro fizeni neshod)

Kromé drobnych pfipominek k praci laboratofe, které pfijima, okamzité feSi a nasledné
informuje svého nadfizeného kterykoli pracovnik laboratofe, je vyfizovani stiznosti
zalezitosti vedouciho laboratofe nebo zastupce vedouciho laboratofe pro cytogenetickou
(CG) ¢&i molekularné genetickou (MG) laboratof. Pracovnici se o vyfizovani stiznosti
navzajem informuji. Vysledek a zpusob feSeni je evidovan.

StiZznost je mozné podat pisemné (postou, faxem, e-mailem) nebo ustné (telefonicky nebo
pfi osobnim jednani). Stiznost je mozné podat do 3 pracovnich dnu od obdrzeni sjednané
sluzby (vysledku vySetieni).

Stiznost je opravnén pfijmout kterykoli pracovnik laboratofe, pokud neni stiZznost pfimo
uréena nebo adresovana vedeni laboratofe.

Termin vyfizeni reklamace je stanoven na 7 pracovnich dnu. V tomto terminu obdrzi
zakaznik pisemnou nebo telefonickou informaci o feSeni reklamace. Neni-li mozné
reklamaci vyfesit ve stanoveném terminu, musi byt o této skutecnosti informovan zakaznik
a musi mu byt oznamen konecny termin feseni.

Podrobné informace jsou uvedeny ve smérnici SMO-FTN-370-10-2011 Smérnice
pro fizeni neshod a SMO-FTN-370-02-2011 Reklamaéni rad OLG (k nahlédnuti
v laboratofi).

E-9 Vydavani potreb laboratori
Laborator zajiStuje na pozadani zkumavky pro odbér choriovych klki a odbérové nadoby
s médiem na tkané potracenych plodu a jiné solidni tkané.

F — Formulare OLG

1. Informovany souhlas pacienta s vySetifenim
2. Negativni reverz

G — Prilohy
1. Organizac¢ni schéma laboratofe

2. Seznam kédu vykazovanych zdravotnim pojistovnam
3. Prehled provadénych vySetieni
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Priloha ¢. 1 SMO-FTN-370-01-2011 Laboratorni pfirucka Oddéleni Iekarskeé genetiky

Organizacni schéma laboratore Oddéleni Iékarské genetiky

Manazer kvality

Metrolog Interni
auditor

Vrchni sestra

]
J

7

Laboratorni Zdravotni VS pracovnici VS pracovnici
asistent laborant

vedouci funkce v oblasti organizace, vzdélavani apod., po odborné strance jsou zdravotni laborantky
a laboratorni asistentky podfizeny zastupci vedouciho laboratofe pro cytogenetickou laboratof
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Priloha ¢. 2 SMO-FTN-370-01-2011 Laboratorni pfirucka Oddéleni Iekarské genetiky

94 111
94 113

94 115
94 117
94 119
94121
94 123
94 125
94 127
94 129
94 131
94 133
94 135
94 137
94 139

94 141
94 143
94 145
94 147
94 149
94 151
94 153
94 155

94 157

94 159
94 161
94 163
94 165
94 167

Seznam kédull vykazovanych zdravotnim pojiStovnam

Zhodnoceni vymén sesterskych chromatid v periferni krvi
Separace matefské a plodové tkané pro choriové biopsie a pfiprava
nadorové tkané pro dalSi vySetreni

In situ hybridizace lidské DNA se znaCenou sondou
Chromozomalni vysetifeni mikromanipulacni izolaci mitéz
Izolace a uchovavani lidské DNA (RNA)

Sté&peni lidské DNA restrikénim enzymem a Southerndv pfenos
PCR analyza lidské DNA

Membranova hybridizace lidské DNA se znaCenou sondou
Elektroforéza nukleovych kyselin v polyakrylamidu

Rutinni vySetfeni chromozomu z periferni krve

Stanoveni fragilniho X z periferni krve

Vysetfeni profazickych chromozom( z krve s pruhovanim
Zhodnoceni ziskanych aberaci v periferni krvi

Analyza pozdni replikace chromozomu z periferni krve

Rutinni vySetfeni chromozom( z periferni krve s rutinnim pruhovanim —
STATIM (extra postup)

VySetfeni chromozomu z krve bez PHA stimulace s rutinnim pruhovanim
Rutinni vySetfeni chromozomu z kostni dfené pfimé s rutinnim pruhovanim
Rutinni vySetfeni kostni dfené pfimé a s kultivaci s rutinnim pruhovanim
VySetfeni prometafazickych chromozomu z kostni diené

VysSetfeni chromozomu z kostni dfené pfimé a s kultivaci - STATIM
Vysetfeni chromozomu z fetalni krve (brat jako STATIMové)

VySetfeni chromozomu z plodové vody

Vysetfeni chromozom( zplodové vody nebo ztkani dlouhodobé
kultivovanych se stanovenim fragilniho X

VysSetfeni  prometafazickych chromozom( z plodové vody, ztkani
dlouhodobé kultivovanych nebo z tkani solidnich tumoru

Vysetfeni chromozomu z choriové tkané pfimo nebo po kratkodobé kultivaci
VySetfeni chromozomu z choriové tkané dlouhodobé kultivované

Vysetfeni chromozomu z tkani dlouhodobé kultivovanych

G pruhovani chromozomd

Q pruhovani chromozom{
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94 169 R pruhovani chromozomi
94171 Barveni organizatoru jadérka (NOR) stfibrem
94173 C pruhovani chromozomu
94 175 Hodnoceni dalSich mitéz
94 177 VySetfeni X chromatinu
94 179 VySetfeni Y chromatinu
94 181 Zhotoveni karyotypu z jedné mitdzy
94 183 St&peni DNA restrik&nimi enzymy
94 185 Southern a Northern blotting
94 187 Znaceni klonovanych sond
94 189 Hybridizace DNA se zanCenou sondou
94 191 Fotografie gelu
94 193 Elektroforéza nukleovych kyselin
94 195 Syntéza cDNA reverzni transkripci
94 197 Autoradiografie (lumigrafie) na RTG film
94 199 Amplifikace metodou PCR
94 211 Dlouhodoba kultivace bunék riznych tkani z prenatalni ¢i postnatalni faze
vyvoje pro biochemické, molekularné genetické ¢i imunogenetické vysetieni
94 213 Zmrazeni bunéénych linii gamet a embryi a jejich kryokonzervace
94 215 Dot blotting DNA
97 111 Separace séra nebo plazmy
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Priloha ¢. 3 SMO-FTN-370-01-2011 Laboratorni pfirucka Oddéleni Iekarské genetiky

Prehled provadénych vysSetreni na OLG FTNsP Praha 4 - Kré

SOP - cytogeneticka laborator

VySetfeni karyotypu z periferni a fetalni krve SOP 01
VySetfeni karyotypu z plodové vody SOP 02
VySetfeni karyotypu z choriovych klku a jinych solidnich tkani SOP 03
VySetfeni FISH SOP 04
VysSetfeni mFISH SOP 05
VySetfeni ziskanych chromozomalnich aberaci z periferni krve SOP 06

SOP - molekularné geneticka laborator

Izolace DNA SOP 11
Detekce nejCastéjSich aneuploidii SOP 12
PCR analyza FMR 1 genu (oblast FRAX-A, FRAX-E) SOP 13
PCR analyza SMA SOP 14

Multiplex PCR analyza k detekci deleci v dystrofinovém genu

na chromozomu Xp21 SOP 15
Metoda MLPA SOP 16
Multiplex PCR analyza k detekci mikrodeleci na chromozomu Y SOP 17
Multiplex PCR analyza k detekci mutaci na CFTR genu SOP 18
PCR analyza s restrikénim Stépenim k detekci Leidenské mutace SOP 19
G1691A v genu pro FV

PCR analyza s restrik&nim Stépenim k detekci mutace G20210A v genu SOP 20
pro protrombin

PCR analyza s restrikCnim Stépenim k detekci mutace A1298C a C677T SOP 21

v genu pro MTHFR
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