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A-1 Predmluva

Vazené kolegyné, vazeni kolegove,

predkladame Vam Laboratorni prirucku Oddéleni lekarské genetiky-laborator Fakultni Thomayerovy nemocnice (FTN) obsahujici
nabidku sluzeb, které poskytujeme v oblasti laboratorni mediciny. Laboratorni pfirucka je uréena lékarim a zdravotnim sestram, pro

ktere nase laborator zajiStuje laboratorni vySetreni, i vSem ostatnim, ktefi maji zajem o dalsi informace.

Laboratorni prirucka je pripravena v souladu s normou ISO 15189. Doufame, ze Vam nasSe prirucka prinese vSechny potrebné

informace pro vzajemnou spolupraci.

Mgr. Jana Tajtlovad, RNDr. Rendta Kejkrulovad

A-2 Uvod

Laboratorni prirucka poskytuje potfebné informace z preanalytické a postanalytické faze i z vlastniho laboratorniho vysetreni, které
jsou nezbytné pro dosazeni spravného vysledku vysetreni a jeho vyhodnoceni. Laboratorni prirucka je soucasti fizené dokumentace
laboratore, je pravidelné aktualizovana a Zadatellm o vySetfeni je dostupna na intranetu FTN (viz ndvody a prirucky laboratore) a na
internetu www.ftn.cz. Soubor laboratornich vysetfeni je vytvoren a inovovan podle pozadavku zakaznikl (lékarti a zdravotnickych

zarizeni) s prihlédnutim k odbornému vyvoji v oblastech klinické genetiky.

B - Informace o laborato¥i

B-1 Identifikace laboratore a dulezité udaje

Kontaktni udaje
Nazev organizace Fakultni Thomayerova nemocnice
Identifikaéni udaje IC: 00064190
Typ organizace Statni prispévkova organizace
Statutarni zastupce organizace | doc. MUDr. Zdenék Benes, CSc.
Adresa Videnska 800, Praha 4 - Kr¢, 140 59
Nazev laboratore Oddéleni lekarske genetiky - laborator
Identifikaéni udaje ICP; 04005337
Adresa Videnska 800, Praha 4 - Kr¢, 140 59
Umisténi Pavilon U (suterén)
Predmét cinnosti Laboratorni vysetreni v klinické genetice
Okruh pulsobnosti laboratore pro akutni a neakutni Llzkovou péci, pro ambulantni zafizeni
Primar OLG Prim. MUDr. Martina Langova, Ph.D.
Kontakt tel.261083760; e-mail:
Vedouci laboratore Mgr. Jana Tajtlova
Kontakt tel. 261083619; e-mail:
Vedouci laborantka Martina Konradova



http://www.ftn.cz/
mailto:jana.tajtlova@ftn.cz
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Kontakt tel. 261083707; e-mail:

Po - Ct 7:00 - 15:00
Pa 7:00 - 13:00

Provozni doba

B-2 Zakladni informace o laboratofri

Oddéleni lekarské genetiky (OLG) je samostatnou organiza¢ni slozkou Fakultni Thomayerovy nemocnice (dale jen FTN) a soucasné je

zafazeno do Useku laboratornich metod FTN v Praze 4 - Kr&. Oddéleni lékaFské genetiky je tvofeno ambulanci a laboratofi.

Ambulance poskytuje genetické konzultace jedinclim a rodindm s podezfenim na genetickou poruchu (vrozené chromozomové
vady, monogenni a multifaktorialni choroby, vrozené vyvojové vady, dédicna onkologicka a neurologicka onemocnéni a dalsi).
Zajistuje péci o téhotné zeny se zvySenym rizikem genetické vady plodu a geneticka vysetfeni u pard s poruchou reprodukce.

Ambulance zajistuje odbéry pro Oddéleni lekarske genetiky-laborator. Tyto odbéry provadi ambulantni sestra nebo lekar.

Laborator provadi cytogeneticka vysetreni, tzn. prenatalni a postnatalni (kultivace bunék z periferni krve, plodové vody, choriovych
klku, produktl koncepce a jinych tkani) detekci strukturnich a pocetnich zmén chromozomu, molekularné cytogeneticka vysetreni,
tzn. FISH, array CGH, a molekularné geneticka vysetfeni izolace DNA z periferni krve, amniovych bunék, choriovych klkd, stéru
bukalni sliznice, produktt koncepce a bunék solidnich tkani a naslednou diagnostiku dédi¢nych onemocnéni, pfipadné rychlou

prenatalni diagnostiku chromozomovych vad.

Soucasti Oddéleni lekarske genetiky je také Stredisko specialni zdravotni péce o osoby ozarené pri radiacnich nehodach, které
zabezpecuje provedeni a vyhodnoceni cytogenetickych vysetreni lymfocytl periferni krve ozarenych osob a urceni ekvivalentu
celotéloveé davky ionizujiciho zareni.

K Oddéleni lekarske genetiky FTN patfi detasované pracovisté ve Fakultni nemocnici Bulovka.

Ochrana osobnich udaju (GDPR - General Data Protection Regulation) pfedstavuje pravni rdmec ochrany osobnich udaji (jméno,
rodné Cislo, pohlavi atd) platny na celéem uzemi Evropské unie. OLG se zavazuje, ze zpracovava osobni udaje pouze v rozsahu

nezbytném pro ucel vysetfeni. Osobni data jsou maximalné zabezpecena tak, aby nemohla byt zneuzita/znicena treti stranou.

B-3 Zaméreni laboratore

Oddéleni lékarské genetiky-laborator provadi vysetfeni cytogeneticka, molekularné cytogeneticka a molekularné geneticka pro
potreby Fakultni Thomayerovy nemocnice i externich zdravotnickych zarizeni (ZZ). Provoz je zajistén od pondéli do ¢tvrtka od 7:00
do 15:00 a v patek jen do 13:00.

B-4 Uroven a stav akreditace pracovisté

Laborator je vedena v Registru klinickych laboratofi a spliuje zakladni technické a personalni pozadavky pro vstup do tohoto
registru. Oddéleni [ékaFské genetiky-laboratof je akreditovana Ceskym institutem pro akreditaci o. p. s. (CIA) na zékladé posouzeni
splnéni akreditaénich pozadavk(l danych normou €SN EN ISO 15189. Laboratof plni podminky systému managementu kvality ve
shodé s pozadavky uvedenymi v normé ISO 9001:2008 s prihlednutim doporuceni v normé ISO 15189. Oddéleni lekarske genetiky-

laborator se pravidelné ucastni externino hodnoceni kvality jednotlivych metod. https.//www.ftn.cz/laborator-lekarske-genetiky-

1164/

Oddéleni lékaFské genetiky ma Ministerstvem zdravotnictvi CR udélenou akreditaci k uskute¢fiovani specializaéniho vzdélavaciho
programu Il. typu v oboru ,Lékafska genetika" a dale akreditaci k uskutecnovani specializacniho vzdélavaciho programu
v oboru ,Odborny pracovnik v laboratornich metodach a v pripravé Lléc¢ivych prfipravki - Klinicka genetika®.

https../www.ftn.cz/informace-o-pregradualnim-a-postgradualnim-vzdelavani-1113/

B-5 Organizace laboratore, jeji vnitfni élenéni, vybaveni a obsazeni


https://www.ftn.cz/laborator-lekarske-genetiky-1164/
https://www.ftn.cz/laborator-lekarske-genetiky-1164/
https://www.ftn.cz/informace-o-pregradualnim-a-postgradualnim-vzdelavani-1113/
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Laborator ma v souladu se svym pristrojovym vybavenim a odbornymi moznostmi stanoven soubor metod laboratornich vysetreni,
ktery mlze realizovat. Persondlni obsazeni zaméstnancl laboratofe i ambulance spliuje svym vzdélanim podminky odborné

zpUsobilosti (Spolecnost lékafské genetiky a genomiky CSL JEP). Organizaéni struktura laboratofe viz SMO-370-04.

B-6 Spektrum nabizenych sluzeb

Laborator poskytuje

- specializovana cytogeneticka, molekularné cytogeneticka a molekularné geneticka vysetreni z primarnich material (periferni
a fetalni krev, plodova voda, choriove klky, stér bukalni sliznice, produkty koncepce a jiné solidni tkané),
+ konzultacni sluzby v oblasti klinické genetiky,

- bezpecny a zajistény pristup k datim a jejich vhodné zpracovani.

V laboratori je téz mozné provest pouze izolaci DNA a zprostredkovat vysetreni provadén ve specializovanych centrech molekularni
genetiky. Prehled provadénych vysetreni je uveden v priloze LP a na intranetu FTN

https://ftncz.sharepoint.com/n_lp/komplement/Pehled%20laboratornch220vyeten%20provdnch%20ve%20F TN/Forms/Allltems.aspx?

viewpath=2%2Fn2%5Flp22FkRomplementZ2FPehledZ%20laboratornch20ovyeten20provdnch20ove20F TN 2FForms22FAllItemsZ2Easpx.

C - Manual pro odbéry primarnich vzorku

V této ¢asti Laboratorni prirucky jsou uvedeny pozadavky a pokyny pro odbér zpracovavanych biologickych materialt (doporucené
odbéroveé nadoby, minimalni odebirané mnozstvi, pozadavky na transport, popr. zvlastni nacasovani odbéru). Informace jsou uréené
nejen pro pracovniky laboratore, ale téz pro pracovniky odpovédné za odbéry primarnich vzorkl. Pracovnik odebirajici primarni

vzorky vzdy ruci za jejich odbér a nasledny transport.

C-1 Zakladni informace
Klinické informace

Chromozomoveé vysetreni periferni nebo fetdlni krve se provadi z délicich se bunék T-lymfocytt, pficemz jejich déleni se stimuluje
rostlinnym lektinem phytohaemagglutininem. Odbér nelze provést pacientovi po infuzi (zejm. u novorozencul) ¢i po transfuzi (vysledny

karyotyp darce krve).

Odbér plodové vody (AMC) nebo choriovych klkt (CVS) se provadi pfi pozadavku na prenatalni chromozomové vysetreni nebo
k vylouceni monogennich chorob plodu. Vysetreni je indikovano predevsim v pripadé pozitivniho vysledku téhotenského screeningu,
pozitivniho ultrazvukového nalezu v téhotenstvi, v pfipadé nosi¢stvi chromozomové aberace nebo monogennich chorob rodi¢u.

Vysetreni jsou invazivni, proto musi byt uveden jasny davod k jejich provedeni.

Prijlem materialu probiha v prijmove casti laboratore OLG v pavilonu U, suterén. Prijem materialu do laboratore provede pracovnik
laboratore. Material musi byt dodavan v odbérovych nadobkach na jedno pouziti. Pracovnik laboratore, ktery prevzal biologicky
material a zadanku, provede kontrolu kvality biologického materiadlu (vhodnost nadoby a jeji identifikaci, mnozstvi biologického

materialu a jeho vzhled) a kontrolu zadanky (z hlediska kompletnosti udajd).
C-2 Zadanky

Pro navstévu ambulance OLG je vyhodou doporuceni od osetrfujiciho lekare (obvodni lékar, gynekolog, internista, pediatr, neurolog

apod.). Kazdy vzorek doruceny do laboratofe musi byt doprovazen zadankou (papirova zadanka/e zadanka; dale jen zadanka).

Pro geneticke vysetreni je nutny informovany souhlas pacienta (viz www.ftn.cz/zadanky-a-laboratorni-prirucka-733), U odbéru (AMC,

CVS, produktu koncepce,) je nutny informovany souhlas s timto odbérem (pacientka podepisuje na ambulanci pfi geneticke


https://olg.ftn.cz/dokumenty/3c8ee362-5474-4978-8851-621bed1682a6/detail
https://ftncz.sharepoint.com/n_lp/komplement/Pehled%20laboratornch%20vyeten%20provdnch%20ve%20FTN/Forms/AllItems.aspx?viewpath=%2Fn%5Flp%2Fkomplement%2FPehled%20laboratornch%20vyeten%20provdnch%20ve%20FTN%2FForms%2FAllItems%2Easpx
https://ftncz.sharepoint.com/n_lp/komplement/Pehled%20laboratornch%20vyeten%20provdnch%20ve%20FTN/Forms/AllItems.aspx?viewpath=%2Fn%5Flp%2Fkomplement%2FPehled%20laboratornch%20vyeten%20provdnch%20ve%20FTN%2FForms%2FAllItems%2Easpx
http://www.ftn.cz/zadanky-a-laboratorni-prirucka-733
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konzultaci). Pacient je s diivodem vySetreni, postupem a dalSimi alternativami seznamen na ambulanci OLG pri genetickeé konzultaci,

ktera predchazi laboratornimu vysetreni.

C-3 Pozadavky na urgentni vysetreni

Pri pozadavku urgentnich vysetfeni se pouzivaji zadanky na rutinni vysetreni, které jsou vSak vyrazné oznaceny jako STATIM.
Odebrany material musi byt v co nejkratSim intervalu dorucen do laboratore. Vzorek je po zpracovani zhodnocen prednostne.
VSechna cytogeneticka vysetreni plodové vody a choriovych klkd, vySetfeni karyotypu z fetalni krve a molekularné genetické
vysetreni nejcastéjSich aneuploidii chromozomu z plodove vody a choriovych klkl jsou povahy STATIM (neni nutné oznacovat na
zadance). Ostatni STATIM vysSetfeni je nutné na zadance oznacit. Vysledky téchto vysetfeni jsou uvolhovany a sdélovany indikujicimu

lékari ihned po zhodnoceni.

C-4 Dodatecna indikace

V pripadé potreby doplnéni néktereho vysetreni je mozneé uplatnit pozadavek na dodatecné vysetreni, a to na zakladé telefonického,
ustniho ¢i pisemného objednani lekarem, pokud je v laboratofi material a je vhodny ke zpracovani (s ohledem na stabilitu a mnozstvi
materialu). V takovem pripadé je pozadované vysetreni a identifikace zadatele doplnéna do ptvodni zadanky nebo je vyzadana nova

zadanka v pripadé, ze dodatecna indikace byla pozadovana v jiném roce nez byl rok odbéru.

Pokud v pribéhu realizace vysetfeni vlivem nepredvidanych okolnosti neni mozné néktery z pozadavku lékare/Zzadatele splnit (napf:
provozni diivody — personalni obsazeni, materidlové vybaveni apod.), VS odborny pracovnik informuje lékafe/Zadatele a domluvi
zpUusob feseni. V pfipadé, Ze se laboratof odchyli od smlouvy uzaviené se zdravotnimi pojistovnami nebo s dodavateli, jsou ucastnici
o této skutec¢nosti informovani.

C-5 Pouzivany odbérovy systém

Vzorky biologického materialu se dodavaji do laboratore ve sterilnich odbérovych nadobach nebo zkumavkach na jedno pouziti.
Doporucené odbérove systemy:

plodova voda - odbér do 3 sterilnich zkumavek bez konzervacnich latek a paralelni odbér periferni krve nebo bukalni sliznice matky

plodu

periferni a fetalni krev - (molekuldrné) cytogenetické (chromozomové) vysetreni - zkumavky Vacuette se zelenym uzavérem (napln Li-

heparin)

molekuldrnée geneticke vysetreni — zkumavky Vacuette s fialovym uzavérem (napln K3EDTA)

o

stér z bukani sliznice - molekuldrné genetické vysetreni — odbérova nadoba na sucho

choriové klky - cytogenetické a molekularné genetické vysetreni - odbérova nadoba s 0,9% sterilnim roztokem NacCl, a paralelni

odbér periferni krve nebo bukalni sliznice matky plodu

produkty koncepce - cytogenetické a molekuldrné geneticke vysetreni - odbérova nadoba s 0,9% sterilnim roztokem NaCl a paralelni

odbér periferni krve nebo bukalni sliznice matky plodu

Pfi odbéru je vzdy nutné odbérové nadobky vhodné oznacit (v rdmci indikace z FTN by mél mit vzorek laboratorni stitek s ¢arovym

kodem pacienta, pokud tomu tak neni, postupuje se dle kapitoly C-7. U vzorkii dodavanych z jinych pracovist by odbérové
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nadobky mély byt oznaceny alespon jménem a prijmenim a Cislem pojisténce (pfip. datum narozeni). Je dilezité dat pozor na

zaménu biologického materialu.
C-6 Priprava pacienta pred vysetfenim

Odbeér periferni krve pro cytogenetické a molekularné genetické vysetreni a stér bukalni sliznice nevyzaduje zadnou specialni
pfipravu pacienta. Odbér plodové vody, fetalni krve, choriovych kikd, produktl koncepce a jinych solidnich tkani se provadi na

gynekologickém pracovisti. Laborator neprovadi odbéry vzorkd, pouze zpracovava dodané vzorky.

C-7 Identifikace pacienta na zadance a oznaceni vzorku

V laboratori jsou prijimany pouze radné vyplnéné zadanky a radné oznacené vzorky biologickeého materialu.
Vzorek musi byt jednoznacné identifikovan minimalné témito udaji:

* pfijmeni a jméno pacienta

- Cislo pojisténce (nebo alespon datum narozeni).
Zadanka musi obsahovat minimalné tyto povinné udaje:

« jednoznacna identifikace pacienta (prijmeni, jmeéno, data narozeni, pohlavi, Cislo pojisténce)

- jednoznacna identifikace odesilajiciho lekare (v pripadé papirove zadanky razitko a podpis lékare)

- zakladni diagnoza podle MKN-10

- identifikace zdravotni pojistovny

+ druh primarniho vzorku

+ pozadované laboratorni vysetreni

+ oznaceni statimového vysetreni zaskrtnutim ,STATIM*

+ oznaceni, zda uchovavat izolovanou DNA a primarni vzorek ¢i ne

- klinicky relevantni informace o pacientovi a daném pozadavku pro ucely provedeni laboratorniho vysetreni a interpretace
vysledkl

- datum a identifikace mista (pracovisté) odbéru primarniho vzorku
U pacientu 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 lékar). Pracovnik, ktery pfijima primarni vzorek, provede kontrolu shody udaji na

vzorku a zadance PSP-370-08.

Soucasné se zapiSe na papirovou zadanku datum a ¢as prijmu vzorku do laboratore, véetné parafy pracovnika prijimajiciho vzorek, U
elektronického prijmu je datum a ¢as zaznamenavan ve chvili nacteni ¢arového kodu vzorku do LIS nebo zapsanim rodného cisla
pacienta; Kazdy pracovnik ma v LIS jednoznacnou identifikaci. Pokud zadanka nespliuje pozadované nalezitosti (jako je napf. Cislo
pojisténce, datum odbéru vzorku apod.), pracovnik na prijmu posoudi, zda lze chybéjici udaje doplnit na zakladé napr. telefonicke Ci
osobni konzultace s zadatelem. Pokud ano, tak doty¢ny pracovnik zajisti doplnéni chybéjicich udaji do zadanky od zadatele nebo je
doplni sam a potvrdi podpisem, popr. parafou. (v pripadé e zadanky, telefonicky ziskane informace pracovnik OLG zapise do mema
zadanky). Pfijem a zpracovani vzorka ke STATIM vysetfeni se fidi stejnymi pravidly, avSak analyza probiha prednostné.

C-8 Odbér vzorku

Laborator neprovadi odbéry primarnich vzorku, pouze zpracovava dodany biologicky material.
Odbér plodové vody - amniocentéza

Odbeér provadi lékar gynekolog punkci pres sténu brisni pod kontrolou ultrazvuku za sterilnich podminek.


https://olg.ftn.cz/dokumenty/475f96a5-b095-4872-8e43-38f7882fbf97/detail
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Pri standardnim odbéru je odsato cca 20-30 ml plodove vody, tj. pouze 5 % celkového mnozstvi plodoveé vody, které je rozdéleno do

3 sterilnich, fadné oznacenych zkumavek (viz kap. C-7).
Odbér periferni krve

Krev se nejcastéji odebira z periferni zily v loketni jamce. Misto vpichu se dezinfikuje dezinfekénim prostredkem bez obsahu jodu,
ktery by mohl byt pric¢inou neuspésné kultivace. Pro cytogenetické a molekularné cytogeneticke vysetreni se pouziva zkumavka se
zelenym uzavérem (Li-heparin) a pro molekularné genetické vysetfeni zkumavka s fialovym uzavérem (K3EDTA). Bezprostredné po
odbeéru je nutné odbérovou nadobku s krvi protfepat, aby se zabranilo tvorbé srazenin.

Odbér choriovych klka

Odbér choriovych klkt provadi lékar gynekolog punkci pres sténu bfisni pod kontrolou ultrazvuku za sterilnich podminek. Choriové
klky jsou pres jehlu aspirovany do sterilni zkumavky a nasledné proplachnuty 0,9% roztokem NaCl. Minimalni mnozstvi odebranych

choriovych klkt je 15 mg.
Odbér produktii koncepce a jinych solidnich tkani

Odbér produktt koncepce provadi lékaf gynekolog (popf. jiny lékar u ostatnich solidnich tkani). Sterilné odebrany vzorek tkané je
odebiran do sterilni, fadné oznacené odbérové nadobky s kultivacnim meédiem (na vyzadani v laboratori) nebo 0,9% sterilnim

roztokem NaCl ke dlouhodobeé kultivaci. Nejcastéji se odebira stehenni nebo hyzdovy sval o velikosti cca 5 x 5 mm.
Odbér bukalni sliznice

Bukalni sliznice se odebira z dutiny ustni pomoci sterilni &téticky. Je nutné Usta vytfit velmi dikladné, ale neni tieba tlacit. Usta musi
byt pred odbérem vyplachnuta a je vhodné alespon hodinu pred odbérem nic nejist (neni to vSak nutna podminka). Tento odbér je

vhodny jen pro molekularné genetické vysetieni. Stéticka s bukalni sliznici se uchovava na sucho (zadny roztok).

C-9 Mnozstvi vzorku

Doporuc¢ena mnozstvi odebiraného materialu je uvedeno v nasleduijici tabulce:

Druh materialu Doporu¢ené mnozstvi
Periferni krev pro CG vysetreni min. 2 ml
Periferni krev pro CG vysetreni - novorozenci min. 1 ml
Periferni krev pro MG vySetreni min. 2-3 ml
Periferni krev pro MG vysetreni — banking DNA, vysetreni provedené mimo FTN, mutace JAK2, CAL min. 6 ml
Periferni krev pro MG vysSetreni — novorozenci min. 1 ml
Fetalni krev pro CG vysetreni min. 2 ml
Plodova voda 20-30 mlL
Choriové klky 15 mg
Produkty koncepce a dalsi solidni tkané 5x5mm
Bukalni sliznice nelze stanovit

C-10 Likvidace pouzitych odbérovych materialti

Veskery material pouzity pri odbéru primarnich vzorkd (bunicité ctverce, rukavice) je povazovan za potencionalné infekéni, proto je
likvidovan v souladu se smérnici SM-TN-55, kterd ma celonemocniéni plsobnost. Plna krev, nevyuzita tkan jsou odkladany do

sbérnych nadob a likvidovany jako potencionalné infekéni material. Plodova voda a stér bukalni sliznice jsou zpracovany beze zbytku.
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C-11 Nezbytné operace se vzorkem, stabilita

Po odebrani primarnich vzorkd a jejich radném oznaceni (min. pfijmenim a Cislem pojisténce nebo rokem narozeni) jsou odbérové
nadoby dopraveny do laboratore ke zpracovani. Vzorky odebrané mimo OLG jsou transportovany do laboratore v co nejkratsi dobé.
Pfi transportu je nutné zabranit zmrznuti nebo prehrati vzorku (+2 az +21 °C), aby se zachovala zivotaschopnost bunék. Material je do
laboratofe doprovazen fadné vyplnénou zadankou. V prlbéhu zpracovani je materidl uchovavan podle podminek uvedenych
v jednotlivych standardnich operacnich postupech pro vySetfeni. S materidlem je zachazeno v souladu s bezpecnosti prace a

ochrany zdravi pracovnika.
Cytogeneticka vysetreni

Odebrany vzorek periferni krve musi byt zpracovan nejpozdéji do 3 dnti po odbéru, v pripadé plodovée vody, choriovych klkl a jinych
solidnich tkani do 24 hodin. Vzorek se po tuto dobu uchovava v chladnicce pri teploté +2 az +8 °C. Vzorek periferni Ci fetalni krve, ktery
je zpracovavan na cytogeneticke vysetreni, je po zalozeni kultivace skladovan v chladnicce minimalné do doby kontroly mitoz pri
teploté +2 az +8 °C. Nevyuzita bunécna suspenze je uchovana minimalné po dobu vydani vysledku a skladovana v mrazaku pri

teploté -15 °C az -25 °C. Plodova voda a choriove klky jsou zpracovany beze zbytku.
Molekuldrne geneticka vysetreni

Odebrany vzorek periferni krve musi byt zpracovan nejpozdéji do 14 dnd po odbéru, v pfipadé plodove vody, choriovych Kklkd, jinych
solidnich tkani a vzorku bukalni sliznice do 3 dnU. Periferni krev na separaci granulocytti se musi zpracovat do 24 hodin (do separace
je odebrana krev uchovana pri laboratorni teploté, nesmi do chladnicky). Do zpracovani je periferni krev, vzorek bukalni sliznice,
amniocyty z plodové vody, choriové klky a tkan uchovana v chladni¢ce +2 az +8 °C)). Izolovana DNA pro molekularné genetické
vySetreni je skladovana (se souhlasem pacienta) pri teploté +2 °C az -25 "C. Primarni vzorek (periferni krev) je uchovavan v mrazicim

boxu (pfi -15 °C az -25 "C.) maximalné po dobu 1 roku.

Pokud pacient zada likvidaci DNA po vysSetfeni (uvedeno na souhlasu s vySetfenim a na zadance), DNA se poté likviduje jako

biologicky odpad. Zaznam o likvidaci je proveden v LIS (STAPRO).

C-12 Zakladni informace k bezpecénosti pri praci se vzorky

Obecné zasady strategie bezpecnosti prace s biologickym materidlem jsou obsazeny ve Vyhlasce Ministerstva zdravotnictvi ¢.
306/2012 Sb., kterou se upravuji podminky predchazeni vzniku a Sifeni infekénich onemocnéni a hygienické pozadavky na provoz

zdravotnickych zafizeni a ustavll socialni péce, dale v RD-TN-07 a v internich odbornych smérnicich OLG.

Na zakladé této vyhlasky a dalSich souvisejicich smérnic byly stanoveny tyto zasady pro bezpecnost prace s biologickym

materialem:

- kazdy vzorek krve je nutné povazovat za potencionalné infekéni,

- zadanky ani vnégjsi strana zkumavky nesmi byt kontaminovany biologickym materialem - toto je divodem k odmitnuti vzorku,

- vzorky od pacientl s jiz diagnostikovanym prenosnym virovym onemocnénim &i multirezistentni nozokomialni nakazou maji
byt viditelné oznaceny

+ vzorky jsou prepravovany v uzavienych odbérovych nadobach, ktereé jsou vlozeny do stojanku nebo prepravniho kontejneru
tak, aby béhem prepravy vzorku do laboratore nemohlo dojit k rozliti, potfisnéni biologickym materialem nebo jinému

znehodnoceni vzorku. OLG a vSechny spolupracujici subjekty jsou povinny tyto pokyny uplatnovat v plném rozsahu.

C-13 Informace k dopravé vzorku

Vzorek je treba dopravit do laboratore v co nejkratsi dobé, nejpozdéji do 24-48 hodin podle druhu materialu (viz C-11) spolu s radné
vyplnénou zadankou. Za zajisténi transportu a bezpecnosti prepravy (vhodny zplsob baleni a oznaceni) vzdy odpovida lékaf

pozadujici vySetreni. Pokud nelze bezprostfedné po odbéru dopravit vzorek do laboratore, je nutné uchovat ho v chladnicce pri
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teploté +2 az +8 °C. Vyjimku tvori odbér periferni krve, ktery je urcen na separaci granululocytd, ten musi byt uchovan pri laboratorni

teplote.

Vzorek musi byt Setrné (nebezpeci mechanického poskozeni) dopraven do laboratore. Dale je nutné zabranit zmrznuti nebo prehrati
vzorku z dlivodu zachovani schopnosti kultivace a rastu bunék in vitro, tj. udrzet teplotu vzorku béhem transportu v rozmezi +4 °C az
+25 °C. Pfi transportu do laboratofe je vhodné pouzivat tepelné izolovanou transportni nadobu. Zadanky musi byt umistény
v samostatném obalu, napr. v igelitovem 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 vzorkUl je zajistén svozovou sluzbou zadatele v pracovni dny po telefonické domluvé.

D - Preanalytické procesy v laboratofi

D-1 Prijem zadanek a vzorkl

Kazdy material, ktery je pfijiman do laboratore, musi byt jednozna¢né oznacen a doprovazen fadné vyplnénou zadankou se
shodnymi udaji. Nezbytnou identifikaci biologickeho materialu pred pridélenim laboratorniho cCisla je minimalné prijmeni a jméno
pacienta a Cislo pojisténce (nebo datum narozeni), jinak je nutné material odmitnout. Pokud je nadoba s biologickym materialem
oznacena pouze prijmenim pacienta, laborator ji mize prijmout za predpokladu, Ze je jednoznacné pripojena k zadance s kompletni

identifikaci pacienta (pfilepenim, v uzavieném obalu apod.).

Laboratorni Cislo je pfifazovano nezaménitelné kazdému vzorku podle internich pravidel laboratore. Vzdy je zajisSténa dohledatelnost
veskerych informaci souvisejicich s prijmem vzorku. Podrobné informace o moznosti odmitnuti vzorkl jsou uvedeny v kap. D-2

Kritéria prijeti nebo odmitnuti vadnych (koliznich) primdrnich vzorku a D-3 Postupy pfi nesprdvné identifikaci vzorku a Zadanky.

D-2 Kritéria pro prijeti nebo odmitnuti vadnych (koliznich) primarnich vzorkt

Vzorek lze odmitnout, pokud:

- identifikace pacienta je nedostatecna, tzn. nelze zarucit shodu mezi primarnim vzorkem a zadankou (chybéjici ¢i neshodna
identifikace na odbérové nadobé nebo zadance, zaména vzorkl), pricemz jako dostate¢na identifikace se rozumi minimalné
prijmeni a jméno pacienta a Cislo pojisténce nebo datum narozeni,

+ zadanka nebo odbérova nadoba je znecisténa biologickym materialem,

« je porusena celistvost odbérove nadobky.

Pokud kvalita pfijatého primarniho vzorku je nevyhovuijici (nedostate&ny objem, nevhodny transport & odbér)a VS odborny pracovnik
presto rozhodne o prijeti tohoto vzorku (z dlivodu tézko dostupného materialu), je tato skute¢nost zapsana do LIS a Knihy neshod pri

pfijmu vzorku (Z-370-09) a dale je uvedena na vysledkovém listu.

Po kontrole shodnosti vSech udaju je vzorek prijat k laboratornimu vysetfeni. Zaznam o pfijmu vzorku do laboratore se fridi
PSP-370-08. Soucasné je zapsan datum a Cas prijmu vzorku do laboratore na zadanku, véetné parafy pracovnika prijimajiciho vzorek
(v pfipadé papirové zadanky, u elektronického prijmu je datum a ¢as zaznamenavan ve chvili nacteni ¢arového kodu vzorku nebo
zapsani rodného Cisla pacienta; kazdy pracovnik ma jednoznacnou identifikaci v LIS). Pokud Zadanka nesplhuje pozadované
nalezitosti (jako je napr. Cislo pojisténce, datum odbéru vzorku apod.), pracovnik na prijmu posoudi, zda lze chybéjici udaje doplnit na
zakladé napr. telefonické ¢i osobni konzultace s zadatelem. Pokud ano, tak dotyény pracovnik zajisti doplnéni chybéjicich udajt do

zaddanky od zadatele nebo je doplni sam a potvrdi podpisem, popr. parafou. (v pripadé e zadanky, telefonicky ziskané informace
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pracovnik OLG zapise do mema zadanky). Prijem a zpracovani vzorkl ke STATIM vysSetfeni se fidi stejnymi pravidly, avsak analyza

probiha prednostnée.

D-3 Postupy pfi nespravné identifikaci vzorku nebo zadanky

Jedna-Lli se o neshodu dodaného materialu se zadankou, situace se bezprostredné resi se zadatelem o vySetreni. Neshoda se zapise
do Knihy neshod pri prijmu vzorki (Z-370-09) a LIS nasledné je tato skutecnost uvedena i na vysledkovem listu. Pokud nelze pri
nedostatecné identifikaci pacienta zarucit shodu mezi biologickym materidlem a zddankou, je odesilajici lékar informovan o

odmitnuti vzorku (zapsano do neshod v https:/olg.ftn.cz/pozadavky). V pripadé neoznacene odbérové nadoby s biologickym

materialem je odesilajici lekar informovan o odmitnuti vzorku, vzorek je zlikvidovan a lékar je pozadan o novy vzorek. Pokud je do
laboratore dodan biologicky material bez zadanky, popf. udaje na zadance nejsou Citelné, je odesilajici lekar pozadan o dodani
zadanky a biologicky material je po tu dobu uschovan v chladni¢ce nebo pri laboratorni teploté dle druhu pozadovaného vysetreni.
V pripadé tézko dostupného materialu se vzorek zaCne zpracovavat, ale vysledky nejsou uvolnény, dokud lékar nebo osoba

odebirajici material neprevezme odpovédnost za doplnéni chybéjicich udajd.
E - Vydavani vysledkl a komunikace s laboratori

E-1 Hlaseni vysledku v kritickych intervalech

Na cytogeneticka a molekularné geneticka vysetreni se kritickeé intervaly nevztahuiji. Vysledkem vysSetreni je slovni hodnoceni -
pozitivni/negativni hodnoceni vzorku nebo vyjadfeni doporuc¢enym nazvoslovim mezinarodni nomenklatury ISCN. V pfipadé

patologickych (pozitivnich) nalezl je informovan indikujici lékar, ktery dale komunikuje s pacientem.
E-2 Informace o formach vydavani vysledkd, typech nalezt a laboratornich zprav a jejich

popis

Vysledky (vysledkove listy) jsou sdélovany a predavany (v tisténé podobé) indikujicimu lekari (zadateli o vysetreni). Vysledek uvolnuje
VS odborny pracovnik s atestaci/specializovanou zptsobilosti. Organtim &innym v trestnim fizeni je mozné poskytnout vysledky
pouze na zakladé pisemné zadosti. V tomto pripadé se vysledky nebo nalezy poskytuji v pisemné formeé prostrednictvim statutarniho

zastupce.

Telefonicke a elektronické predavani vysledkt - Laborator telefonicky ani elektronicky nepredava vysledky laboratornich vysetreni.
E-3 Vydavani vysledkt pfimo pacientim

Vysledky se sdéluji a predavaji pouze indikujicimu lékafri, popf. dalSim zdravotnickym pracovnikdim podilejicim se na oSetrovani
pacienta. Pacientim laborator vysledky nevydava, pokud by se zpravy z laboratore pacient dozadoval bez genetické konzultace,

laborator do vysledkovéeho listu doplni vétu - Vysledek je vhodné konzultovat s klinickym genetikem.

E-4 Opakovana a dodatec¢na vysetreni

V pripadé potreby doplnéni néktereho vysetreni je mozné uplatnit pozadavek na dodatecne vysetreni, a to na zakladé telefonickeho
¢i ustniho objednani lekarem, pokud je v laboratori material a je vhodny ke zpracovani (s ohledem na stabilitu a mnozstvi materialu).
V takovém pripadé je pozadované vysetreni a identifikace zadatele doplnéna do plvodni zadanky nebo je vyzadana nova zadanka.
Pri dodatecném vysetreni je nutny novy souhlas pacienta s vysSetfrenim DNA pouze pokud se jedna o novou diagnozu. Pokud je

potreba opakovat vysetfeni z divodu podezieni na nespravnost vysledku, je vySetfeni provedeno na naklady laboratore.
E-5 Zmény vysledkt a nalezt

V pripadé, Ze je nutné prepracovat vysledkovy list, postupuje opravnény pracovnik takto:
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Oprava identifikacni éasti

Opravou identifikace pacienta se rozumi oprava Cisla pojisténce, zména pojistovny a zména nebo vyznamna oprava prijmeni a jmeéna
pacienta pred vydanim vysledkového listu. Oprava identifikace (Cisla pojisténce nebo pfijmeni a jména) se provadi bud pfi zadavani
pozadavku, nebo v ramci oprav v LIS. Opravu identifikacni ¢asti pfi zadavani pozadavku je opravnén provadét kazdy zdravotnicky
pracovnik laboratore s pristupovymi pravy do LIS a informuje o dané opravé vedouciho laboratore. V ramci FTN je na odkazu na

sharepointu popsana zména udajl pacienta. Oprava / storno identifikace pacientu, vysledku, sledovani - Oprava / storno identifikace

pacientd, vysledku - VsSechny polozRy (sharepoint.com)

Oprava vysledkové casti

Opravou vysledkoveé casti se rozumi oprava (zména udajl) Ciselné nebo textoveé informace vysledkove casti jiz predaného
vysledkového listu. Pod pojem opravy nepatfi doplnéni (rozsifeni) textové informace k vysledkim! V pripadé, Ze laboratof zjisti
chybné vydany nalez, komunikuje s Zadatelem vedouci laboratofe. Zadateli o vysetieni (indikujicimu Lékafi) je dodan novy vysledkovy
list se spravnymi vysledky a komentarem, kde je uvedeno, ze se jednd o opraveny vysledkovy list. Zménény vysledek je

v elektronicke i tisténé formé jednoznacné oznacen.

O kazdé zméne vysledku se provede zdznam do formuldfe F-TN-14 https://olg.ftn.cz/agendy/neshody. V zdznamu musi byt

vyznaceno datum a jméno osoby, ktera zménu provedla. V indikovanych pfipadech, kdy zména mtze mit vliv na péci o pacienta, se
zména telefonicky ohlasi indikujicimu lékafi a nasleduje predani opraveného vysledkového listu. Plvodni i opraveny vysledkovy list

se uchovava u manazera kvality. Odpovédna osoba, kterd muze rozhodnout o stazeni vysledku, je vedouci laboratore.
Revize vysledkové casti

K tomuto kroku pfistupuje VS odborny pracovnik u vysledkovych zprav metod napi. NGS nebo array CGH v pfipadé, kdy doslo ke

zmeéné klasifikace (1-5) reportovaného nalezu.

E-6 Intervaly od dodani vzorku k vydani vysledku

Vzorky jsou zpracovavany prubézné podle pozadovaného vysetfeni v poradi, ve kterém jsou pfijimany do laboratore. Vzorky
oznacené STATIM jsou vyhodnoceny prednostné. Doba pozadovaného vysetfeni od pfijeti vzorku po vydani vysledkového listu (doba

odezvy) se lisi podle druhu vysetreni. Viz priloha ¢.1.

E-7 Konzultacni ¢cinnost laboratore

Informace v souvislosti s vysledky vysetfeni podava indikujicimu lékafi VS odborny pracovnik s atestaci/specializovanou

zpusobilosti. Kontaktni udaje jsou uvedeny v kapitole B-1.
E-8 Zpusob resSeni stiznosti

Reklamacni fizeni je zahajeno na zakladé pozadavku (stiznost, pripominka), predlozeného zastupcem oddéleni, pripadné pacientem
nebo jinou stranou. Stiznost a reklamaci tykajici se laboratore lze podat do 3 pracovnich dnl po obdrzeni sjednané sluzby (vysledkd
vysetreni). Pozadavky na reklamaci od zakaznika na laborator je opravnén prijmout kterykoli pracovnik laboratore, neni-li stiznost
primo uréena nebo adresovana vedeni laboratore. Drobnou pripominku k praci laboratore resi okamzité pracovnik, ktery stiznost
prijal. Tento typ stiznosti/pfipominky se nezaznamenava. Pripominku a jeji feSeni ohlasi vedoucimu laboratore, popf. zastupci
vedouciho laboratofe. Pfi poskytovani informaci dodrzuje pracovnik zasady mléenlivosti a davérnosti informaci. Vzdy je zavazné
postupovat s dostatecnou mirou vstricnosti. Evidence stiznosti/reklamaci a jejich Setreni zapisuji pracovnici laboratore do formulare
F-370-44 a po zapisu informuji prislusné vedouci pracovniky (primare, vedouciho laboratore, zastupce vedouciho laboratore, vedouci
laborantku), kteri budou stiznost/reklamaci resit. Reklamaci prfi nakupovani (neshodny produkt od dodavatele) fesi vedouci

laborantka, vedouci laboratore nebo jina povérena osoba. Veskeré pisemné stiznosti a stiznosti na pracovniky resi vedouci laboratore.
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nemocnice

Primar, vedouci laboratore, zastupce vedouciho laboratore nebo jiny povéreny pracovnik vedou reklamacni fizeni, projednavaji
pozadavky zadkaznika a rozhoduji o jejich opravnénosti. Pribéh reklamacniho fizeni konzultuji s ostatnimi zainteresovanymi
pracovniky. Termin vyrizeni stiznosti a reklamaci tykajicich se laboratore Oddéleni lékarské genetiky je stanoven na 7 pracovnich dnu.
V pripadé nemoznosti dodrzeni tohoto terminu je stézovatel informovan o dalsim postupu. O prliibéhu celého fizeni (véetné terminu
ukonceni) je veden zaznam ve formulari F-370-44 Zaznamy se poté uchovavaji v Knize stiznosti/reklamaci (Z-370-37), ktera je ulozena
u manazera kvality OLG SM-TN-27. Pokud dojde k situaci, kdy laborator je nucena vznést stiznost Ci pripominku na adresu dalSiho
subjektu, je nutno vyhotovit o dané udalosti pisemny zapis (formuldr F-370-44). Pracovnik, ktery vznasi stiznost nebo pripominku, je
povinen tuto skute¢nost oznamit vedoucim pracovnikim (primar, vedouci laboratore, zastupce vedouciho laboratore, vedouci

laborantka), kteri pripad dale resi. Zapis je nutno autorizovat a presné oznacit datem, pripadné casem udalosti.
E-9 Vydavani potreb laboratori

Laborator tuto sluzbu neprovadi.

F - Formulare OLG

1. Informovany souhlas pacienta s vySetfenim - https:/www.ftn.cz/zadanky-a-laboratorni-prirucka-733/

2. Negativni reverz

G - Pfilohy
Pocet priloh: 3

Priloha ¢.1 - Seznam doby odezvy u provadenych vysetreni

Priloha ¢. 2 - Seznam kodu vykazované zdravotnim pojistovnam

Priloha ¢. 3 - Seznam provadenych vysetreni
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