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Vazené kolegyné, vazeni kolegové, vsichni nasi klienti,

tato Laboratorni pfirucka Vam prindsi informace o Laboratofi molekuldrni diagnostiky a cytogenetiky a jejich
sluzbach pro Vas. Je uréena lékaflim, zdravotnim sestram a také pacientim. Byla vypracovana v souladu s
normou ISO 15189. Podle potreb klinické a laboratorni praxe budou jednotlivé informace v pfirucce pribéziné
aktualizovany, vydani nové verze Laboratorni ptirucky bude oznaceno datem Ucinnosti. Doufame, Ze v ni
naleznete vSe potrfebné pro nasi dobrou spolupraci.

RNDr. Dita Bednarova

Laborator molekuldrni diagnostiky a cytogenetiky
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1. UVODNi USTANOVENI

1.1. UCEL A ROZSAH PLATNOSTI

Cilem této ptirucky je informovat |ékare a Zadatele o laboratorni vySetfeni o tom, jaka vySetfeni Laborator
molekularni diagnostiky a cytogenetiky poskytuje, o podminkach spravného odbéru vzorkd, transportu
vzorkd do laboratore, o zplsobu vydavani vysledkl genetického vysetieni a zplsobu komunikace mezi
pacientem, |[ékafem a laboratofi. V této priru¢ce mohou pacienti i oSetfujici |ékafi nalézt potfebné informace
o indikovanych vysetrenich, odkazy na laboratorni Zadanky a informovany souhlas pacienta.

Pfirucka Laboratofe molekuldrni diagnostiky a cytogenetiky je soucasti fizené dokumentace Krajské
nemocnice T. Bati, a. s. Zlin.

Jeji aktualni verze je dostupna na webovych strankach http://www.kntb.cz/. Tisténa verze je k dispozici v
laboratofi.

1.2. ZAVAZNOST

Za zpracovani a aktualizaci této prirucky odpovida odborna vedouci Laboratofe molekularni diagnostiky a
cytogenetiky a je zavaznd pro vSechny pracovniky laboratofe LMDC. Vedouci laboratore je povinen zajistit
prokazatelné seznameni podrizenych pracovnik(i s obsahem této Laboratorni pfirucky.

1.3. DEFINICE, ZKRATKY, POJMY

DNA Deoxyribonukleova kyselina

FISH Fluorescencni in situ hybridizace

HLA Human Leucocyte Antigen (Hlavni histokompatibilni systém)
KNTB Krajska nemocnice T. Bati

LIMS-genetika Laboratorni informacni systém LMDC

LMDC Laboratof molekuldrni diagnostiky a cytogenetiky
NIS Nemocni¢ni informacni systém

NK Nukleova kyselina

OLM Oddéleni lIékarské mikrobiologie

RNA Ribonukleova kyselina

SVLS Spolecné vysettovaci a |é¢ebné slozky

1.4. SOUVISEJiCi DOKUMENTACE

01-F-01-2022-020 Z4danka na molekuldrné genetické vy3etteni
01-F-01-2022-067 Zadanka na cytogenetické a FISH vy$etieni
01-1S-21-2022-001 Informovany souhlas s genetickym laboratornim vySetfenim
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2. IDENTIFIKACE LABORATORE A DULEZITE UDAIJE

Laboratof molekularni diagnostiky a cytogenetiky spada personalné pod Oddéleni Iékafské mikrobiologie, a
to je soucasti SVLS — Spolecnych vySetfovacich a Iééebnych sloZzek komplementu Krajské nemocnice T. Bati,
a.s. Zlin.

Specifikace organizace

Nazev organizace Krajska nemocnice T. Bati, a. s.

Identifika¢ni Gdaje IC: 27661989, DIC: CZ27661989

Statutdrni zastupce organizace Ing. Jan Hrdy, pfedseda predstavenstva
Adresa Havlickovo nabrezi 600, 762 75 Zlin

Kontaktni udaje telefonni Ustredna: 577 551 111, www.kntb.cz

Specifikace pracovisté

Nazev pracovisté Laboratof molekuldrni diagnostiky a cytogenetiky
Adresa Havlickovo nabrezi 600, 762 75 Zlin
Laboratof — telefon, email 577 553 171, genetika.laborator@bnzlin.cz

klinicka oddéleni a ambulance v KNTB, Iékafi a zdravotnicka zafizeni ve

Okruh pusobnosti laboratore
uh pu ! Zlinském kraji

vySetfeni biologického materidlu v oblasti molekularni biologie a

Pfedmét Cinnosti .
cytogenetiky

Vedouci laboratore RNDr. Dita Bednarova, Dita.Bednarova@bnzlin.cz

Megr. Nikola Malinova, nikola.glosova@bnzlin.cz, Mgr. Dominik Vrba,
dominik.vrba@bnzlin.cz

Odborni pracovnici

Odborny garant RNDr. Dita Bednarova
Manazer kvality Mgr. Nikola Malinova
Webové stranky https://www.kntb.cz/oddeleni-molekularni-diagnostiky-a-cytogenetiky

2.1. UROVEN A STAV AKREDITACE PRACOVISTE

Akreditace dle 1ISO 15189:2013

Laborato¥ je akreditovana Ceskym institutem pro akreditaci, 0.p.s. podle CSN EN ISO 15189:2023 jako klinicka
laborator ¢. 8315. Laborator uplatiuje flexibilni ptistup k rozsahu akreditace.

2.2. ORGANIZACE LABORATORE, JEJi VNITRNi CLENENi, VYBAVENI A PERSONALNi OBSAZENi
Clenéni laboratore
Laboratot molekularni diagnostiky a cytogenetiky (LMDC) je ¢lenéna na dva Useky:

* Usek molekularni diagnostiky.

» Usek cytogenetiky a FISH.

Prostory pracovisté

Laborator se nachaziv 2. a 3. podlaZi 22. budovy ve stfedu aredlu KNTB.

Vysetfeni Laboratofe molekularni diagnostiky a cytogenetiky mohou indikovat |ékati s odbornosti Iékafska
genetika (208) a napf. hematologie (202), klinickd onkologie (402), alergologie a klinicka imunologie (207),
neurologie (209), vnitini Iékafstvi-interna (101), gastroenterologie (105), revmatologie (109), pneumologie a
ftizeologie (205), détské Iékarstvi (301), psychiatrie (305), gynekologie a porodnictvi (603), urologie (706),
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vseobecné praktické Iékarstvi (001). Odbornost indikujiciho |ékare je pfesné specifikovana pojistovnou pro
kazdé vysetreni.

2.3. PROVOZNIi DOBA

Provozni doba v nasi laboratofi: pondéli-patek

7.00-15.00 hodin

Prijem vzorki(:

Cytogenetické vysetieni: pondéli—patek 7.00-15.00 hod.

Pokud neni vzorek zaslan v pfijmové dny a hodiny, neni zaru¢ena dostatecna kvalita vysledku. Molekuldrné
genetické vysSetreni: pondéli-patek 7.00 — 15.00 hod.

Pokud neni vzorek zaslan v ptijmové dny a hodiny, neni zarucena dostatecna kvalita vysledku.

2.4. ZAMERENI LABORATORE A SPEKTRUM NABIZENYCH SLUZEB

Nase laboratof provadi specializovana cytogeneticka a molekuldarné geneticka vysetreni z téchto
primarnich materiala:

* Periferni krev.

* |zolovand DNA.

* |zolovand RNA.

2.5. PREHLED NABIZENYCH VYSETRENI{

* VySetfeni mutacniho statusu genu pro Fll Prothrombin G20210A metodou real-time PCR — SOPV GV 4

* VySetfeni mutacniho statusu genu pro FV Leiden R506Q metodou real-time PCR — SOPV GV 5

* VySetfeni pritomnosti fuzniho genu BCR::ABL1 major (el4a2, e13a2, el4a3, el3a3), minor (ela2, ela3),
mikro (e19a2, e19a3) a variant (e6a2) metodou real-time PCR — SOPV GV 6

* VysSetfeni mutacniho statusu genu pro JAK2 V617F metodou real-time PCR — SOPV GV 7

* VySetfeni mutacniho statusu genu TPMT mutace TPMT*2, TPMT*3B a TPMT*3C metodou real-time PCR -
SOPV GV 13

* VySetfeni mutacniho statusu genu HFE mutace Cys282Tyr, His63Asp, Ser65Cys metodou real-time PCR —
SOPV GV 16

* Vysetfeni Celiakalni sprue — alel HLA-DQ2.5 (DQA1*05/DQB1*02), HLA-DQ2.2 (DQA1*02/DQB1*02),
HLADQS (DQA1*03/DQB1*03:02), HLA-DR3, DR4 (DRB1*03, DRB1*04) a HLA- DR7, DR11 a DR12 (DRB1*07,
DRB1*11, DRB1*12) metodou real-time PCR — SOPGV GV 17

* VySetfeni mutacniho statusu genu DPYD mutace DPYD*2A (IVS14+1G>A), *13 (c1679T>G), HapB3
(c1236G>A) a c2846A>T metodou real-time PCR — SOPV GV 18

* VySetfeni vrozenych chromozomovych aberaci metodou G pruhovani (VCHA) — SOPV GV 9

* VySetfeni chromozomovych aberaci metodou Fluorescencni in situ hybridizace (FISH) — SOP GV 14

* VySetfeni mutacniho statusu genu CALR mutace exonu 9 Typ 1 (L367fs*46) a Typ2 (K385fs*47) metodou
real-time PCR — SOPV GV 19

* VySetfeni chromozom z bunék kostni dfené metodou G pruhovani — SOPV GV 20
* VySetreni mutacniho statusu genu MPL mutace W515L, W515K, W515A a S505N metodou real-time PCR —
SOPV GV 21

Pokud pozadované vysetteni neni soucasti naseho portfolia provadénych vysetieni, mizeme provést izolaci
DNA/RNA a zprostfedkovat vysetieni ve specializované laboratofi.
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Rovnéz je moZnost vyuzit nasi laboratofr k izolaci DNA z velkého mnozstvi primarniho materialu a jeji nasledné
dlouhodobé uchovéani v genové bance LMDC.
2.6. INFORMACE O POSKYTOVANYCH GENETICKYCH VYSETRENICH

evvs

naleznete v kapitole 6.6.

2.6.1. Cytogeneticka vysetieni

2.6.1.1. Vysetfeni vrozenych chromozomovych aberaci metodou G pruhovani periferni krve (VCHA) Pfi
cytogenetickém vysetfeni periferni krve se kultivuji T-lymfocyty po dobu 72 h. Po pfidani mitotického jedu
kolchicinu se zastavi bunécny cyklus bunék ve stadiu metafaze a ze ziskané bunécné suspenze Ize pfipravit
cytogenetické preparaty, na kterych muUZeme sledovat pocet a strukturu jednotlivych chromozomi v
bunécénych jadrech. Kultivace, ziskani suspenze a priprava preparatl trva 6 pracovnich dn(.

PouZzivime metodu G-pruhovani a mikroskopické pozorovani obarvenych chromozom( pomoci
automatického karyotypovaciho systému LUCIA.

2.6.1.2. Vysetieni chromozomu z bunék kostni dfené metodou G pruhovani

Pfi cytogenetickém vysSetieni stanoveni karyotypu z nddorovych bunék, se kultivuji buriky kostni diené 16-24
hodin. Po pfidani mitotického jedu kolchicinu se zastavi bunéény cyklus ve stadiu metafdze a ze ziskané
bunécné suspenze lze pripravit cytogenetické preparaty, na kterych muiZeme sledovat pocet a strukturu
jednotlivych chromozom( v bunéénych jadrech. Kultivace, ziskani suspenze a pfiprava preparatQ trva 2-3
pracovni dny.

PouZzivime metodu G-pruhovani a mikroskopické pozorovani obarvenych chromozom( pomoci
automatického karyotypovaciho systému LUCIA.

2.6.1.3. Vysetfeni chromozomovych aberaci metodou Fluorescencni in situ hybridizace (FISH)

PFi molekularné cytogenetickém vysetieni FISH se z preriferni krve kultivuji T-lymfocyty po dobu 48-72 hodin,
bunky kostni dfené se kultivuji po dobu 24 hodin. Ze ziskané bunécné suspenze se pfipravi mikroskopické
preparaty, na které se aplikuje fluorescenéni sonda. Typ sondy zavisi na poZadovaném FISH vySetfeni.
Kultivace, ziskdni suspenze a ptiprava preparatu trva 7 pracovnich dng.

FISH sondy (fluorescencné znacené fragmenty DNA) hybridizuji k denaturovanym komplementarnim vliaknim
DNA vzorku. Emitovanou fluorescenci sond sledujeme ve fluorescenc¢nim mikroskopu opatfeném pfislusnymi
fluorescencénimi filtry. Hodnoti se pocet, pripadné poloha signald.

2.6.2. Molekularné geneticka vysetreni
Vsechna molekuldrné geneticka vysetfeni provadime metodou real-time PCR. Ze vzork( je nejprve nutné
vyizolovat DNA/RNA a ta se dale vysetfuje.

2.6.2.1. Molekularné genetické vysetieni pfitomnosti fuzniho genu BCR::ABL1

Vznik BCR::ABL1 fuzniho genu je spojovan se vznikem Philadelphského chromozomu (Ph) a je to jedna z
nejbéznéjsich abnormalit vyskytujicich se u chronické myeloidni leukémie. Timto vySetfenim jsme schopni
odlisit 6 variant fuzniho genu M-BCR (e14a2, e13a2, e14a3/el13a3), m-BCR (ela2/ela3), u-BCR (e19a2/e19a3)
a v-BCR (e6a2).

2.6.2.2. Molekularné genetické vysetieni mutace JAK2 genu

Timto vysSetfenim jsme schopni odhalit mutaci V617F v genu Janusovy kinazy 2 v genomové DNA pacientl s
predpokladem myeloproliferativniho onemocnéni, jako jsou polycytemia vera (PV), esencidlni
trombocytémie (ET) a myelofibréza (PMF).

2.6.2.3. Molekularné genetické vysetieni trombofilnich mutaci v genech pro Fll Protrombin a FV Leiden
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Fll a FV jsou geny, které ovliviiuji koagulacni kaskadu a podili se tedy na procesu srazeni krve. Mutantni geny
znamenaji pro pacienta zvySené riziko trombofilnich stavll. Timto vySetfenim jsme schopni odlisit
heterozygotni a homozygotni pacienty.

V nasi laboratofi vySetfujeme dvé mutace v genech pro koagulacni faktory:

* Mutace G20210A v genu pro Protrombin (koagulacni faktor Fll).
* Mutace R506Q v genu pro Leiden (koagulacni faktor FV).

2.6.2.4. Molekularné genetické vysetieni mutaci genu TPMT

Thiopurin S-methyltransferdza je zdsadnim enzymem pro biodegradaci thiopurini. Mezi thiopuriny patfi
protinddorovd léciva thioguanin a merkaptopurin, pouZivand zejména v hematoonkologii, a
imunosupresivum azathiopirin, ureny k terapii autoimunitnich onemocnéni a prevenci rejekce
transplantatu. K nezadoucim ucinkdim pusobeni thiopurinovych 1éciv patfi neurotoxicita, hepatotoxicita,
myelosuprese, zanéty sliznic a dalsi. Dlsledkem pritomnosti funkénich bodovych mutaci v kédujici oblasti
genu TPMT muZe byt sniZzena biotransformacni aktivita enzymu TPMT.

Omezend biotransformace thiopurinli vede k vystupriovani nezadoucich ucinkl |écby. PFi detekci
heterozygota se doporucuje snizeni davky Iéciva na 30-70 %, u homozygota pro mutantni alelu ¢i slozeného
heterozygota je vhodné zvolit alternativni Iécbu.

2.6.2.5. Molekularné genetické vysetieni mutaci genu HFE

Hereditarni hemochromatéza je autozomalné recesivni onemocnéni s neldplnou penetranci charakterizovana
zvySenym hromadénim Zeleza v jatrech a v pozdéjsim stadiu nemoci i v ostatnich organech a v klzi. Gen HFE
kddujici stejnojmenny protein byva nejcastéji zasazen 3 typy mutaci — His63Asp, Ser65Cys a Cys282Tyr.
Mutovany protein dereguluje vstfebavani Zeleza z potravy, jeho absorpce u pacientl vzriista az 200-300x
oproti zdravym jedincim. Fenotypové projevy pozorujeme v pripadé homozygotl pro jednotlivé mutace
nebo u sloZenych heterozygotd Cys282Tyr/ His63Asp a Cys282Tyr/ Ser65Cys. Klinické projevy jsou variabilni,
odvisi od organll a tkani zasaZenych zvySenou depozici Zeleza. Jednd se napf. o letargii, Unavnost,
kardiomyopatii, cirhdzu jater, hepatoceluldrni karcinom, diabetes mellitus, hyperpigmentaci kize,
hypogonadismus, artropatie atd. Intenzita potiZi roste s vékem a zasobami Zeleza v organismu; onemocnéni
se jen zfidka manifestuje pred 40. rokem véku.

2.6.2.6. Molekularné genetické vysetieni Celiakalni sprue

Celiakalni sprue (také celiakie) je chronické autoimunitni onemocnéni postihujici gastrointestinalni soustavu,
je charakterizovana celoZivotni nesnasenlivosti lepku, proteinu obsazeném v pSenici, Zité, ovsu a jeCmeni.
Celiakie je multifaktoridlni onemocnéni asociované s alelami HLA-DQ2.5 (DQA1*05/DQB1*02), HLA-DQ2.2
(DQA1*02/DQB1*02), HLA-DQ8 (DQA1*03/DQB1*03:02), HLA-DR3, DR4 (DRB1*03, DRB1*04) a HLA- DR7,
DR11 a DR12 (DRB1*07, DRB1*11, DRB1*12) metodou real-time polymerdzové retézové reakce (PCR), je
exprimovana u vétsiny osob trpicich timto onemocnénim (> 90 %). Toto onemocnéni, ma genetickou
predispozici, tedy geneticky se dédi, ale k propuknuti nemoci pfimo nepodminuje. Podstatou celiakie je
porucha imunity sliznice tenkého stfeva, dochdzi zde ke zvySeni propustnosti stfevni stény. Jedinci s timto
onemocnéni musi dodrZovat ptisnou bezlepkovou dietu.

2.6.2.7 Molekularné genetické vysetieni mutace genu DPYD

DPD (Dihydropyrimidin dehydrogenaza) je protein kédovan genem DPYD, ktery zajistuje odbouravani 5-
fluorouracilu na netoxické metabolity. Onemocnéni asociované s DPYD zahrnuje deficit dihydropyrimidin
dehydrogendzy. V pripadé deficitu dochazi k nedostatecné inaktivaci na netoxické metabolity, a tak udava
vzniku ¢etnych nezadoucich ucink( jako jsou myelosuprese, ulcerace, krvaceni do gastrointestinalniho traktu
atd. Latka 5-fluorouracil je hlavnim predstavitelem fluoropyrimidinovych chemoterapeutik, ktera jsou
podavana pfi chemoterapii nadorovych onemocnéni gastrointestinalniho traktu. Také jsou vyuZivdna jako

Strana 8 z 22



Krajska nemocnice T. Bati, a. s. 01-LP-2022, verze ¢. 1.8
Havli¢ckova nabrezi 600, 762 75 Zlin Laboratorni pfiru¢ka LMDC

soucdast kombinované |écby karcinomu prsu, ovaria, cervixu, mocového méchyre, prostaty a bronchogenniho
karcinomu. Uplnou absenci nebo ¢asteéné snizeni enzymatické aktivity DPD mohou vyvolat vybrané varianty
DPYD c.1905+1G>A (DPYD*2A), ¢.1679T>G (DPYD*13), c.2846A>T a c.1236G>A (HapB3). Se zvysenym rizikem
zavazné nebo Zivot ohroZujici toxicity mohou souviset i dalSi vzacné varianty. V pfipadé zachyceni pfitomnosti
mutaci genu DPYD v genomu pacienta, pfed zahajenim IéCby fluoropyrimidiny, se doporucuje redukce davky
¢i volba alternativni chemoterapie.

2.6.2.8 Molekularné genetické vysetieni mutace genu CALR

Kalretikulin je vysoce kondenzovany chaperonovy protein vézajici Ca®* v endoplazmatickém retikulu (ER),
podilejici se na regulaci signalni transdukce. Ma tfi domény s rlznymi strukturalnimi i funkénimi vlastnostmi;
globularni N doménu, prolin-bohatou P doménu a kyselou C doménu. Narusend C-termindlni oblast obsahuje
KDEL ER-retenéni sekvenci s mnohoéetnymi misty s vysokou kapacitou pro Ca?* a vazebna mista pro navazani
se na povrch bunky a faktory srazeni krve. Kalretikulin je kédovan genem CALR na 19. chromozomu.
Somatické mutace v exonu 9 CARL jsou druhou nejcastéjsi ziskanou nukleotidovou zménou u Philadelphia
negativnich myeloproliferativnich neoplazii (MPNs), kromé polycythaemia vera (PV). Nejcastéji se vyskytujici
mutace jsou L367fs*46 (mutace Typ 1), kterou reprezentuje 52-bp delece ohranicena 7 pary bazi identické
sekvence a K385fs*47 (mutace Typ 2), ktera inzerci 5-bp posouva cteci rdmec.

Vysetreni exonu 9 genu CALR zjednodusi konfirmacni proces a zvysi diagnostickou presnost u pacienti s MPN,
ktefi jsou BCR/ABL a JAK2V617F negativni.

2.6.2.9 Molekularné genetické vysetieni mutace genu MPL

MPL gen je lokalizovan na chromozomu 1p34 a kéduje receptor pro trombopoetin, hematopoeticky rlstovy
faktor. VysSetfované typy mutaci v genu MPL jsou, W515L, W515K, W515A a S505N. Mutace v genu MPL
W515L a W515K je nejcastéji spojovana s pacienty postizenymi MPN s vysSetfenim JAK2 V617F-negativni.
Ziskané somatické mutace v exonu 10 genu MPL (pfedevsim dvé nejcastéji reportované mutace W515L a
W515K) ovlivriuji aktivaci JAK/STAT signalni drahy. Zdména aminokyseliny na pozici 515 konstitutivné aktivuje
trombopoetinovy receptor, coz vede k nadprodukci abnormalnich megakaryocyt(i a zvySené tvorbé desticek.
Detekce ziskanych mutaci v genu MPL dopliiuje molekularné biologicka vysetfeni pfi podezieni na MPN.
Nejpocetnéjsi skupinou jsou — esencidlni trombocytémie (ET), primarni myelofibréozy (PMF) a pravd
polycytémie (PV).

3. MANUAL PRO ODBERY PRIMARNICH VZORKU

V této kapitole jsou popsany spravné zplsoby odbéru a identifikace primdrnich vzork( biologického
materialu, v€etné uvedeni optimalniho mnozstvi vzork(l pro jednotliva vySetfeni. Obsazené informace jsou
dullezité nejen pro pracovniky laboratore, ale zejména pro odesilajici Iékare a persondl zodpovédny za odbéry
a oznaceni primarnich vzorkd, za manipulaci se vzorky v dobé od odbéru do transportu, za dodrzeni spravnych
podminek transportu a predani vzorkd a Zadanek do Laboratofe molekuldrni diagnostiky a cytogenetiky
(LMDC). Spravny zplsob odbéru primarnich vzorkd a spravna manipulace s nimi do doby prevzeti laboratofi
jsou dulezité pro spravny vysledek vysetreni. Pracovnici provadéjici odbér primarnich vzorkl potvrzuji svym
podpisem na Zadance, Ze odbér primarniho vzorku byl proveden podle pokyn(i uvedenych v tomto manualu.
Kazdy primarni vzorek (nadobka s biologickym materidlem) musi byt jednoznacné identifikovan a do
laboratofe musi byt dodan s nalepenym identifikatnim Stitkem, vyplnénou Zddankou o vySetifeni a
informovanym souhlasem.

3.1. IDENTIFIKACE PRIMARNIHO VZORKU
Vzorky biologického materidlu bez fadné identifikace se v laboratofi nesmi vyskytovat.
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Kazdy vzorek biologického materidlu musi byt oznacen nalepenym identifikacnim Stitkem, na kterém jsou
uvedeny takové udaje, aby byla zajisténa jednoznacna identifikace a nezaménitelnost vzorku.

Pracovnik provadéjici odbér vzorku nalepi na odbérovou nadobu identifikacni Stitek s
témito udaji:

* Jméno a pfijmeni pacienta.

* Rodné ¢islo (Cislo pojisténce).

* |dentifikacni ¢islo pacienta vygenerované (u nepojisténych cizinc nebo samoplatc).
* Popft.: druh vySetfeni.

Za jednoznacéné oznaceni vzorku odpovida pracovnik provadéjici odbér biologického materialu!

3.2. ZADANKA PRO LABORATORNI VYSETRENI

K dispozici na odkazech:

01-F-01-2022-020 Z4danka na molekuldrné genetické vy3etfeni
01-F-01-2022-067 Zadanka na cytogenetické a FISH vy$etieni

Pracovnik provadéjici odbér primarniho vzorku zapisuje na zadanku:

* Jméno a pfijmeni pacienta.

* Rodné cislo (Cislo pojisténce).

* Datum narozeni.

* |dentifikacni ¢islo pacienta (u nepojisténych cizincl — samoplatca).

* Pohlavi pacienta — nutno vyplnit policko muz/Zena (u cizincd neni mozné ze jména a rodného Cisla
identifikovat pohlavi pacienta).

* K&d zdravotni pojistovny pacienta.

* Klinickou diagnézu pacienta.

« Titul, jméno a pfijmeni, odbornost a ICP lékafe poZadujiciho vySetieni.

* Podpis lékare a razitko, kde je uveden telefon a oddéleni.

* Datum odbéru primarniho vzorku. ¢ Pozadovana laboratorni vysSetreni.

* Typ primarniho vzorku.

* Kdo proved| odbér.

* Kdo vystavil Zadanku.

* Jako nepovinny Udaj je mozno uvést bydlisté ¢i telefonni Cislo pacienta.

Za spravnost vyplnéni Zadanky zodpovida sestra, popfipadé jiny pracovnik povéreny indikujicim Iékafem.
Lékar svym podpisem potvrzuje spravnost Gdajil na zadance. Veskeré Gdaje musi byt vypinény ¢itelné. Udaje
psané rukou musi byt vidy Citelné a pozadavky jednoznacéné formulované.

Do Laboratofe molekuldrni diagnostiky a cytogenetiky je moZno zaslat rovnéZ elektronickou Zadanku
vygenerovanou pomoci systému FONS Enterprise. Tato vSak musi obsahovat vyse uvedené body.

Pokud chybi Zadanka, informovany souhlas, neni moZno jednoznacné identifikovat biologicky material
nebo jsou zakladni udaje necitelné, je laboratof opravnéna vysetieni odmitnout.

3.3. INFORMOVANY SOUHLAS
K dispozici na odkazu:
01-1S-21-2022-001 Informovany souhlas s genetickym laboratornim vySetfenim
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Informovany souhlas vysSetfované osoby s genetickym laboratornim vysetfenim je soucasti lékarské
dokumentace pacienta a je uloZen v karté pacienta. Kopie je vZdy zasilana spolu s Zaddankou do Laboratofe
molekularni diagnostiky a cytogenetiky.

Bez informovaného souhlasu neni mozné provést zadné genetické vysetreni! Indikujici Iékar je zodpovédny
za spravné informovani pacienta pred genetickym vySetfenim.

3.4. POZADAVKY NA URGENTNI VYSETRENI (STATIM)

Vzorky, u kterych je pozadovano prednostni vysetfeni (,STATIM*) jsou dodavany do laboratofe s Zadankou
vyplnénou stejné jako u vzork( zpracovavanych v béiném reZimu, avSak na papirové zZadance je navic
zaskrtnuto polic¢ko ,, STATIM“ nebo na elektronické zadance je uvedeno oznaceni ,STATIM".

3.5. POUZIVANY ODBEROVY SYSTEM
Primarni vzorky biologického materialu musi byt do laboratofe dodavany ve sterilnich jednorazovych
odbérovych zkumavkach.

Odbérovy systém pro PERIFERNi KREV:

- cytogenetické a FISH vysSetieni: zkumavky Vacuette LH Lithium Heparin se zelenym vrskem

- molekuldrné diagnostické vysetreni (PCR): zkumavky Vacuette KsEDTA s fialovym vrskem

Odbérovy systém pro KOSTNi DREN:
- cytogenetické vysetreni: sterilni zkumavky Vacuette LH Lithium Heparin se zelenym vrskem

3.6. PRIPRAVA PACIENTA PRED VYSETRENIM

Pred odbérem periferni krve pro genetické vysetreni neni nutna zadna zvlastni ptiprava pacienta.

Odbér kostni dfené se provadi aspiracni biopsii v lokdlni anestezii z hrudni kosti nebo z lopaty kosti kyéelni
punkéni jehlou.

3.7. POSTUP PRO ODBER VZORKU

3.7.1. Odbér kostni dfené

Aspiracni biopsie kostni dfené se provadi zpravidla v lokalni anestézii z hrudni kosti nebo z lopaty kosti kycelni
punkéni jehlou. Jehla se zavede rotacnim pohybem do kosti a odsaje se potfebné mnozstvi kostni diené
(maximalné 150 ml, v zavislosti na vaze pacienta).

Z celého objemu odebraného materidlu jsou aspirovany 2-3 ml do zkumavky Vacuette LH Lithium Heparin se
zelenym vrskem, ktery zabranuje srazeni krve.

- Odbér pro cytogeneticka vysetfeni (Karyotyp, FISH):

MnoiZstvi odebrané kostni diené je 2-3 ml. Vzorky k cytogenetickému vysetfeni nejsou stabilni, je tfeba je
dodat do laboratore co nejdfive po odbéru. Vzorky je mozné kratkodobé skladovat pfti teploté 4 °C, vzorky
nemrazit! Vzorky je nutné dodat co nejdfive do laboratore!

Zkumavka pro cytogenetické vySetieni z bunék kostni diené: Vacuette LH Lithium Heparin se zelenym
vrskem. Odbérové zkumavky dodava laborator molekuldrni diagnostiky a cytogenetiky (LMDC).

3.7.2. Odbér periferni krve
Pro genetické vysetieni pozadujeme Zilni krev, kterd musi byt odebrana mezi prvnimi zkumavkami, pouziva
se nesrazliva krev.
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Krev se odebird z periferni Zily v loketni jamce. Paze se volné polozi, dezinfikuje se misto vpichu — nesmi se
pouzit dezinfekce s obsahem jodu, ktera by mohla byt pri¢inou nelspésné kultivace. Po stabilizovani polohy
se provede vpich jehlou s nasazenym nastavcem a poté se na nastavec nasadi pfislusna zkumavka. Po odbéru
se misto vpichu zakryje ¢tvereckem z buniciny, opatrné se pftitlaci a vytahne se jehla. Nakonec se misto vpichu
prelepi naplasti. Pacient je pozaddan, aby si misto vpichu tiskl asi jesté 5 minut a po 20 minutdch si ndplast
odstranil.

- Odbér pro cytogenetické (VCHA,) a FISH vysetieni
MnoZstvi odebrané krve je 4 ml a je nutné dodrzet pomér protisrazlivého cinidla a vzorku (odebirat po rysku
na zkumavce). lhned po odbéru je nutno zkumavku promichat opakovanym opatrnym obracenim!

Zkumavka pro cytogeneticka vysetieni: se zelenym vrskem (LH Lithium Heparin).

- Odbér pro molekularné diagnosticka vysetieni

a) trombofilni mutace gen Fll a FV, HFE, TPMT, Celiakalni sprue, DPYD a CALR, MPL:

Mnozstvi odebrané krve pro tato vysetifeni je 2 ml a je nutné dodrzet pomér protisrazlivého cinidla a vzorku
(odebirat po rysku na zkumavce). lhned po odbéru je nutno zkumavku promichat opakovanym opatrnym
obracenim!

b) mutace genu JAK2, pfitomnost fuzniho genu BCR::ABL1:

Mnozstvi odebrané krve pro tato vysetifeni je 6 ml a je nutné dodrzet pomér protisrazlivého cinidla a vzorku
(odebirat po rysku na zkumavce). lhned po odbéru je nutno zkumavku promichat opakovanym opatrnym
obracenim a dodat co nejdtive do laboratore!

Zkumavka pro molekuldrné genetické vysetreni: s fialovym vrskem (KsEDTA).

Odbér pro dlouhodobé uchovani DNA

MnoiZstvi odebrané krve pro dlouhodobé uchovani DNA je 6 ml, je nutné dodrZet pomér protisrazlivého
Cinidla a vzorku (odebirat po rysku na zkumavce). lhned po odbéru je nutno zkumavku promichat
opakovanym opatrnym obracenim a dodat co nejdfive do laboratore!

Zkumavka pro izolaci a dlouhodobé uchovani DNA: s fialovym vrskem (K;EDTA).

Uchovani vzorkd kostni diené:

Odebrana kostni dfen ve zkumavce LH Lithium Heparin se se uchovava pfti laboratorni teploté 18 aZ 25 °C
maximalné 2 hodiny. Material je nutné dopravit do laboratore co nejrychleji.

Uchovani vzork periferni krve:

Zkumavky s periferni krvi je mozno ponechat maximalné po dobu 2-4 hodin po odbéru pfi teploté do 25 °C,
pokud je doba ptijmu do laboratore delSi nez 4 h, je nutno uchovavat vzorky v chladnicce pti 2 az 8 °Ca chranit
je pred zmrznutim nebo prehratim.

Hlavni chyby pfi odbérech krve:

Chyby vedouci k hemolyze vzorku:

Hemolyza znemoziuje jak izolaci DNA a naslednou PCR pti molekuldarné genetickych vysettenich, tak i
kultivaci lymfocytl pro cytogeneticka vysetreni.

Hemolyzu zplsobuje:

* Pouziti vlhké odbérové soustavy.
* Znecisténi jehly nebo pokozky stopami jesté tekutého dezinfekéniho prostredku.
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* Poutziti prilis tzké jehly, kterou se pak krev ndsilné nasava.
* Prudké tfepani krve ve zkumavce (k tomu dochazi i pfi neSetrném transportu krve ihned po odbéru).
* Pouziti nespravné koncentrace protisrazlivého cCinidla.

Chyby vedouci ke koagulaci vzorku:
Koagulace zpUsobuje znehodnoceni vzorku biologického materiadlu pti veskerych vysetifenich provadénych

v genetické laboratofi.

Koagulaci zptsobuje:

* Pouziti nevhodné odbérové zkumavky bez protisrazlivého ¢inidla.
* Protrahovany odbér.
* Nespravné a nedostate¢né promichani s protisrazlivym cinidlem v odbérové zkumavce.

Chyby pfi adjustaci, skladovani a transportu:

* Nevhodné zkumavky.

* Nespravné protisrazlivé Cinidlo.

* Nespravné a nedostatecné promichani obsahu zkumavky po odbéru.

* Nedostatecné oznaceni zkumavky s odebranym biologickym materialem.
* Zkumavky po odbéru jsou potfisnény krvi.

* Krev byla vystavena teplu nebo mrazu.

* Krev byla vystavena pfimému slunecnimu svétlu.

3.8. OPERACE SE VZORKEM, STABILITA, TRANSPORT

Odebrané vzorky biologického materidlu je nutno dodat do laboratofe LMDC v dobfe uzavienych odbérovych
nadobkach nejpozdéji nasledujici den po provedeni odbéru!

Kostni dfen: Vhodnou transportni nddobou pro zkumavky s odebranou kostni dfeni je termoska. Material je
nutné dopravit do laboratore co nejrychleji, nejpozdéji do 2 hodin po odbéru pfi pokojové teploté. Vzorky je
mozné kratkodobé skladovat pfi teploté 4 °C.

Periferni krev: Pokud je material dopraven do laboratofe maximalné do 4 h po odbéru, nemusi byt vzorky
chlazené. Pokud je tato doba delSi nez 4 h, musi byt pfepravovany v chlazeném boxu 2-8 °C!

PFi transportu musi byt zajiSténo:

* Doprava primarnich vzorkd musi byt rychla a Setrna.

* Musi byt dodrzen ¢as a podminky transportu.

« Zaddanky a informované souhlasy musi byt umistény oddélené od zkumavek se vzorky, aby nedoslo k
pfipadnému potfisnéni Zadanek/informovanych souhlasl pfi ndhodném poruseni celistvosti zkumavek.

Interni Zadatelé (v rdmci arealu KNTB) — biologicky material se dopravuje do laboratore: potrubni postou,
dondskovou sluzbou KNTB, svépomoci z jednotlivych oddéleni.

Zajisténi svozu vzork(: svoz vzork( z KNTB je realizovan podle aktuainiho planu donaskové sluzby KNTB

Zasady zasilani biologického materidlu potrubni postou KNTB:

* Neplite zkumavky odebranym biologickym materidlem azZ po zatku — jinak zatka Spatné drZi; uzaviete radné
zatku zkumavky, kontejneru.

» Zabezpecte zkumavky v patroné tak, aby nemohlo dojit k jejich rozbiti!!
* VloZte zkumavky napt. do PVC sacku a uzaviete seSivackou — staci 2x.
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« Zadanky/informované souhlasy k vy3etfeni pFilozte zvIast k jiz zabalenému materialu a sepnéte sponkou.
Nedavejte Zzadanky a material do jednoho obalu!!

* V pripadé akutniho odbéru nebo zahlceni potrubni posty, je nutno odebrany material dopravit svépomoci
nebo donaskou sluzbou.

Externi Zadatelé — zajisténi svozu vzork(l do laboratore: svozovou sluzbou, svépomoci

3.9. ZAKLADNi INFORMACE K BEZPECNOSTI PRI PRACI SE VZORKY
* Kazdy vzorek krve je nutné povazovat za potencidlné infekéni.

« Zadanky/informované souhlasy ani vnéj§i strana zkumavky nesmi byt kontaminovany biologickym
materidlem — toto je dvodem k odmitnuti vzorku!

4. PREANALYTICKE PROCESY V LABORATORI
4.1. PRIJEM VZORKU DO LABORATORE
PFijem vzork( se uskutecriuje na Useku pfijmu OLM a ten je dale pfedava pfimo do laboratofe LMDC. V LMDC
zacina pfijem kontrolou Uplnosti a shody Gdajd na Zadance, informovaném souhlasu a odbérové nadobce.

4.1.1. Identifikace pacienta na stitku zkumavky

Ptijimajici pracovnik (pfijem materidlu OLM) zkontroluje neporusenost zkumavek s primarnimi vzorky, zda
nejsou pottisnény biologickym materialem.

Po této zevni kontrole jsou vzorky odeslany na prijem LMDC (3. NP), kde je provedena kontrola spravnosti a
Uplnosti Udajl na vzorcich, Zadankach a informovanych souhlasech a jejich vzajemna shoda. Déle je proveden
zapis do Prijmové knihy Genetika, Laboratorniho deniku Izolace NK/Cytogenetika/FISH a zapis do databaze
LIMS-genetika. Tento laboratorni systém vygeneruje pro kazdy vzorek unikatni Cislo, pod kterym vzorek
prochazi laboratornim vySetfenim az do chvile, nez je uzavien a vyexpedovan vysledek.

Do databaze LIMS-genetika se zapisuje:

* Jméno a pfijmeni pacienta.

* Rodné &islo (RC) popt.: identifika¢ni &islo pacienta (u nepojist. cizincd — samoplatca).

* Pojistovna.

* Diagndza.

* Datum a ¢as odbéru vzorku.

* Datum a cas pfijmu vzorku.

* Jméno a identifika¢ni Udaje odesilajiciho lékate, ICL a oddéleni nemocnice (odesilajici centrum).
* Typ vzorku.

* PoZadované vysetreni.

* Popft.: adresa pacienta.

4.1.2. Kritéria pro prijeti nebo odmitnuti vadnych (nestandardnich) primarnich vzorkd
Vysetieni NENi PROVEDENO
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Nesoulad v zakladnich identifikacnich znacich Zadanky,
informovaného souhlasu a vzorku biologického materidlu
* jméno a pfijmeni pacienta
* rodné Cislo pacienta
* u cizincl nebo samoplatcl identifikacni Cislo
* informace o odesilajicim oddéleni a Zadateli

-> vySetfeni neni provedeno

Zadanka nesouhlasi s totoZnosti pacienta
* zadanka dospélého pacienta od pediatra
* 7adanka muze od gynekologa
* 7adanka ambulantniho pacienta z lZkového oddéleni
* zadanka hospitalizovaného pacienta z ambulance
* 7adanka ditéte pod 10 let od jiného |ékare nez pediatra

-> vySetieni neni provedeno

Nespravna identifikace biologického materialu

* identifikace na zkumavce neobsahuje sou¢asné jméno a
prijmeni pacienta a rodné Cislo (Cislo pojiSténce) popf.
rok narozeni

* prijde vyplnéna zadanka bez biologického materidlu

- Zadajici pracovisté je telefonicky
informovano a je vyzadan novy odbér

Je porusen obal (¢ast materialu vytekl pfi transportu atd.)

- materidl neni pfijat k dalSimu zpracovani

Neni spravné proveden odbér

—-> material neni pfijat k dalSimu zpracovani, je
vyzadan novy odbér

Zadanka na opakované vysetfeni vrozené mutace pacienta
nebo karyotypu (vySetfuje se 1x za Zivot)

-> vysetieni neni provedeno, poZadujicimu
oddéleni je zaslan opis predchoziho vysledku

VySetfeni JE PROVEDENO

Zadanka nebo informovany souhlas nejsou Fadné vyplnény
(schazi nékteré povinné udaje: diagnéza, pojistovna, ICP
ordinujiciho |ékare, razitko a podpis lékafe, odbornost,
datum odbéru, poZadované vysetreni)

- telefonicky se zjisti potfebna informace
nebo se vyzada novd Zaddanka, biologicky
materidl je pfijat a zpracovan

Zadanka nebo informovany souhlas zcela chybi

- materidl je ulozen do lednice a z
poZadujiciho pracovisté je telefonicky vyzadan
chybéjici dokument - pokud je béhem
pracovniho dne dokument dodan, vzorek je

zpracovan

- pokud dokument neni dodan do konce
pracovniho dne, je vyZzadan novy odbér s
novou Zadankou

Odbér nedostatecného mnozstvi materialu

- vysetfeni se provedou v pofadi podle
dilezitosti pro indikujiciho Iékare
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- pracovnik na pfijmu posle vzorek na
pfislusné oddéleni, pokud se vysetieni v LMDC
neprovadi, vzorek je ihned nebo pfi nejblizsi
prileZitosti pfedan svozové sluzbé

Vzorek byl omylem odesldan do LMDC

Pacient nema pojisténi nebo ma jiny typ pojisténi, nez| - kontaktuje se Zadatel a zjisti se, kdo bude
vyzaduje KNTB vySetteni platit, vystavi se faktura

4.2. MANIPULACE SE VZORKY A SKLADOVANI MATERIALU PRED VYSETRENIM

Periferni_krev zpracovavana na useku molekuldrni genetiky je pred vySetfenim skladovdna v lednici na
vyhrazeném misté pfi teploté 2-8 °C. Do max. 7 dni od odbéru je vyizolovana DNA. RNA je vyizolovana
nejpozdéji nasledujici den po dodani biologického materialu do laboratore.

Periferni krev pro cytogenetické vySetfeni je pred vysetfenim skladovana na vyhrazeném misté v chladniéce
pfi teploté 2—8 °C maximalné 5 dnl od dodani do laboratore.

4.3. SMLUVNi LABORATORE A NEJCASTEJI PROVADENA VYSETRENi PRO PACIENTY LMDC
Laboratotf LMDC ma zajisténou tuto smluvni laborator:

Integrovana laboratof molekularni cytogenetiky

Oddéleni genetiky a molekularni biologie UEB Pfirodovédecké fakulty MU v Brné a OLG FN Brno

- vySetieni chromozomovych aberaci pomoci techniky fluorescencni hybridizace in situ (FISH) a jejich
modifikaci.

5. FAZE PO VYSETRENI
Vysetreni je ukonéeno vypracovanim Protokolu z daného vysetieni, ktery je spolu s Zaddankou a
informovanym souhlasem uloZen v laboratofi pro kazdého pacienta nebo skupinu pacient(. Nasledné se
pfipravi jako vystup z LIMS-genetika Konecny vysledek, ktery je zkontrolovan a podepsan vedouci
laboratore a odeslan indikujicimu Iékafi. V rdmci cytogenetické laboratore se navic posila Obrazovad priloha
konecného vysledku, kterd je vystupem z karyotypovaciho systému LUCIA nebo LUCIA — FISH.
Laboratof neni opravnéna interpretovat vysledky pacientiim, toto je vyhradné v kompetenci lékarl
indikujicich vysSetfeni.
Biologicky materidl je po vySetfeni uchovavan nebo likvidovan podle typu vysetfeni.
5.1. SKLADOVANIi PRIMARNICH VZORKU A CYTOGENETICKYCH PREPARATU PO VYSETRENI, ARCHIVACE

VZORKU S PATOLOGICKYM NALEZEM
- Usek molekulérni genetiky:

PIna krev je uchovavana v plivodnich zkumavkach po dobu vysetfeni a do vydani vysledk( pti 2-8 °C, poté je
likvidovana.

DNA/RNA pacientd, ktefi si v informovaném souhlase pfeji uloZeni a archivaci izolatu, je skladovana pfi -60
az -80 °C po dobu 50 let.

DNA/RNA izolovana z primarnich vzork( pacientd, ktefi si nepreji uloZzeni a archivaci DNA, je po vydani
vysledk likvidovana.

- Usek cytogenetiky:
PIna krev je uchovavana po dobu 5 dnli od nasazeni bunécné kultury, poté je likvidovana.

Kostni dfen je celd zpracovana, neuchovava se.

Cytogenetické preparaty jsou po napruhovani, nabarveni a vyhodnoceni uchovavany 10 let pfi teploté + 25
°C. Fixované suspenze lymfocyti jsou archivovany v mrazaku pti teploté -18 az -25 °C po dobu 10 let. Veskeré
cytogenetické preparaty s patologickym nalezem jsou archivovany trvale.
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5.2. LIKVIDACE BIOLOGICKEHO MATERIALU PO VYSETRENI

Veskeré odbérové nadoby se zbytky primarnich vzorkl jsou po vydani vysledk( premistény do sbérnych
nadob urcenych k likvidaci. Vzhledem k potencionalné infekénimu charakteru viech primarnich vzorkl je s
nimi po provedeném vysetfeni nakladano jako s nebezpeénym odpadem podle nemocni¢ni smérnice 01-SM-
P-016 Nakladani s odpady.

5.3. DODATECNE VYSETRENI

Dodatecné vysetieni je mozné provést v zavislosti na asovém intervalu mezi odbérem primarniho vzorku a
dodatec¢nym pozadavkem. V pripadé dodate¢ného molekuldrné genetického vysetreni z periferni krve, kdy
pacient podepsal souhlas s uloZzenim DNA, Ize vzorek dosetfit bez casového omezeni, pokud je k dispozici
dostatecné mnozstvi DNA.

Dodatecné cytogenetické vysetieni je mozné z opakované kultivace nebo z uloZzené suspenze lymfocytl
periferni krve v zavislosti na ¢asovém odstupu a typu pozadovaného dodateéného vysetfeni; v pripadé
delsiho ¢asového odstupu je nutné provést opakovany odbér.

Na dodatecné vysSetieni poZzaduje laboratof novou Zadanku a informovany souhlas s indikaci klinického
genetika.

6. VYDAVANI VYSLEDKU A KOMUNIKACE S LABORATORI
6.1. FORMA VYDAVANYCH VYSLEDKU
Kontrola vysledku
Kazdy vysledek genetického vysetfeni je kontrolovan a uvolnén z laboratorniho informacniho systému
atestovanym VS pracovnikem. Veskeré operace provadéné béhem vysetfeni jsou dohledatelné a
autorizované podpisem pfislusného pracovnika.

Vydavani vysledkd

LMDC vydava vysledky vysetfeni vidy v elektronické formé, vyjimecné na Zadost indikujiciho lékafe i v
pisemné formé.

Zpravy jsou vytistény a odeslany podle typu vySetfeni Iékafim s odpovidajici odbornosti pozadujicim
vySetieni.

Pacientiim interpretuje vysledky vidy lékaf s odpovidajici odbornosti!

6.1.1. Telefonické sdélovani vysledk
Laboratof neni opravnéna interpretovat vysledky pacientdim, toto je vyhradné v kompetenci lékar
indikujicich vysetfeni. Vysledky veskerych genetickych vysetfeni maji charakter tajné zpravy, a tudiz neni
mozné nahlédnout do vysledk pres NIS z jiného nez indikujiciho pracovisté. Indikujici pracovisté musi pouZzit
pristupové heslo pro nahlizeni do vysledk(l genetickych vysetreni. Telefonicky hlasime vysledky indikujicimu
|ékafi v pripadé:

*  STATIM vysetieni

*  zachytu patologického vysledku

6.1.2. Komunikace s lékafi indikujicimi vySetfeni

Zpravy o cytogenetickém vysetieni a zpravy o molekularné genetickém vysetieni jsou predany indikujicimu
|ékari, ktery komunikuje s pacienty a informuje je o vysledku vysetieni. V ojedinélych akutnich ptipadech je
mozné telefonické sdéleni vysledku indikujicimu lékafi. Telefonické sdéleni vysledk(l je evidovano v
LIMSgenetika, jako tzv. Komentar k vysledku v Pfijmu pacienta. Je uvedeno, kdo vysledek nahlasil a komu a
kdy byl vysledek nahlasen. Tento udaj po potvrzeni nelze prepsat ¢i odstranit.
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6.2. KONECNY VYSLEDEK

Konecné vysledky maji rizné formy podle typu vysetreni.

Konecné vysledky v podobé papirové obsahuji:

* Identifikaci pacienta (jméno a RC), ¢&islo vzorku, diagndzu.

* |dentifikaci laboratore, ktera vysledek vydala.

* |dentifikaci vySetreni.

* |dentifikaci poZadujiciho subjektu.

* Datum odbéru vzorku.

* Datum pfijmu vzorku.

* Typ primarniho vzorku.

* Datum tisku zpravy.

* Vysledek vysetieni.

* Jméno osoby, kterd vzorek hodnotila.

* Jméno a podpis osoby kontrolujici vysledek a uvoliujici Konecny vysledek.

* Popf.: doporuceni (s kontaktem na klinického genetika) a komentar (napft. kvalita primarniho vzorku, ktera
mohla nezddoucim zplsobem ovlivnit vysledek).

Konecné vysledky jsou zasilany v zalepenych obdlkach indikujicim Iékardim interni posStou (v ramci aredlu
KNTB) a postou nebo svozovou sluzbou (externi Zadatelé).

6.3. VYDAVANI VYSLEDKU PRIMO PACIENTUM
Konecny vysledek vysetieni z LMDC s vlastnimi vysledky neni mozné predat pacientovi.

6.4. UHRADA VYSETRENI SAMOPLATCI A CIZINCI
Momentalné nejsou v nabidce Zadnd vysSetieni pro samoplatce.

6.5. ZMENY VYSLEDKU A NALEZU

A. Oprava identifikace pacienta

Opravou identifikace pacienta se rozumi oprava rodného ¢isla a zména nebo vyznamna oprava pfijmeni a
jména pacientll, pfip. zpUsobu pojisténi. Pracovnik laboratofe opravi data v databdazi predepsanym
zpUsobem, vedouci laboratotfe opravu zkontroluje, podepiSe a propusti vysledek, vytiskne novy Konecny
vysledek a odesle jej s pfipadnym komentarem indikujicimu Iékafi.

Oprava se zaznamend v laboratofi v dokumentaci pacienta. Data jsou opraveny na zakladé upozornéni z
odesilajiciho oddéleni.

B. Oprava vysledkové casti

Opravou vysledkové C¢asti se rozumi oprava (zména udajll) textové informace u odeslanych Konecnych
vysledkii.

Pokud néktery pracovnik zjisti, Ze byl vysledek Spatné stanoven a odeslan, informuje vedouciho laboratore
nebo jeho zastupce. Ten rozhodne, jak se vysledek opravi. Co nejdfive se domluvi s odesilajicim lIékafem na
zaslani opraveného Koneéného vysledku, na kterém je napsano REVIZE VYSLEDKU a na zméné zaznamu v
LIMS-genetika.

Laborator eviduje opravu vysledkové ¢asti v LIMS-genetika a v rdmci cytogenetického vysetreni i v databazi
LUCIA. Zména nélezu musi byt zaznamenana v dokumentaci pacienta s datem a jménem osoby odpovédné
za tuto zménu. V laboratofi je uloZen plivodni vysledek a novy Konecny vysledek s vysvétlenim, jaky byl divod
zmény nalezu. Udalost musi byt zaznamenana do Deniku neshod pfi zpracovani vzorkli a nahlasena na
oddéleni kvality KNTB.
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C. Zaména biologického materialu odesilajicim oddélenim

Vzorky budou zlikvidovany, udalost zaznamenana do Deniku neshod pfi pfijmu vzork( a udalost je nahlasena
na oddéleni kvality KNTB. Nasledné jsou vyzadany nové vzorky spolu s novymi Zadankami a informovanymi
souhlasy.

6.6. DOBY TRVANI JEDNOTLIVYCH VYSETRENI OD PRIJMU VZORKU DO LABORATORE
* VySetfeni vrozenych chromozomovych aberaci z kultivovanych lymfocytt periferni
krve (VCHA):
Vysledky jsou do systému uvolnény do 15 pracovnich dnd.
Pfi pozadavku na ,,STATIM“ jsou vysledky vydany do 10 pracovnich dn.

Vysetieni chromozomovych aberaci z bunék kostni drené:

Vysledky vySetfeni jsou zpravidla uvolnény do 17 pracovnich dnll. Na zakladé nejasné patologie se doba
uvolnéni vysledku mize prodlouzZit po telefonické konzultaci s indikujicim Iékafem. Doba uvolnéni vysledku
by méla byt nejdéle 21 pracovnich dnd.

Pfi poZzadavku na ,STATIM“ jsou vysledky vydany do 10 pracovnich dn(.

Fluorescencni in situ hybridizace (FISH)
Vysledky jsou do systému uvolnény do 15 pracovnich dnu.
PFi pozadavku na ,,STATIM“ jsou vysledky vydany do 10 pracovnich dn.

Vysetieni mutaci JAK2, BCR::ABL1, TPMT, HFE, trombofilnich mutaci Fll a FV, Celiakalni sprue, DPYD,
CALR, MPL:

Jednotliva vysetfeni se zpracovavaji po skupinach — vysledek do 10 pracovnich dnd.
Pokud je tfeba znat vysledek dFive, je nutno vzorek na zZddance oznacit jako ,,STATIM* a vysledky jsou vydany
do 2 pracovnich dn(.

Vysledek samostatné izolace NK:
Izolacni protokol musi byt uvolnén do 10 pracovnich dn(. Pokud je tfeba znat vysledek dfive, je nutno vzorek
na zadance oznacit jako ,STATIM" a protokol je schvdlen do 1 pracovniho dne.

Nedodrzeni ocekavaného ¢asu dodani vysledku

V laboratofi se mohou vyskytnout neocekavané provozni problémy - napf. porucha pfistroje, vypadek
elektrického proudu. O zméné casu dodani vysledkll informuje laboratorf ta oddéleni, kterych se vznikly
problém dotyka a pfipadné se domluvi na pfednostnich vysetfenich. Krizové situace resi vedouci laboratofe,
jednou z moznosti je odeslani vzorku do spolupracujici laboratore.

6.7. KONZULTACNI CINNOST LABORATORE

Upozornéni a komentare k vysledkiim ovliviujici interpretaci jsou uvedeny v textové casti Konecného
vysledku. Individualni konzultace jsou umoznény kontaktem s odbornymi pracovniky. Laboratof priibézné
informuje vSechny klienty o zménach, které se tykaji laboratornich sluzeb, Umérné jejich zavaznosti. Vedouci
laboratore nebo jeho zastupce telefonicky upozornuje na chyby indikujicich oddéleni, informuje o aktualnich
provoznich udalostech, zodpovida dotazy nebo reaguje na pfipominky k praci laboratore.
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6.8. ZPUSOB RESENI STIZNOSTI
Postup pfi prevzeti a feSeni stiznosti klientd je popsan na webovych strankach:
https://www.kntb.cz/postuppri-vyrizovani-stiznosti

Veskera opatieni a aktivity v ramci kontroly kvality sméfuji k tomu, aby stiznosti vibec nevznikaly. Kazdy
pracovnik genetické laboratore je povinen prevzit stiznost. O kazdé stiznosti musi byt informovan vedouci
laboratofe a musi byt zapsdna do Deniku neshod.

7. ZAVERECNE USTANOVENI

Tato Laboratorni pfirucka nabyva platnosti dnem podpisu predstavenstva KNTB a ucinnosti nabyva dnem
uvedenym na titulni strané. Ode dne Ucinnosti jsou zaméstnanci KNTB povinni se touto Laboratorni pfiru¢kou
fidit a pfi jejim nedodrZeni je mozné uplatfiovat pfislusné sankce.

Dnem ucinnosti tohoto vnitfniho predpisu se rusi Laboratorni pfirucka verze ¢. 1.6. ze dne 1. 10. 2020.
Zpracovatel je povinen 1x za 2 roky provést revizi tohoto dokumentu a vzdy pfi zméné legislativy. Pokud to
stav vyZaduje, musi zpracovatel zajistit vypracovani nového vydani Laboratorni pfirucky nebo jeho zménu.
Vedouci laboratore je odpovédna za seznameni svych podfizenych s timto dokumentem do 14 dnl od jeho
vydani.
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8. PRILOHA 1 LIST ZMEN A REVIZi

s 5 Cislo zmény / Oprava / Vyména Podpi
trana atum (&slo kapitoly, €ldnku apod.) odpis

6 18.1.2023 Zména ¢. 1 / 2.5. Pfehled nabizenych vysetfeni — pfiddna Mgr. Nikola Glosova
metoda

8 18.1.2023 2.6.2.7 Molekularné genetické vysetreni — pfidana kapitola Mgr. Nikola Glosova

11 18.1.2023 3.7.1. Odbér periferni krve — pfidana metoda Mgr. Nikola Glosova

6.6. Doby trvani jednotlivych vysetfeni od pfijmu vzork( do

17 18.1.2023 laboratoFe — pfidsna metoda Mgr. Nikola Glosova

Zména €. 2 / 2.5. Pfehled nabizenych vysetfeni — pfidana

6 15.4.2024 Mgr. Nikola Glosova

metoda
7 15.4.2024 2.6.1.2. — nova podkapitola Mgr. Nikola Glosova
7 15.4.2024 2.6.1.3. - podkapitola doplnéna o nové vysetreni Mgr. Nikola Glosova
11 15.4.2024 | Odbé&rovy systém pro KOSTNi DREN Mgr. Nikola Glosova
11 15.4.2024 3.7.1. Odbér kostni dfené — nova podkapitola Mgr. Nikola Glosova
12 15.4.2024 Uchovani vzorkd kostni diené: Mgr. Nikola Glosova
3.8. OPERACE SE VZORKEM, STABILITA, TRANSPORT — pfidan
13 15.4.2024 . Mgr. Nikola Glosova
materidl
16 15.4.2024 Doplnéno o material Mgr. Nikola Glosova
18 15.4.2024 6.6 doplnéno o material Mgr. Nikola Glosova
6 10.1.2025 Zména ¢ 3 / 2.5 Pfehled nabizenych vysetfeni — pfidana Mgr. Nikola Malinova
metoda MPL
9 10.1.2025 2.6.2.9. - podkapitola doplnéna o nové vysetreni Mgr. Nikola Malinova
12 10.1.2025 3.7.2 Odbér periferni krve a) doplnéno o nové vysetieni Mgr. Nikola Malinova
19 10.1.2025 6.6 doba trvani vydani vysledku byla zménéna pro vysetieni Mgr. Nikola Malinova
karyotyp kostni dren, pridano nové vysetfeni MPL
REVIZE

Revize €. 1 Revize €. 2 Revize €. 3
Datum revize
] ] Dokument vyhoveél — Dokument vyhovél — Dokument vyhovél —
Vysledek revize « % « 1% « 1%
nevyhovél nevyhovél nevyhovél

Revidujici odp. osoba

Podpis
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*) — nehodici se Skrtnéte
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