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STREDOEVROPSKY

TECHNOLOGICKY H/CLG/57005
INSTITUT Verze 3.0
A.Uvod

1. Predmluva

Vazené kolegyné, vazeni kolegové, vazeni zakaznici

prfedkladame Vam nabidku naSich sluzeb, které poskytujeme v oblasti laboratorni
mediciny.

Tato pfirucka, pfipravena v souladu s normou CSN EN ISO 15189:2013, je jednim z
prostfedkl pro komunikaci mezi Iékafi a laboratofi a v neposledni fadé je prezentaci nasi
prace. Obsahuje pozadavky pro provedeni spravného odbéru vzorkl, manipulaci s nimi a
skladovani tak, aby nebyl negativné ovlivnén vysledek laboratornich vy3etifeni. Dale zde
najdete seznam vy3etieni, které nase laboratof provadi a v neposledni fadé i pozadavky
kladené na vzorek, které je nutno spinit.

Laboratorni pfirucka je soucasti fizené dokumentace laboratofe, je pravidelné
aktualizovana a zadatelum o vySetfeni je dostupna na naSich webovych strankach.

Doufame, Zze Vam naSe pfiruc¢ka pfinese nejen potfebné informace, ale také inspiraci.

MVDr. Boris Tichy, Ph.D.
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B.Informace o laboratori

1. Identifikace laboratore, zakladni udaje

Nazev organizace: Masarykova univerzita
Nazev laboratore: Centralni laboratof Genomika Centra molekularni mediciny CEITEC MU
Zarazeni pracovisté v ramci MU: CEITEC MU
Identifikacni udaje:
ICO: 00216224, DIC: CZ00216224
ICP: 72984171
Bankovni spojeni: 85636621/0100
Adresa: Masarykova univerzita Brno, CEITEC MU, Centralni laboratof Genomika, Kamenice
753/5, Brno, 625 00
Provozni doba laboratore: Po — Pa: 7:00 — 16:00 (mimo svatky)
Prijem vzorku: Po — Pa: 9:00 — 14:00 (mimo svatky)
Kontakty:
Vedouci laboratore:
MVDr. Boris Tichy, PhD.
£ 549 49 8317
B boris.tichy@ceitec.muni.cz

2. Zaméreni laboratore

Pracovisté se zabyva molekularné biologickou diagnostikou v oblasti neinvazivnich
prenatalnich vySetfeni, onkologickych vySetfeni a stejné tak aplikovanym vyzkumem v
oblasti humanni mediciny.

3. Uroveri a stav akreditace pracovisté

Centralni laboratof Genomika Centra molekularni mediciny CEITEC MU (CLG) je
akreditovana dle CSN EN ISO 15 189:2013.

Uroven prace a kvalita vySetfovacich metod je sledovana externi kontrolou kvality a
systémem operaéniho fizeni vnitfni kontroly kvality. V sou€asné dobé jsme zapojeni do
systému externi kontroly kvality prostfednictvim EMQN (The European Molecular Genetics
Quality Network, http://www.emgn.org/emgn/Home) v némZ nami dosahovana kvalita
stanoveni ma velmi dobrou uroven.

4. Organizace laboratore, jeji vnitini ¢lenéni, vybaveni a obsazeni

CLG je situovana v budové CEITEC MU, pfi€emz jeji laboratofe jsou umistény v 1. a
2. nadzemnim podlazi. CLG nedisponuje vlastni odbé&rovou mistnosti. Mistnost pro pfijem
vzorkl je umisténa v 2. nadzemnim podlazi.

5. Spektrum nabizenych sluzeb

Laboratof CLG poskytuje tyto sluzby:
e Zakladni, specializovanou a superspecializovanou molekularné
biologickou diagnostiku.
e Konzultacni ¢innost v oblasti provadénych diagnostik.
e Seminarni, pfednaskovou, vyukovou a publikaéni €innost.
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VySetreni cizich statnich pfislusnikd

VySetieni se provadi na zakladé pozadavku ordinujiciho I€ékafe. Pro vypInéni zadanky
a odbér materialu plati standardni pravidla. Je tfeba uvést, zda se jedna o EU pojiSténce
nebo cizince ze zemi mimo EU. Pokud se jedna o EU pojisténce, je spolu s Zadankou tfeba
dodat i vyplnény formulaf S2 (nahrazuje pfedchozi formulai E 112). CLG fakturuje
provedena vysetieni prostfednictvim Ugetniho oddéleni MU. Ceny za stanoveni vychazeji z
bodové hodnoty daného vykonu a aktualni ceny bodu.
VySetfeni samoplatcl

VySetieni se provadi na zakladé pozadavku ordinujiciho |ékafe, zadanka musi byt
jasné oznacena ,Samoplatce®. CLG fakturuje provedena vySetfeni oSetfujicimu lékafi nebo
pfimo pacientovi prostfednictvim Ugetniho oddéleni MU. Ceny za stanoveni jsou uvedeny v
Ceniku.

Podrobnosti k jednotlivym vySetfenim jsou uvedeny v kapitole F.

Nabidka vySetfovacich metod se upravuje dle pozadavku klinickych obor a poznatku
vyplyvajicich z arovné védeckého poznani.

6. Ochrana osobnich udaju

Ochrana osobnich udaju pacientd v laboratofi je plné v souladu s nafizenim vlady
¢.101/2000 Sb. (Zakon o ochrané osobnich udaju a o zméné nékterych zakonu).
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C.Manual pro odbéry primarnich vzorku

1. Zakladni informace

CLG jako laboratorni pracovisté nedisponuje odbérovym mistem pro Zzadny typ
analyzovaného materialu. Konkrétni postupy odbéru jsou tedy vplné kompetenci
pozadujicich zafizeni. Tato pracovisté jsou pouze povinna pfihlédnout k specifikam, ktera
odbér zejména nékterych specialnich material( vyzaduiji.

Laboratorni pfirucka CLG je kdispozici na naSich webovych strankach
(www.ceitec.cz/clg). Spektrum nabizenych vySetfeni je uvedeno v kapitole F laboratorni
prirucky.

2. Pozadavkové listy (zadanky), informované souhlasy pacienta

Aktualni verze zadanek a informovanych souhlast pacienta jsou k dispozici na

internetovych strankach laboratofe (www.ceitec.cz/clg).

Zadavatel je povinen na Zadance pfesné specifikovat druh jim poZadovaného vySetfeni.

V pfipadé nutnosti mize vyplnit Casovou naléhavost vySetfeni. Tato pak musi byt vypinéna
vzdy, jedna-li se o vySetfeni urgentni.
Dale jsou povinnymi udaji na zadance:

¢ Identifikacni udaje pacienta: jméno a pfijmeni pacienta, Cislo pojisténce, event. rodné
(v pfipadé cizich statnich pfislusnikl identifikacni) Cislo a kod pacientovy diagnézy
dle MKN10 (Mezinarodni statisticka klasifikace nemoci a pfidruzenych zdravotnich
problému). U cizich statnich pfislusniki, nebo pacientl, u nichz nelze z d&isla
pojisténce spolehlivé ur€it datum narozeni, uvadi se tento udaj na Zadanku do
kolonky Klinicka data.

¢ Identifikace zdravotni pojistovny.

e Nazev subjektu, oddéleni, kontaktni adresa, telefonicky kontakt a ICP pozaduijiciho
pracovis§té. Dale jméno lékafe (popf. jiné osoby opravnéné pozadovat vySetfeni),
razitko pracovisté a podpis |ékafe (popf. jiné osoby opravnéné pozadovat vysetfeni).

¢ Informace tykajici se odebraného biologického materidlu: datum a ¢as odbéru (tam,
kde je to zadouci), typ odebraného biologického materialu a anatomickou specifikaci
mista odbéru, je-li to vhodné.

o UcCel vySetieni
o Pokud je to opodstatnéné tak i dopliikové informace: tj. dal3i upfesfujici udaje (napf.
aktualni [é¢ba, Kklinicky stav), optimalné uvadéné v kolonce pro klinicka data.

Odbérové nadobky s biologickym materialem musi byt rovnéz oznaceny:
¢ Identifikacnimi udaji pacienta: jméno a pfijmeni pacienta, Cislo pojisténce, pfipadné
rok narozeni pacienta.
¢ Informaci o materialu: typ materialu a datum odbéru.

Odebrany biologicky material je po transportu pfejiman pracovniky laboratofe CLG, kde
probéhne vizualni kontrola kvality vzorku a dale provéfeni shody mezi vzorkem a pfiloZzenou
Zadankou.

Postup laboratofe pfi nespravné identifikaci biologického materialu

PFfi nedostateCné identifikaci pacienta z hlediska nezaménitelnosti biologického
materialu se analyza neprovadi. Odesilajici subjekt obdrzi informaci o odmitnuti nespravné
identifikovaného biologického materialu. O odmitnuti analyzy se provede zaznam do
pfislusné pfijmové knihy.

Pokud je takovyto vzorek dodan a jedna se o nenahraditelny vzorek, laboratof
tento vzorek vySetii, ale vysledek bude uvolnén pouze tehdy, kdyz pozadujici lékaF
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(pracovisté) pfevezme plnou odpovédnost za identifikaci dodaného vzorku. Pracovnik uvede
na zadance tuto okolnost, ktera je pak pfenesena do vysledkové zpravy.

VSechny pfipadné zmény souvisejici s identifikaci vzorku a udajd o pacientovi jsou
nalezit¢ dokumentovany se jmenovitym vypsanim kdo, kdy a pro€ zménu provedl.
Dokumentace o dodate€nych zménach je fazena k zadankam o vySetfeni nebo jsou tyto
udaje zaznamenany pfimo na Zadanku.

Postup laboratore pfi nespravné nebo neupiné vyplnéné zadance (s vyjimkou udajl

z pfedchozi kap.)

Pokud je k dispozici udaj o odesilajicim |ékafi a zakladni identifikace pacienta,
laboratof doplni chybgjici udaje po telefonické domluvé. Zaznam o dopInéni udaju bude
proveden pfimo na zadanku a bude obsahovat minimalné udaje o datu a ¢asu doplnéni,
kontaktujici a kontaktované osobé. Pokud laboratof zasila neuplnou zadanku k doplnéni zpét
na odesilajici pracovisté, odpovédny pracovnik plvodni nekompletni zadanku okopiruje a
kopie se ponecha do doby, neZ bude zpét doru¢ena Zadanka kompletni. Laboratof se snazi,
aby vzorek pacienta s neuplné nebo nespravné vypinénou zadankou mohl byt zpracovan.

Pokud je k dispozici zakladni identifikace pacienta, ale nejsou k dispozici
identifikaéni udaje pozadujiciho Iékafe/pracovisté, laboratof tento vzorek zpracuje do stadia,
kdy je mozné bezpecné a stabilni skladovani vzorku pro pfipadnou analyzu a vycka, zda
nebude nékterym z pozadujicich pracovist vznesen dotaz na vysledky vySetfeni. Pokud bude
takovyto dotaz vznesen, je pozadujici pracovisté (I€kaf) povinen zaslat novou Zadanku se
vSemi potfebnymi udaji. V okamziku kdy bude tato Zadanka v laboratofi k dispozici, laboratof
analyzu dokongi.

Pokud by vySe zminény dotaz nebyl vznesen ve lhaté 3 kalendarnich mésicu od
data doruceni vzorku do laboratofe, bude vzorek zlikvidovan a puvodni zadanka trvale
archivovana.

Pokud by charakter vzorku neumoznoval jeho stabilni skladovani po tuto
Ihatu, nebo pokud se bude jednat o vzorek nenahraditelny, laboratof vySetfeni provede a
Zadanku spolu s vysledkem vySetfeni archivuje do doby, nez bude vznesen dotaz na
vysledek.

Neni-li k dispozici udaj o odesilajicim Iékafi a zakladni identifikace pacienta, material
se neanalyzuje, Zadanka se trvale archivuje.
CLG akceptuje informované souhlasy jinych pracovist. Jejich kopii je vSak nutno vzdy
dodat spolu s zadankou pro dané vySetfeni. Oficialni informované souhlasy naSeho
pracovisté jsou k dispozici na nasich webovych strankach www.ceitec.cz/clg.

3. Pozadavky na urgentni vysetreni

V pfipadé, Ze lékar &i Zadatel o vySetfeni poZaduje urgentni vySetfeni biologického
materialu, vyuzije stejné Zadanky jako pro ostatni bézna vySetieni a zfetelné je oznaci
Cervenym textem STATIM nebo se na Zzadance zaSkrtne pfislusné policko, je-li k dispozici
(pro udely laboratofi CLG je toto oznadeni ekvivalentni s oznaéenim URGENTNI VZOREK)
(viz také kap. C-2 laboratorni pfirucky). Material s takto oznaenou Zadankou bude
pfednostné zpracovan.

Povéfeny pracovnik pfijmu biologického materidlu pfednostné provede kontrolu a
identifikaci vzorku a zadanky tak, aby mohl byt vzorek pfednostné zpracovan, zapiSe datum
a Cas prevzeti a provede kroky nezbytné k tomu, aby nasledna analyza mohla probéhnout
v nejkratS§im mozném case.

4. Ustni pozadavky na vysetreni

Telefonické poZadavky na opakovana Ci dodate€na vySetfeni Ize dodateéné provést ze
vzorku jiz do laboratofe dodanych pfi dodrzeni nasledujicich pravidel:
o Dodate¢na vySetieni Ize telefonicky pfiobjednat. Tam, kde je to Zadouci je vSak tfeba
zaslat informovany souhlas pacienta s timto dodate¢nym vySetfenim.
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o Dodate¢na vySetfeni Ize u nékterych diagnostik provadét s urlitym omezenim, které
je dano druhem nukleové kyseliny, ktera byla z dodaného materialu vyizolovana pro
potfeby pfedchozi diagnostiky (viz kapitola F - Abecedni seznam laboratornich
vysSetieni).

5. Pouzivany odbérovy systéem

Laboratof CLG nedisponuje odbérovou mistnosti. Material pro vySetfeni (ij. izolaci
nukleovych kyselin a jejich naslednou analyzu) je odebiran v pfislusnych ambulancich,
specializovanych odbérovych centrech nebo na Iuzkovych oddélenich pozadujicich
pracovist. Odbérovy systém je plné v kompetenci pozadujiciho pracovisté. Pozadujici
pracovisté také prebira plnou odpovédnost za nevhodné zvoleny odbérovy systém pro dany
typ vySetfeni. Naroky kladené na material, jeho odbér a pfepravu jsou uvedeny vzdy u
konkrétniho vySetieni v kapitole F této pfirucky.

LaboratoF miZe vysetfit i jiz na jinych kooperujicich pracovistich (napf. FN Motol, UHKT,
FN Olomouc, atd.) pfipravené bunécné lyzaty nebo izolaty nukleovych kyselin. V takovychto
pfipadech vSak CLG neruci za preanalytickou fazi vySetreni.

6. Priprava pacienta pred vysetrenim

VétSina vzorkU zpracovavanych laboratofi neklade na pfipravu pacienta zadné naroky.
Neékteré specialni vzorky jsou odebirany na l0zkovych oddélenich pozadujicich pracovist,
kde se o pfipravu pacienta pfed odbérem odborné postara obsluhujici personal a oSetfujici
lekaF. Pokud material vyZaduje specialni pfipravu pacienta pfed odbérem, je toto dostatecné
zddraznéno v ¢asti F laboratorni pfiru¢ky u konkrétnich stanoveni.

Pouéeni pacienta o pfipravé k odbéru biologického materialu provadi osetrujici
lékaF nebo zdravotni sestra.

7. Odbér vzorku, typ a mnozstvi vzorku

V této kapitole je uveden abecedni seznam biologickych vzorku, které laboratof CLG
zpracovava. Nasledny text je vénovan kratkému popisu materialu, odbéru a jeho mnoZstvi.

Pro Cast biologickych materiald je na odbérovych nadobkach zfetelné vyznacleno
optimalni odebirané mnozstvi. Podstatné nedodrzeni odebiraného objemu, zpusobené
napfiklad vadnou technikou odbéru, &i technickou zavadou materialu maze byt dlivodem
k neprovedeni vySetieni.

Amniocentéza

Jedna se o transabdominalni pranik punkéni jehly do amnidlni dutiny za soucasné
ultrazvukové kontroly. Minimalni odebrané mnozZstvi potfebné pro vySetfeni je 10 ml,
optimum je 15-20 ml. Kultivace materialu se pohybuje mezi 10 — 20 dny podle mnozZstvi a
typu amniocytu, které jsou nasledné pouzity kizolaci DNA. Laboratofr CLG neprovadi
kultivaci amniocytl! V pfipadech, kdy je tato kultivace nutna, je pozadujici pracovisté
povinno zajistit si tuto kultivaci na jiném pracovisti!

Transabdominalni amniocentéza je provadéna po 15. tydnu gravidity, nejCastéji
v obdobi mezi 16.-18. tydnem. Za fyziologického stavu jde o slabé& naZloutlou fidkou tekutinu.
Patologické stavy plodové vody jsou signalizovany zménou barvy (Cervena — poranéni
placenty, tmavé hnéda — starSi krvaceni nebo odumieni plodu, zelena — intrauterinni
dechova tisen).
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Biopsie choria

Pod ultrazvukovou kontrolou se zavadi odbérova jehla transabdominalné nebo
transcervikalné do choriové plotny a pod tlakem se nasava shluk klk( (chorionic villus
sampling — CVS). Odebrané choriové klky jsou viozeny do mikrozkumavky a do izolace DNA
skladovany v chladicim zafizeni pfi teploté 4 — 9 °C.

CVS je mozné provadét od ukonéeného 10. tydne gravidity. DNA analyza z CVS se
vyznacuje rizikem faleSné pozitivity vysledku, jelikoz pfi odbéru choriovych klki dochazi
Casto ke kontaminaci matefskou krvi. Pfipadnou kontaminaci je do ur€ité miry mozné potladit
kultivaci choriovych klkd. Laboratof CLG kultivaci neprovadi! V pfipadech, kdy je tato
kultivace nutna, je poZadujici pracovidté povinno zajistit si tuto kultivaci na jiném pracovistil

Bukalni stér

Stér se provadi z bukalni sliznice pacienta tak, aby nedoSlo ke kontaminaci krvi
pacienta. Stérka se posléze vlozi do sterilni zkumavky a transportuje se pfi pokojové teploté
jesté tyz den do laboratofe. V laboratofi se ihned provadi izolace DNA z bunék bukalni
sliznice pacienta.

DNA

Ke genetickému vySetfeni je vhodné dodat DNA rozpusténou napf. v TE pufru (roztok
chranici DNA pfed degradaci). DNA vyizolovana zrGznych materiald je skladovana
kratkodobé (dny) pfi 4°C a dlouhodobé (tydny — mésice) pfi -20°C. V pfipadé zaslani
vyizolované DNA CLG neruéi za preanalytickou fazi.

Likvor (mozkomiSni mok)
Likvor je nejCastéji ziskavan tzv. lumbalni punkci, tj. napichnutim patefniho kanalu
v bederni oblasti pacienta. Optimalni je odbér 1-3 ml tekutiny do sterilni zkumavky bez aditiv.

PCR produkty
Preprava PCR produktu probiha pfi pokojové teploté, skladovani kratkodobé pfi 4°C,
dlouhodobé pfi -20°C.

Periferni krev

Odbér periferni krve je provadén z periferni zily, nejlépe uzavienym odbérovym
systémem do sterilni nabérové zkumavky (sterilita nutna z hlediska absence RNaz pfi izolaci
RNA). Doporu€ovan je odbér do 10 ml zkumavek obsahujicich protisrazlivé cinidlo
(standardné EDTA, event. citrat, pro molekularné geneticka vySetfeni je heparin
nezadouci).

8. Nezbytné operace se vzorkem, stabilita

Potfebné informace jsou uvedeny v pfedchozi kapitole u jednotlivych typu materialu.
Pokud nékteré z provadénych vySetfeni vyzaduje specialni operace s primarnim materialem
nebo pokud by se jednalo o pfipady, kdy by mohla byt ohroZzena stabilita vzorku, je toto
dostatecné zdlraznéno v kapitole F laboratorni pfiru¢ky u konkrétnich vySetieni.

9. Zakladni informace k bezpecnosti pfi praci se vzorky

Kazdy vzorek biologického materiélu je povazovan za potencialné infek&ni, proto je nutné
zamezit moznému kontaktu pacientu i vefejnosti s biologickym materidlem po odbéru. Svoz
vzorkl je zajiStovan v uzavienych transportnich nadobach tak, aby béhem transportu
nedoSlo kjeho rozliti nebo jinému znehodnoceni, nedoSlo ke kontaminaci osob nebo
dopravnich prostfedkl pouZitych k pfepravé. Vzorky by mély byt umistény ve stojanku nebo
zabezpedleny v pifepravnim kontejneru. V pfipadé rozliti je tfeba se fidit platnymi zasadami
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dezinfekce a dekontaminace. Potfisnéni vnéjsi strany zkumavky nebo zadanky biologickym
materialem muaze byt ddvodem odmitnuti pfijmu vzorku do laboratore.

10. Informace k dopravé vzorkii

Transport biologickych vzorku do laboratofe by mél byt uskute¢nén co mozna nejdrive po
odbéru, tj. s minimalni &asovou prodlevou. Transport materialu do laboratofe zajistuje
zadavatel a tento za néj také zodpovida.

V pfipadé, kdy doba od nabéru materidlu do pfedani laboratofi CLG nepfesahne 3
hodiny, neni ve vétSiné pfipadl nutno material transportovat za zvlastnich podminek
(specificky v kapitole F laboratorni pfiruéky). Pouze je nutno dbat na to, aby vzorek
biologického materialu nebyl vystaven zahfati (sluncem, drzenim v ruce, apod.) nebo mrazu
v zimnich mésicich. Je-li doba od nabéru po pfedani delSi nez 3 hodiny, je optimalni vzorek
transportovat pfi 4°C (v nadobach k tomu uréenych).

Laboratof CLG pfijima i vzorky biologického materialu doslé postou. Vzhledem k tomu,
ze béhem takového typu pfepravy neni ani laboratof ani pozadujici pracovisté schopno
zarucit bezchybnou preanalytickou fazi, zfika se laboratof pfredem zodpovédnosti za kvalitu
doslého materialu. U hodnoceni vysledkl vySetfeni ziskanych z takovéhoto materialu je
tfeba brat v uvahu nestandardni transport do laboratofe. VeSkerou zodpovédnost za tyto
komplikace pfebira pozadujici pracovisté. U vzorkd doslych poStou bude tato skuteénost
zaznamenana na zadance spolu s datem a podpisem osoby, ktera vzorky piebrala.

11. Informace o zajiSstovaném svozu vzorku

CLG svoz vzorkl nezajistuje.
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D.Preanalytické procesy v laboratofri

1. Prijem Zadanek a vzorku

Biologicky material je do laboratofe CLG pfijiman pouze v pracovnich dnech v ¢asovém
rozmezi mezi 9 a 14 hod. Kdykoliv po této dobé v pracovni dny a dale ve dnech pracovniho
klidu je pro pfijem a zpracovani materialu nutna pfedchozi telefonicka domluva. Ze strany
zadavatele musi byt komunikujicim vzdy Iékaf.

CLG nedisponuje odbérovym pracovistém, veskery biologicky material je do CLG
transportovan bud pfimo pracovniky laboratofe (z arealu PMDV FN Brno) nebo
prostfednictvim svozu sanitnimi vozy. Mistnost pfijmu materialu je umisténa v 2. nadzemnim
podlazi budovy.

Aktualni verze zadanky je kdispozici na internetovych strankach CLG
(http://clg.ceitec.cz/).

Pracovnik na pfijmu provede :

e Pfifazeni krve nebo jiného biologického materialu k Zadance dle povinnych
identifikacnich znakl - jméno a pfijmeni pacienta, Cislo pojisténce (pfipadné rok
narozeni), material a datum odbéru.

o Kontrolu Zadanky

> ldentifikace pacienta
v pfijmeni, jméno pacienta (pojisténce)
v Cislo pojisténce
v zdravotni pojistovna pacienta
v zakladni diagnéza

» ldentifikace odesilajiciho subjektu
v jméno lékare, ICP
v"odbornost
v razitko a podpis lékare
v telefon nebo jiny kontakt pro pfipadné dotazy &i sdéleni urgentniho

vysledku

» ldentifikace materialu
v' typ materialu
v'datum odbéru vzorku
v urgentnost dodani (urgentni, STATIM, atd.)
v' pozadovana vysetieni

o Kontrolu spravnosti dodané krve nebo ostatniho biologického materialu

v" neporusenost obalu
v spravnost odbéru - mnozstvi, protisrazlivé ¢inidlo, druh zkumavky

2. Kritéria pro prijeti nebo odmitnuti vadnych (koliznich)
primarnich vzorku

Kritéria pro pfijeti primarnich vzorkl

Nezbytnou identifikaci biologického materialu tvofi pfijmeni pacienta a Cislo pojisténce
(rodné cislo), jinak je nutné material odmitnout (viz dale). Pokud je nadoba s biologickym
materidlem oznaCena pouze jménem pacienta a chybi dalSi povinné identifikacni udaje,
muZze ji laboratof pfijmout za pfedpokladu, Ze je jednoznacné pfipojena k Zadance s
kompletni identifikaci pacienta (pfilepenim, v uzavieném obalu a podobné).
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Kritéria pro odmitnuti primarnich vzorkl

e Zadanku s biologickym materialem, na které chybi nebo jsou neéitelné zakladni udaje
pacienta (Cislo pojisténce, pfijmeni) - pokud se nejedna o nenahraditelny vzorek (viz
¢ast D3)

¢ Nadobu s biologickym materidlem, kde neni zpusob identifikace materidlu z hlediska
nezaménitelnosti dostateCny - pokud se nejedna o nenahraditelny vzorek (viz ¢ast
D3)

o Neoznacenou nadobu s biologickym materidlem — laboratof takovyto vzorek pfijme
pouze v pfipadé, ze se jedna o nenahraditelny vzorek. Za takovyto vzorek musi
prevzit pisemné odpovédnost pozadujici Iékaf. Pokud tak neucini, nebude uvolnén
vysledek (viz ¢ast D3)

e Biologicky material bez zadanky — pokud se nejedna o nenahraditelny vzorek (viz
¢ast D3)

e Zadanku nebo odbé&rovou nadobu znedisténou biologickym materidlem - pokud se
nejedna o nenahraditelny vzorek (viz ¢ast D3)

e Nadobu s biologickym materialem, kde zjevné doSlo k poruseni doporuéeni o
preanalytické fazi - pokud se nejedna o nenahraditelny vzorek (viz ¢ast D3)

e Vzorek materialu dosly postou, u néjz je poruSena obalka (obal) takovym zplsobem,
Z2e mohlo dojit k nekontrolovatelné manipulaci se vzorkem - pokud se nejedna o
nenahraditelny vzorek (viz ¢ast D3)

3. Postupy pfi nespravné identifikaci vzorku nebo zadanky

Postup laboratofe pfi nespravné identifikaci biologického materialu

Pfi nedostatecné identifikaci pacienta z hlediska nezaménitelnosti biologického
materialu se analyza neprovadi. Odesilajici subjekt obdrzi informaci o odmitnuti nespravné
identifikovaného biologického materialu. O odmitnuti analyzy se provede zaznam do
pfislusné pfijmove knihy.

Pokud je takovyto vzorek dodan a jedna se o nenahraditelny vzorek, laboratof
tento vzorek vy3etfi, ale vysledek bude uvolnén pouze tehdy, kdyZz pozadujici lékar
(pracovisté) pfevezme plnou odpovédnost za identifikaci dodaného vzorku. Pracovnik pfijmu
uvede na Zadance tuto okolnost, ktera je pak pfenesena do vysledkoveé zpravy.

VSechny pfipadné zmény souvisejici s identifikaci vzorku a udaju o pacientovi
jsou nalezité dokumentovany se jmenovitym vypsanim kdo, kdy a pro€ zménu provedI.
Dokumentace o dodateCnych zménach je fazena k zadankam o vySetfeni nebo jsou tyto
udaje zaznamenany pfimo na Zadanku.

Postup laboratofe pfi nespravné nebo neupiné identifikaci na Zadance (s vyjimkou udaju
z pfedchoziho textu)

Pokud je k dispozici udaj o odesilajicim |ékafi a zakladni identifikace nemocného,
laboratof doplni chybgjici udaje po telefonické domluvé. Zaznam o doplnéni udaji bude
proveden pfimo na zZadanku a bude obsahovat minimalné udaje o datu a ¢asu doplnéni,
kontaktujici a kontaktované osobé. Pokud laboratof zasila neuplnou Zadanku k doplnéni zpét
na odesilajici pracovisté, odpovédny pracovnik plvodni nekompletni zadanku okopiruje a
kopie se ponecha do doby, nez bude zpét doru€ena zadanka kompletni. Laboratof se snazi,
aby vzorek pacienta s neupIné nebo nespravné vyplnénou zadankou mohl byt zpracovan.

Pokud je k dispozici zakladni identifikace nemocného, ale nejsou k dispozici
identifikacni udaje pozadujiciho Iékafe/pracovisté, laboratof tento vzorek zpracuje do stadia,
kdy je mozné bezpecné a stabilni skladovani vzorku pro pfipadnou analyzu a vycka, zda
nebude nékterym z pozadujicich pracovist vznesen dotaz na vysledky vysSetieni. Pokud bude
takovyto dotaz vznesen, je pozadujici pracovisté (I€kaf) povinen zaslat novou Zadanku se
vSemi potfebnymi udaji. V okamziku kdy bude tato zadanka v laboratofi k dispozici, laborator
analyzu dokonci.
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Pokud by vySe zminény dotaz nebyl vznesen ve Ihuté 3 kalendarnich mésicu od
data doruceni vzorku do laboratofe, bude vzorek zlikvidovan a puvodni zadanka trvale
archivovana.

Pokud by charakter vzorku neumoznoval jeho stabilni skladovani po tuto
Ihatu, nebo pokud se bude jednat o vzorek nenahraditelny, laboratof vySetfeni provede a
Zadanku spolu s vysledkem vySetfeni archivuje do doby, neZz bude vznesen dotaz na
vysledek.

Neni-li k dispozici udaj o odesilajicim Iékafi a zakladni identifikace nemocného,
material se neanalyzuje, zadanka se trvale archivuje.

4. VySetrovani smluvnimi laboratoremi

Laboratof CLG nevyuziva sluzeb smluvnich laboratofi.
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E. Vydavani vysledkl a komunikace s laboratori

1. Hlaseni vysledku v kritickych intervalech

V pfipadé pozitivniho nalezu u urgentniho vySetfeni se vysledky nahlasi telefonicky
oSetfujicimu Iékafi. Do komentare k pfislusné zadance se zaznamena komu, a kdy byl
vysledek ohlagen. Vysledky hlasi ptislusny VS pracovnik. Nasledné je vysledek odeslan také
v pisemné podobé standardni cestou.

Vyrazné patologické vysledky se neprodlené telefonuji poZzadujicimu pracovisti (oddéleni,
klinice) bez ohledu na to, zda se jedna o urgentni nebo rutinni vySetfeni.

2. Informace o formach vydavani vysledku

Vysledky vysetifeni se vydavaji vzdy v tisténé podobé. V nékterych pfipadech je mozné i
telefonické sdéleni vysledku ¢&i zaslani vysledkové zpravy v elektronické podobé -
v takovychto pfipadech v8ak vzdy nasleduje vydani vysledku v tisténé podobé.

Tisténé vysledky
Tisténé vysledkové listy obsahuiji:
e jasnou a nezaménitelnou identifikaci vySetfeni
jednoznaénou identifikaci pacienta (jméno, pfijmeni, Cislo pojisténce)
diagnozu pacienta
identifikaci laboratore, ktera vysledek vydala
identifikaci Zadatele (jméno, adresa, ICP)
datum a €as odbéru primarniho vzorku (je-li k dispozici)
datum pfijeti vzorku laboratofi
datum a €as vydani nalezu
druh biologického materialu
vysledek vySetieni
v pfipadé potieby textovou interpretaci vysledki
pfipadné komentare (napf. ke kvalité vzorku)
¢ identifikace osoby, ktera autorizovala uvolnéni nalezu
Tisténé vysledkové listy jsou rozeslany k Zzadateldm prostfednictvim Ceské posty na
uréené adresy.

Telefonické vysledky

Telefonicky se hlasi vysledky urgentnich vySetfeni a vyrazné patologické vysledky.
Telefonicky se vysledky zasadné nesdéluji pacientim, ani jasné neidentifikovanym
zdravotnickym pracovnikim. Soucasné nasleduje vydani a odeslani vysledku také
v pisemné podobé.

Elektronické hlaseni

Vysledkové listy jsou v nékterych pfipadech na vyZzadani oSetfujiciho Iékafe zaslany
nejprve prostfednictvim e-mailu nasledné i v tisténé podobé.

Pokud jsou vysledkové listy zasilany do NIS jinych zdravotnickych zafizeni, zajistuji
jejich kédovani tyto NISy. V pfipadé zasilani vysledkovych listl na emaily umisténé na
komer&nich serverech, jsou pfislusné soubory kryty pfedem domluvenym heslem.
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3. Typy nalezu a laboratornich zprav a jejich popis

o Konecéna vysledkova zprava - jedna se o vysledkovou zpravu zaslanou Zadateli se
vSemi pozadovanymi vySetfenimi.

o Vysledkova zprava s komentarem - jedna se o vysledkovou zpravu s uvedenim
odborného stanoviska k vysledku vySetfeni v komentafi vysledkové zpravy (napf.
klinicka interpretace lékafem).

4. Vydavani vysledki prfimo pacientium

Pacientim se vysledkove zpravy predavaji na zakladé vyplnéné zadosti (formulaf
F/CLG/57028 Zadost o nahlédnuti do zdravotnické dokumentace/o pofizeni vypisl, opist
nebo kopii zdravotnické dokumentace). Vzdy je vSak informovan pozadujici Iékar.

5. Opakovana a dodate¢na vysetreni

Podminky pro provedeni dodateCnych vySetieni jsou diskutovany v kapitole C — 4.

V pfipadé opakovanych vy3etieni je nutno dodat novou zadanku. Opakovana vySetieni
Ize provést pouze v pfipadé, ze plUvodni vzorek nebyl spotfebovan bé&hem pfedchozi
analyzy.

6. Zmény vysledku a nalezu

Opravu vysledkovych listl Ize provadét pro:
¢ identifikaCni Cast
e vysledkovou ¢ast

Oprava identifikaéni &asti

Opravou identifikaéni Casti se rozumi oprava Cisla pojisténce, zména pojiStovny a
zmeéna nebo vyznamna oprava pfijmeni a jména pacientll pfed odeslanim vysledkového
listu. Oprava se také tyka vS8ech zmén pfijmeni (vdané Zeny apod.). Oprava identifikace
(Cisla pojisténce nebo pfijmeni a jména) se provadi bud pfi zadavani pozadavkud, nebo v
ramci oprav databaze. Je dohledatelna plvodni a opravena verze vysledku vcetné
identifikace pracovnika, ktery zménu provedlI.
Oprava vysledkovych listd

V pfipadé jiz uvolnéného chybného vysledku je vzdy informovan Zadatel. Je okamzité
domluven systém napravy napf. opakovana analyza, oprava chybného vysledku. Nasledné
je vydana nova vysledkova zprava, ktera je doplnéna textem, ktery nese informaci o tom,
ktera vysledkova zprava se nahrazuje a zjakého duvodu. V pfipadé, Ze laboratof zjisti
chybné vydany nalez, komunikuje s Zadatelem vedouci laboratofe.

Chybné vysledky je nutno povazovat za zjiSténi zavazné neshody.

7. Intervaly od dodani vzorku k vydani vysledku (TAT)

Laboratof po konzultaci s Zadateli ma stanoveny doby odezvy laboratofe (turnaround
time) pro kazdé vysSetfeni (viz ¢ast F). Tato doba je definovana od pfijmu vzorku do
laboratofe po vydani vysledku. Tato doba vyhovuje klinickym potfebam.

Pokud dojde k prekroCeni této doby tak, Zze by mohla byt ohrozena kvalita péce o
pacienta, upozorni laboratof na tuto skute¢nost a sleduje dale tento pfipad do upiného
vyfizeni.

Dostupnost vysledku pfi indikaci ,STATIM® je zavisla na druhu konkrétniho vySetreni -
podrobnéji viz ¢ast F.
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8. Konzultaéni ¢innost laboratore

Lékafi mohou volat do laboratofe a pozadovat informace a konzultace tykajici se
provadénych vysetfeni. Kvalifikovani pracovnici laboratofe provadi pouze biologickou
interpretaci vysledkil (Viz doporugeni Spolednosti Lékarské genetiky CLS JEP). Odborné
informace jsou poskytovany vedoucim laboratofe, pfipadné pracovniky, ktefi jednotliva
vySetfeni provadéji. Klinickou interpretaci vysledkd provadi lIékafr.

Laboratof mimo jiné zajiStuje konzultaéni ¢innost i formou seminail a prednasek. CLG
disponuje vlastni pfednaskovou mistnosti s potfebnym technickym vybavenim.

9. Zpusob Feseni stiznosti

Kromé drobnych pfipominek k praci laboratofe, které pfijima, okamzité feSi a nasledné
informuje svého nadfizeného kompetentni pracovnik laboratofe, je vyfizovani stiznosti véci
vedouciho laboratofe.

Stiznosti Ize podavat na:

e prubéh provadéni laboratorniho vySetreni,
rozsah provadéného laboratorniho vySetfeni,
termin provedeného laboratorniho vysetfeni,
vysledky laboratorniho vysetfeni,
zpusob jednani pracovniku laboratore.

Prijmuti stiZnosti

Drobnou pfipominku k praci laboratofe rfeSi okamzité pracovnik, ktery stiznost pfijal,
je-lito v jeho kompetenci. Jinak pfedava stiznost vedoucimu laboratore.

Pfi zjevné neopravnéné stiznosti pracovnik pfedava stiznost k feSeni vedoucimu
laboratore.

Vyfizeni ustni stiznosti
Jde-li o drobnou pfipominku k praci laboratofe a lIze ji vyfesit okamzité, ucini se tak.
Tento typ stiznosti se nezaznamenava.

ohlasi stiznost a jeji feSeni vedoucimu laboratore, ktery stiZznost a jeji feSeni zaznamena do
knihy stiZznosti.
Neni-li mozné vyresit stiznost okamzité, sdéli se navrh feSeni a zplsob odpovédi.

Vyftizeni pisemné stiZznosti

Pisemnou stiznost feSi vZzdy vedouci laboratofe, stiznost se zaznamenava do knihy
stiznosti. Je-li mozné stiznost vyfidit ihned, u€ini se tak pisemné.

Neni-li mozné stiznost vyfesit ihned, navrhne se postup feSeni. StéZujici si osobé je
ihned pisemné odeslano oznameni o registraci stiznosti se struénym vyjadfenim o dalSim
postupu vyfizovani stiznosti.

Terminy pro vyfizeni stiznosti

Pokud stiznost neni feSena ihned, je termin na vyfizeni stiznosti 30 pracovnich dna.
V tomto terminu oznami odpovédny pracovnik |ékafi (nebo pacientovi) vysledek Setfeni. V
pfipadé, Ze nelze v tomto terminu stiZznost dofeSit, informuje stéZovatele o dosavadnim
postupu (napf. znalecky posudek).
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F. Mnozina laboratornich vysSetreni poskytovanych
laboratofi véetné popisu polozek

1) Analyza strukturnich aberaci metodou arrayCGH

Nazev Vysetreni DNA pomoci aCGH
Komponenta Celogenomova DNA
Druh veli¢iny 284y a AL EENEHECIe Jednotka | bp
materialu
Metoda Izolace DNA, znacCeni fluorochromem, hybridizace na array
S navazanymi probami, scanovani Cipu
I:Qg:gg;’ any 1) Periferni krev, 2) DNA, 3) tumorova tkan, 4) plodova voda I
« 1) Zkumavka s EDTA, 2) TA, TE nebo AE pufr 3) zamrazeno na -80°C 4)
Odbér do
Sterilni zkumavka/sterilni stfikacka
Odebirané 1) 2,5 ml, nejlépe v duplikatu 2) mnozstvi OdeVIdajICI minimalné 500 ng
mnozstvi DNA o minimalni koncentraci 35 ng/ul 3) 1 mm?® tkané 4) min. 10 ml
Pokvn 1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci 3) nelze pouzit FFPE tkan,
yny protoze jeji DNA byva pfili§ fragmentovana 4) minimalizovat kontaminaci
k odbéru
materskou krvi
Mampul_a’lce 1) + 2) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat, 3)
£ el T transport ve zmrazeném stavu 4) transport v chladu, do 24 hod
transport P b '
Stabilita vzorku 1) 48 hod pfi 4°C, 2) cca 1 mésic pfi 4°C 3) 12 mésicl pfi -80°C 4)
hod pfi 2-6°C
A e Genotyp:
JTe)JIE 3(] r;i:giz: a - bez aberaci
- s aberacemi (ztraty a zisky genetické informace; amplifikace, delece)
Referenéni .
. Neni
rozmezi
Pokyny pro .
pacienta NSl
Pok;v/ny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku
oddéleni
Omezeni a Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo
interference neSetrné propipetovavani miaze zplsobit fragmentaci genomové DNA.
D Po — Pa (7:00 — 15:00), po pfedchozi telefonické domluvé Ize i o
ostupnost

vikendech a svatcich (pouze statimova vySetieni)

Doba odezvy

3 — 40 pracovnich dni

Podminky pro

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové zadanky a

dodatecna informovaného souhlasu

vySetieni '

S V pfipadé nedostateCného mnozstvi DNA ve vzorku bude dotcenée
oznamky pracovisté pozadano o dal3i vzorek

SOP SA/CLG/50001
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2) Karcinom prsu a ovaria; geny BRCA1 a BRCA2 — sekvenace metodou
masivné paralelniho sekvenovani a analyza intragenovych prestaveb
metodou MLPA

Karcinom prsu a ovaria; geny BRCA1 a BRCA2 —
sekvenace metodou masivné paralelniho

Nazev i .. . .
sekvenovani a analyza intragenovych prestaveb
metodou MLPA

Komponenta Kédujici sekvence (exony) geni BRCA1/2

Druh veli€iny

SNP, inzerce, delece, CNV | Jednotka | bp

Multiplex PCR, univerzalni PCR (s MID pro lllumina MiSeq), gelova

——— elektroforéza, pfiprava sekvenacni knihovny, NGS (MiSeq)
Vysetl"c’wany 1) Periferni krev, 2) DNA

material

Odbér do 1) Zkumavka s EDTA, 2) TA, TE nebo AE pufr

Odebirané 1) 2,5 ml, nejlépe v duplikatu 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 500 ng
mnozstvi DNA o minimalni koncentraci 35 ng/ul

LT 1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci

k odbéru

Manipulace

s materialem, 1) + 2) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat
transport

Stabilita vzorku

1) 48 hod pfi 4°C, 2) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezi a

- benigni varianty - kazdy jedinec ma v genech BRCA1 a 2 mnoZstvi
benignich variant, které ale nemaiji zadny klinicky vyznam

- patogenni varianty - Casto jde o malé delece ¢i duplikace, které
zpusobuji posun ¢teciho ramce a tim vznik pfed€asného stop kodonu.
Dale to mohou byt SNP, které uz byly v literatufe a databazich popsané

jejich popis jako patogenni
- varianty nejasného klinického vyznamu - u vzacnych SNP (méné nez
1% v obecné populaci) muzeme nalézt varianty, které zatim nebyly
v literatufe popsany, a tudiz neni jasné, zda jsou patogenni nebo
neutralni

Referenéni . - .

- Platna referenéni genomova sekvence

rozmezi

Pokyny pro .

pacienta NEmel

Egggreyn?ro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

Omezeni a Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo

interference neSetrné propipetovavani miaze zplsobit fragmentaci genomové DNA.

D Po — Pa (7:00 — 15:00), po pfedchozi telefonické domluvé Ize i o

ostupnost

vikendech a svatcich (pouze statimova vySetieni)

Doba odezvy

3 — 40 pracovnich dni

Podminky pro
dodatec¢na
vysetreni

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a
informovaného souhlasu.

Poznamky

Pokud neni metodou NGS odhalena pfitomnost patogenni varianty
v genech BRCA1/2, je vySetfeni doplnéno o metodu MLPA, kterou Ize
odhalit pfipadnou pfitomnost vétSich deleci a amplifikaci, které nejsou
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pomoci NGS detekovatelné.

SOP SA/CLG/50002
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3) Defekty dalSich gent u familiarnich karcinomt prsu nebo ovarii v
pripadé negativity BRCA1 a BRCA2

Nazev

Defekty dalSich gend u familiarnich karcinomu prsu
nebo ovarii v pfipadé negativity BRCA1 a BRCA2 —
sekvenace metodou masivné paralelniho
sekvenovani

| Komponenta

Kodujici sekvence (exony) vybranych genu

Druh veli€iny

SNP, inzerce, delece, CNV | Jednotka | bp

Pfiprava sekvenacéni knihovny a obohaceni knihovny o cilové sekvence,

Metoda L , L
masivné paralelni sekvenovani
RSO 1) Periferni krev, 2) DNA
material
Odbér do 1) Zkumavka s EDTA, 2) TA, TE nebo AE pufr
Odebirané 1) 2,5 ml, nejlépe v duplikatu 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 500 ng
mnozstvi DNA o minimalni koncentraci 35 ng/ul
LYY 1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
k odbéru
Manipulace
s materialem, 1) + 2) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat
transport

§ Stabilita vzorku

1) 48 hod pfi 4°C, 2) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezi a

benignich variant, které ale nemaiji zadny klinicky vyznam

- patogenni varianty - Casto jde o malé delece ¢i duplikace, které
zpusobuji posun ¢teciho ramce a tim vznik pfed€asného stop kodonu.
Dale to mohou byt SNP, které uz byly v literatufe a databazich popsané

jejich popis jako patogenni
- varianty nejasného klinického vyznamu - u vzacnych SNP (méné nez
1% v obecné populaci) muzeme nalézt varianty, které zatim nebyly
v literatufe popsany, a tudiz neni jasné, zda jsou patogenni nebo
neutralni

Referenéni . - .

- Platna referenéni genomova sekvence

rozmezi

Pokyny pro .

pacienta NSl

Pok;v/ny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni

Omezeni a Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo

interference nesetrné propipetovavani miaze zpusobit fragmentaci genomové DNA.

Dostupnost Po — Pa (7:00 — 15:00), po pfedchozi telefonické domluvé Ize i o

vikendech a svatcich (pouze statimova vySetieni)

Doba odezvy

3 — 40 pracovnich dni

Podminky pro
dodatec¢na
vySetieni

Dostatek materidlu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a
informovaného souhlasu.

- benigni varianty - kazdy jedinec ma v genech BRCA1 a 2 mnozZstv
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Toto vySetieni je provadéno u pacientd, ktefi jsou tzv. BRCA negativni
Poznamky (nebyla u nich v genech BRCA1/2 nalezena zadna patogenni varianta).
Analyzované geny musi specifikovat odesilajici I€kafF.

SOP
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4) Defekty gentl u familiarnich nadorovych nemoci kromé karcinomu prsu

aovaria

Defekty genti u familiarnich nadorovych nemoci

Nazev kromé karcinomu prsu a ovaria - sekvenace metodou
masivné paralelniho sekvenovani
Komponenta Kodujici sekvence (exony) vybranych genu

Druh veli€iny

SNP, inzerce, delece, CNV | Jednotka | bp

Pfiprava sekvenaéni knihovny a obohaceni knihovny o cilové sekvence,

Metoda L ; -
masivné paralelni sekvenovani
NI 1) Periferni krev, 2) DNA
material
I Odbér do 1) Zkumavka s EDTA, 2) TA, TE nebo AE pufr l
Odebirané 1) 2,5 ml, nejlépe v duplikatu 2) mnozZstvi odpovidajici minimalné 500 ng
mnozstvi DNA o minimalni koncentraci 35 ng/ul
0.9 1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
k odbéru
Manipulace
S materialem, 1) + 2) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat
transport

Stabilita vzorku

1) 48 hod pfi 4°C, 2) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy naleza a

- benigni varianty - kazdy jedinec ma v genech mnozstvi benignich
variant, které ale nemaji Zadny klinicky vyznam

- patogenni varianty - Casto jde o malé delece Ci duplikace, které
zpuUsobuji posun &teciho ramce a tim vznik pfed€asného stop kodonu.
Dale to mohou byt SNP, které uz byly v literatufe a databazich popsané

jejich popis jako patogenni
- varianty nejasného klinického vyznamu - u vzacnych SNP (méné nez
1% v obecné populaci) mizeme nalézt varianty, které zatim nebyly
v literatufe popsany, a tudiz neni jasné, zda jsou patogenni nebo
neutralni

Referenéni . - .

o Platna referenéni genomova sekvence

rozmezi

Pok.yny pro Nejsou

pacienta

Pok)v/ny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni

Omezeni a Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo

interference neSetrné propipetovavani miaze zplsobit fragmentaci genomové DNA.

Dostupnost Po — Pa (7:00 — 15:00), po pfedchozi telefonické domluvé Ize i o

vikendech a svatcich (pouze statimova vySetieni)

Doba odezvy

3 — 40 pracovnich dni

Podminky pro

Dostatek materidlu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a

dodateéna informovaného souhlasu.

vySetieni

Poznamky Analyzované geny musi specifikovat odesilajici Iékafr.
SOP
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5) Stanoveni znamé varianty genti BRCA1 a BRCA2 metodou Sangerova
sekvenovani

Nazev

Stanoveni znamé varianty genit BRCA1 a BRCA2
metodou Sangerova sekvenovani

Komponenta

Kédujici sekvence (exony) vybranych genu

Druh veli€iny

SNP, inzerce, delece, CNV | Jednotka | bp

PCR amplifikace, pFeCidténi, PCR znaCici, sekvenovani na
Metoda - S .
automatickém kapilarnim sekvenatoru
e 1) Periferni krev, 2) DNA
material
| Odbér do 1) Zkumavka s EDTA, 2) TA, TE nebo AE pufr l
Odebirané 1) 2,5 ml 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 200 ng DNA o minimalni
mnozstvi koncentraci 35 ng/ul
Pokyny . : s .
K odbéru 1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci
Manipulace
S materialem, 1) + 2) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat
transport

Stabilita vzorku

1) 48 hod pfi 4°C, 2) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezi a

- benigni varianty - kazdy jedinec ma v genech mnozstvi benignich
variant, které ale nemaji Zadny klinicky vyznam

- patogenni varianty - Casto jde o malé delece &i duplikace, které
zpusobuji posun &teciho ramce a tim vznik pfed¢asného stop kodonu.
Dale to mohou byt SNP, které uz byly v literatufe a databazich popsané

jejich popis jako patogenni
- varianty nejasného klinického vyznamu - u vzacnych SNP (méné nez
1% v obecné populaci) mizeme nalézt varianty, které zatim nebyly
v literatufe popsany, a tudiz neni jasné, zda jsou patogenni nebo
neutralni

Referenéni . - .

o Platna referenéni genomova sekvence

rozmezi

Pok.yny pro Nejsou

pacienta

Pok)v/ny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni

Omezeni a Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo

interference neSetrné propipetovavani maze zplsobit fragmentaci genomové DNA.

Dostupnost Po — Pa (7:00 — 15:00), po predchozi telefonické domluvé Ize i o

vikendech a svatcich (pouze statimova vySetieni)

Doba odezvy

3 — 40 pracovnich dni

Podminky pro

Dostatek materialu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a

dodateéna informovaného souhlasu.
vySetieni
Toto vySetfeni je provadéno u rodinnych pfislusnik( pacientd, ktefi jsou
Poznamky tzv. BRCA pozitivni (byla u nich v genech BRCA1/2 nalezena patogenni
varianta). Analyzovanou oblast musi specifikovat odesilajici I€kar.
SOP
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i souboru genti metodou masivné paralelniho sekvenovani

Vysetieni souboru genti metodou masivné
paralelniho sekvenovani

| Komponenta

Kodujici sekvence (exony) vybranych genu

Druh veli€iny

SNP, inzerce, delece, CNV | Jednotka | bp

Priprava sekvenacéni knihovny a obohaceni knihovny o cilové sekvence,

Metoda L , L
masivné paralelni sekvenovani
Vysetl"c’)vany 1) Periferni krev, 2) DNA
material
Odbér do 1) Zkumavka s EDTA, 2) TA, TE nebo AE pufr
Odebirané 1) 2,5 ml, nejlépe v duplikatu 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 500 ng
mnozstvi DNA o minimalni koncentraci 35 ng/ul
Pokyny
k odbéru
Manipulace
s materialem, 1) + 2) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat
transport

§ Stabilita vzorku

1) 48 hod pfi 4°C, 2) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy naleza a

- benigni varianty - kazdy jedinec ma v genech mnoZstvi benignich
variant, které ale nemaiji zadny klinicky vyznam

- patogenni varianty - Casto jde o malé delece ¢i duplikace, které
zpusobuji posun ¢teciho ramce a tim vznik pfed€asného stop kodonu.
Dale to mohou byt SNP, které uz byly v literatufe a databazich popsané

1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci |

jejich popis jako patogenni
- varianty nejasného klinického vyznamu - u vzacnych SNP (méné nez
1% v obecné populaci) muzeme nalézt varianty, které zatim nebyly
v literatufre popsany, a tudiz neni jasné, zda jsou patogenni nebo
neutralni

Referenéni . - .

- Platna referenéni genomova sekvence

rozmezi

Pokyny pro :

pacienta NSl

Pok;v/ny pro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

oddéleni

Omezeni a Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo

interference neSetrné propipetovavani miaze zpusobit fragmentaci genomové DNA.

Dostupnost Po — Pa (7:00 — 15:00), po pfedchozi telefonické domluvé Ize i o

vikendech a svatcich (pouze statimova vySetieni)

Doba odezvy

3 — 40 pracovnich dni

Podminky pro

Dostatek materialu po predchozi analyze a dodani nové Zadanky a

dodateéna informovaného souhlasu.

vySetieni

Poznamky Analyzované geny musi specifikovat odesilajici I€kaf.
SOP
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7) Vysetreni defektu konkrétniho genu u rodinného prislusnika
nemocného

Vysetreni defektu konkrétniho genu u rodinného

Nazev prislusnika nemocného metodou Sangerova
sekvenovani
Komponenta Kodujici sekvence (exony) vybranych genu

Druh veli€iny

SNP, inzerce, delece, CNV | Jednotka | bp

PCR amplifikace, precisténi, PCR znalici, sekvenovani na
Metoda o AL .
automatickém kapilarnim sekvenatoru
Vysetl"c’wany 1) Periferni krev, 2) DNA
material
Odbér do 1) Zkumavka s EDTA, 2) TA, TE nebo AE pufr
Odebirané 1) 2,5 ml 2) mnozstvi odpovidajici minimalné 200 ng DNA o minimalni
mnozstvi koncentraci 35 ng/ul
Pokyny . , s ]
k odbéru 1) zkumavky s heparinem jsou nezadouci I
Manipulace
s materialem, 1) + 2) transport pfi bézné teploté nebo chlazené, nezahfivat
transport i

§ Stabilita vzorku

1) 48 hod pfi 4°C, 2) cca 1 mésic pfi 4°C

Typy nalezi a

- benigni varianty - kazdy jedinec ma v genech mnoZstvi benignich
variant, které ale nemaji zadny klinicky vyznam

- patogenni varianty - Casto jde o malé delece Ci duplikace, které
zpusobuji posun ¢teciho ramce a tim vznik pred€¢asného stop kodonu.
Dale to mohou byt SNP, které uz byly v literatufe a databazich popsané

jejich popis jako patogenni
- varianty nejasného klinického vyznamu - u vzacnych SNP (méné nez
1% v obecné populaci) muzeme nalézt varianty, které zatim nebyly
v literatufe popsany, a tudiz neni jasné, zda jsou patogenni nebo
neutralni

Referenéni . - .

- Platna referenéni genomova sekvence

rozmezi

Pokyny pro .

pacienta NEmel

Egggreyn?ro viz ¢ast vénovana odbéru, transportu, manipulaci a stabilité vzorku

Omezeni a Setrné zachazeni s vyizolovanou DNA. Tfepani na vortexu nebo

interference neSetrné propipetovavani miaze zpusobit fragmentaci genomové DNA.

D Po — Pa (7:00 — 15:00), po pfedchozi telefonické domluvé Ize i o

ostupnost

vikendech a svatcich (pouze statimova vySetieni)

Doba odezvy

3 — 40 pracovnich dni

Podminky pro

Dostatek materidlu po pfedchozi analyze a dodani nové Zadanky a

dodateéna informovaného souhlasu.
vysetreni
Toto vySetieni je provadéno u rodinnych pfislusnikd pacientl, u nichz je
Poznamky znama patogenni varianta v konkrétnim genu. Analyzovanou oblast musi
specifikovat odesilajici |ékaf.
SOP
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G.Pokyny ainstrukce

Pokud néktera z diagnostik vyzaduje udéleni specialnich instrukci bud oddélenim, nebo
pacientim, je tato skuteCnost zminéna v kapitole F v ¢asti vénované konkrétni diagnostice.
Obecné instrukce jsou potom uvedeny v kapitolach C, D a E.

Laboratorni pfiru¢ka je fizenym dokumentem, sledujte proto bedlivé jeji aktualizace na
nasich internetovych strankach http://clg.ceitec.cz/.
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AE

cDNA
CLG

CVS
CR
DNA
EDTA
EMOQN

FAM
FFPE
FN

FR
HEX
ICZ
ISCN
KD
MKN10

MLPA
NGS
NIS
PCR
PMDV
PK
RFLP
RNA
rRNA
SNP
TA
TAT
TE

H/CLG/57005
Verze 3.0

Kys. Octova — EDTA

base pare

kodujici DNA

Centralni laboratof Genomika Centra molekularni mediciny CEITEC
MU

Chorionic villus sampling (Odbér choriovych klku)
Ceska Republika

Deoxyribonukleova kyselina
Ethylenediaminetetraacetic acid

European Molecular Genetics Quality Network
Evropska unie

Carboxyfluorescein

Formaldehyde Fixed-Paraffin Embedded (Tissue)
Fakultni nemocnice

Fyziologicky roztok

Hexachlorofluorescein phosphoramidite

Identifikacni Cislo zafizeni

International System for Chromosome Nomenclature
Kostni dien

Mezinarodni statisticka klasifikace nemoci a pfidruzenych zdravotnich
probléma

Multiplex ligation-dependent probe amplification
Next generation sequencing

Nemocniéni informaéni systém

Polymerazova fetézova reakce

Pracovisté mediciny dospélého véku

Periferni krev

Restriction fragment length polymorphism
Ribonukleova kyselina

Ribozomalni RNA

jednonukleotidova zaména v sekvenci nukleové kyseliny
Tris — Octova kyselina

Turn around time — doba odezvy

Tris — EDTA
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. Prehled zmén

Zmény textu oproti pfedchozi verzi na pfislusnych stranach dokumentu jsou uvedeny
Cervené a kurzivou.

Zmeény zapracoval
Jméno Datum
Dokument s viditelnymi zmé&nami je k dispozici zde L. Tichy 27.7.2018

Poznamka

Vysledek revize (popis zmény — beze zmény)

Zaznam o pripominkovém fizeni

Termin pfipominkoveého fizeni

Byl dokument pfipominkovan? (nehodici se Skrtnéte) ARS | Ne

Cislo zaznamu pfipominkového fizeni
(pouze pokud byl dokument pfipominkovan)

Strana 28 (celkem 33)



file://///sam.ics.muni.cz/328880/OthersShared/BorisTichy/akreditace/Rizena%20dokumentace/1.uroven/H-CLG-57005-ts-komplet-v3-změny.docx

STREDOEVROPSKY
TECHNOLOGICKY H/CLG/57005

INSTITUT Verze 3.0

J. Pfilohy

PFiloha 1: Rozdélovnik kopii dokumentu systému fizeni kvality
PFiloha 2: Pravodni list dokumentu

Strana 29 (celkem 33)



STREDOEVROPSKY
TECHNOLOGICKY

INSTITUT

H/CLG/57005

Verze 3.0

1. Priloha 1: Rozdélovnik kopii dokumentu systému Fizeni kvality

Nazev dokumentu:

Laboratorni pfiru¢ka

Kopie shora uvedeného dokumentu systému fizeni kvality byla poskytnuta nasledujicim

zaméstnancim:

Cis.

Kopie dokumentu pridélena

Kopie vracena

kopie Datum

Jméno pracovnika

Datum

Prevzal

1 27.7.2018

web
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2. Priloha 2: Pravodni list dokumentu

Zpracoval: Pfezkoumal: Schvalil:

Mgr. Lukas$ Tichy, Ph.D. Mgr. Ivona Blahdkova MVDr. Boris Tichy, Ph.D.
Manazer kvality Interni auditor Vedouci CLG

Datum: Datum: Datum:

Podpis: Podpis: Podpis:

Uginnost od: 27.7.2018 Vydani: 3 Revize: 0 Rizena kopie &islo:
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