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1. Uvod

Tato laboratorni pfirucka shrnuje zakladni informace o Cinnosti genetické laboratofe a je
urcena zejména lékaiim a zdravotnim sestram.

Je sepsana v souladu snejnovéjsimi pozadavky na dokumenty tohoto typu v souladu
s normou ISO 15 189.

Doufame, Ze v ni naleznete vSe, co potiebujete pro nasi vzajemnou spolupraci. Uvedené tidaje
jsou aktudlni k datu G¢innosti prirucky a budou prubézné¢ aktualizovany.

PouZzité zkratky:

CKTCH Centrum kardiovaskuldrni a transplantacni chirurgie Brno
CR Ceska republika

FNusA Fakultni nemocnice u svaté¢ Anny v Brné

ICP Identifikaéni ¢islo pracovisté

MedPed Make early diagnosis to Prevent early deaths

NIS-AMB  Nemocni¢ni informacni systém pro podporu prace v ambulancich
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2. Informace o laboratori

Centrum kardiovaskularni

Nézev organizace R
£ a transplanta¢ni chirurgie Brno

Nazev laboratofe Geneticka laboratof

¢.239/2016

Osvédéeni o akreditaci pro zdravotnickou laboratot ¢. 8257

1CO 00209775

Identifika¢ni udaje 1CZ 72 932 050

Vystavni 17/19, Brno 603 00

Adresa laboratoie SR
(ve snizeném piizemi)

Vedouci genetické laboratoie doc. MUDr. Tomas Freiberger, Ph.D.

Genetickd laboratof se zabyva vyzkumem a klinickou aplikaci modernich molekularné
genetickych metod v oblastech:

e molekularni detekce patogenti
e molekularni genetiky poruch imunity
e genetické determinace ateroskler6zy a trombofilie

Diagnostika patogentt molekularné biologickymi metodami je vyuZivana zejména
u imunokompromitovanych pacienti po transplantaci organii, u pacientli s infekéni
endokarditidou a u pacientt s infekénimi komplikacemi po velkych chirurgickych vykonech.
Své uplatnéni nachazi také u pacientii s meningitidou ¢i kloubnimi infekcemi, ale i v dalsich
situacich. Je vhodnym doplnénim klasickych mikrobiologickych postupi zejména
Vv kultiva¢né negativnich ptipadech ¢i u vzorkid odebranych pod antibiotickou clonou.

Jako jediné pracovisté v CR provadi geneticka laborator, CKTCH Brno molekularni
diagnostiku fady primérnich imunodeficienci, v€etné prenatilni diagnostiky. U pacientd
S vrozenou poruchou obranyschopnosti jsou detekovany chyby v genech, které zodpovidaji
za spravnou funkci imunitniho systému. Pfi znalosti konkrétni genové chyby je v postizené
rodiné mozné urcit prenasece onemocnéni nebo odhalit onemocnéni u jesté nenarozenych
deéti.

Laboratof je soucasti Narodniho centra a koordinadtorem mezinarodniho projektu "MedPed"
(Make early diagnosis to Prevent early deaths), jehoz cilem je v€as diagnostikovat a léc€it
pacienty s familiarni hypercholesterolémii, a tim zabranit pfedc¢asné klinické manifestaci
aterosklerézy u téchto pacientli. V laboratofi se provadi molekularné genetické vySetieni
familiarniho defektu apolipoproteinu B-100 a genotypu apolipoproteinu E.
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Vyznamné misto v ndplni genetické laboratofe zaujima védecko-vyzkumna cinnost.
Genetickd laboratof se ucastni fady vyzkumnych projektli, véetné mezinarodnich. Vysledky

jsou prubézné prezentovany formou prednasek a publikaci v odborném tisku.
s Prirodovédeckou a Lékatskou fakultou Masarykovy univerzity v Brné
na pregradualnim i postgradualnim vzdélavani studentd.

3. Kontakty a provozni doba laboratoie

Kontakty:

Ve spolupraci
se podilime

Jméno e-mail

telefon

Vedouci 1ékat laboratote | doc. MUDr. Tomas Freiberger, Ph.D. | tomas.freiberger@cktch.cz

543 182 548

VS odborny pracovnik -
molekularni detekce Mgr. Eva Némcova, Ph.D. evanem@cktch.cz
patogenti

543 182 518

VS odborny pracovnik - " .
molekularni genetika RNDr. Barbora Ravéukova barrav@cktch.cz

poruch imunity

543 182546

Zdravotni laborant -
geneticka determinace Martina Sleza¢kova, DiS. marsle@cktch.cz
aterosklerozy

543 182 546

Laborator

543 182 546

Provozni doba laboratore:

- Pracovni dny od 7:00 do 16:00 hod

- Pfijem biologického materialu: pracovni dny od 7:00 do 15.30 hod
(mimo dobu piijmu po telefonické domluve)
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4. Seznam vySetieni provadénych genetickou laboratori

Seznam akreditovanych metod naleznete na www.cktch.cz/genlab

4.1. Molekularni detekce patogenii

HBV - virus hepatitidy B (Hepadnavirus)

HCV - virus hepatitidy C (Hepacivirus)

HSV 1/2 - lidsky herpesvirus 1 a 2 (Human herpes 1 simplexvirus, Human herpes 2
simplexvirus)

EBV - virus Epsteiniv-Barrové (Human herpes 4 lymphocryptovirus)

CMV - Cytomegalovirus (Human herpes 5 cytomegalovirus)

HHV6 - lidsky herpesvirus 6 (Human herpes 6 roseolovirus)

BKV - virus BK (Polyomavirus BK)

PVB19 - lidsky parvovirus B19 (Erythrovirus)

ADV - adenoviry

EV - enteroviry

UNB - univerzalni systém pro detekci bakterii

UNF - univerzalni systém pro detekci hub

STAPH - systém pro detekci stafylokokil

4.2. Molekularni genetika poruch imunity

X-SCID - X-vazana tézka kombinovana imunodeficience (gen IL2RG)

OMENN - AR-vazani tézk4 kombinovand imunodeficience, Omenntv syndrom
(geny RAG1, RAG2)

X-HIGM - X-vazany hyper IgM syndrom (gen CD40LG)

XLA - X-vazana agamaglobulinemie (gen BTK)

IGHM -AR-véazana agamaglobulinémie (gen IGHM)

CVID, IgAD - bézna variabilni imunodeficience a selektivni deficit IgA (gen TNFRSF13B)
CGD -chronicka granulomat6zni nemoc (gen CYBB)

WAS - Wiskott-Aldrichiiv syndrom, X-vazana trombocytopenie (gen WASP)

XLP - X-vazany lymfoproliferativni syndrom (geny SH2D1A, BIRC4)

HIES - hyper IgE syndrom (gen STAT3)

HAE - hereditarni angioedém, deficit C1 inhibitoru (gen SERPING1)

C2 - deficit C2 slozky komplementu (gen C2)

MBL - deficit lektinu vazajiciho manézu (gen MBL2)

GATA?2 - MonoMAC syndrom/deficience DCML (dendritickych bun€k, monocytl

anckterych lymfocytll); Embergeritv syndrom, familiarmi MDS/AML
(myelodysplasticky syndrom/ akutni myeloidni leukémie)

TREC/KREC — kruhové molekuly DNA vznikajici jako vedlejsi produkt pti vyvoji T
lymfocyti/B lymfocytt

Piehled akreditovanych vySetfeni je uveden na www.cktch.cz/genlab (pfiloha osvéd¢eni
o0 akreditaci).
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4.3. Geneticka determinace aterosklerézy a trombofilie

Lipidy - familiarni defekt apolipoproteinu B-100 (mutace p.Arg3527GIn)
- genotypizace apolipoproteinu E

Warfarin - geneticka vnimavost k ¢inku warfarinu (geny CYP2C9 a VKORC1)
Trombofilie - geneticka dispozice k trombofilii

- mutace G1691A (Leidenské mutace) genu pro faktor V
- mutace G20210A genu pro faktor Il protrombin

Pi‘ehled akreditovanych vysSetieni je uveden na www.cktch.cz/genlab (piiloha osvéd¢eni
0 akreditaci).

5. Zasady odbéru biologického materialu pro genetickou laborator

5.1. Priprava pacienta pied odbérem

Pro veskera genetickd vySetfeni provadéna genetickou laboratofi neni nutnd zadna specialni
ptiprava pacienta pied odbérem krve nebo jin¢ho biologického materialu.

5.2. Odbér biologického materialu pro molekularni detekci patogeni

Vzorky z nesterilnich mist (klze, stéry, atd.) mize kontaminovat pfirozena mikroflora.
| pfi odbéru periferni krve je potieba dbat na co nejsterilngj§i podminky odbéru,
aby se minimalizovalo riziko kontaminace.

Opatieni: oSetieni odbérového mista desinfekei, pouziti novych rukavic, pouziti DNA-free
zkumavek na odbér EDTA- krve.

5.3. Biologicky materiil — mnoZstvi, uskladnéni, transport

e Zadanky ani vné&jsi strana zkumavky nesmi byt kontaminovany biologickym
materidlem, nedodrZeni je divodem k odmitnuti vzorku.

e Vzorky jsou piepravovany v uzavienych zkumavkach tak, aby béhem ptepravy vzorku
do laboratoie nemohlo dojit k rozliti, potfisnéni biologickym materidlem nebo jinému
znehodnoceni vzorku.

e (Geneticka laboratof nezajistuje svoz biologického materialu.

e Vzorky piijimané genetickou laboratofi mohou byt doruceny:

- zdravotnickym pracovnikem
- svozovou sluzbou odesilajiciho zafizeni
- Skolenou osobou pracujici v CKTCH
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- postou (v piipadé, Ze budou dodrzeny podminky pro transport)

5.3.1. Molekularni detekce patogeni

V ptipadé pozadavku vysetfeni napt. UNB, UNF, CMV, EBV, BKV, HBV, HCV, ADV,
HSV1/2, HHV6, EV u jednoho pacienta: 2 x 5 ml krve v EDTA s jednou zadankou
(dopravit do laboratofe pii bézné teploté do 6 hod. od odbéru z divodu HCV a EV -
pokud neni pozadovano HCV nebo EV, lze dodat pouze 1 x 5 ml krve a uchovavat ji pfi
2 — 8 °C (max. 72 hod.), ale nejlépe dopravit do laboratofe do druhého dne).

Minimalni
mnoZstvi
Pfijimany material VySeti‘eni atyp Uskladnéni a transport
odbéru ?)
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, omi
BKV, PVB19,HBV, ADV, do EDTA 2-8°C, ©
HSV 1/2, HHV6
Krev s - ™
5 mi 2 - 8°C, dopravit do laboratote
m v 1y s N
HCV, EV do EDTA pii bézné teplote do 6hod
od odbéru
Punktat UNB, UNF, STAPH 0,5ml 2-8°C, ©
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, 2_gec. 9
ADV, HSV 1/2, HHV6 '
Likvor 1-2ml 2 — 8 °C, dopravit do laboratoie
EV pii bézné teploté do 6 hod
od odbéru
BAL o UNB, UNF, STAPH 1-2 ml 2-8°C, ©
bronchoalveolarni lavaz
5 UNB, UNF, STAPH, ADV, b) o C)
Stér HSV 1/2 2-8°C,
y UNB, UNF, STAPH, CMV, BKYV, oy ©)
Mo¢ ADV 1-2 ml 2-8°C,
Material z rany UNB, UNF, STAPH 2-8°C,¢)
Chlopeii UNB, UNF, STAPH 2-8°C,9
. UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, oy ©)
Kostni dieni PVB19, HHV6 1ml 2-8°C,
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV,
PVB19, ADV, HSV 1/2, HHV6
Biopsie 2-8°C, 2
Ev v RNA
lateru
HBV 0,3 ml 2 — 8 °C, dopravit do laboratoie
Plazma pti bézné teploté do 6 hod
HCV, EV 1,1ml od odbéru nebo zamraZenou
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Jiny material po

predchozi domluvé

a)
b)

odbér do sterilni zkumavky

stér nativné do sterilni zkumavky nebo do sterilniho fyziologického roztoku

2 uchovat pti 2 — 8 °C max. 72 hod, ale nejlépe dopravit do laboratote do druhého dne — transport pii bézné
teploté do 6 hod.

5.3.2. Molekularni genetika poruch imunity

MnoZstvia t
Prijimany material Vysetieni n(())zds[t’;lall yp Uskladnéni a transport
2 - 8°C, dopravit do laboratore
do druhého dne (pfi b&zné
Krev * -
€ a MBL 5—-10 ml do EDTA teploté do 6 hod) nebo
zamrazenou

* 100 pl (50 ng/ul) ** 2 - 8°C, pti dlouhodobgjsim

DNA skladovani zamrazit,
MBL 60 ul (100 ng/ul)** transport pfi bézné teplote

2 - 8°C, dopravit do laboratofe
CVS-odbér choriovych klka * dle moznosti do druhého dne (pfi bézné
teploté do 6 hod)

2 - 8°C, dopravit do laboratoie
Plodova voda * dle moznosti do druhého dne (pfi b&zné
teploté do 6 hod)

Tkan uchovavana v parafinovych

bloccich * dle moZnosti pii b&zné teplotd

Jiny material po pfedchozi domluveé

* X-SCID, OMENN, X-HIGM, XLA, IGHM, CVID/IgAD, CGD, WAS, XLP, HIES, HAE, C2
** minimalni mnoZstvi, men§i mnoZstvi nebo koncentrace po domluvé

5.3.3. Geneticka determinace aterosklerozy a trombofilie

Mnozstvi a typ

. Uskladnéni a transport
odbéru P

Pfijimany material VySeti‘eni

2 - 8°C, dopravit do laboratoie

Trombofili fari 1-2,5ml do EDTA .
rombotilie a wartarin mido do druhého dne (pfi b&zné

K
rev teploté do 6 hod) nebo
Warfarin a trombofilie 10 pl (100 ng/pl) ** 2 - 8°C, pfi dlouhodobg&jsim
DNA skladovani zamrazit,

Lipidy 60 pl (100 ng/pl) ** transport pii pokojové teploté

SOPG 01 Laboratorni pfirucka
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** minimalni mnoZstvi, jiné (mensi) mnoZstvi nebo koncentrace po domluvé

6. Zadanka a spravna identifikace biologického materialu a pacienta

Ke kazdému biologickému materidlu musi byt spravné vyplnéna zadanka, ktera obsahuje:

e Jednoznacnou identifikaci pacienta: jméno, piijmeni, ¢islo pojisSténce, pohlavi (za
jméno prosim uvést M = muZ, Z = Zena, ? = pohlavi nezndmé — napf. pii odbéru
plodové vody), datum narozeni

e Identifikace zadatele o vySetfeni: Citelné razitko, ICP, odbornost, adresa,
oddé¢leni/ustav/klinika

e Identifika¢ni udaje o odesilajicim Iékafi: jméno, podpis

e Kodd zdravotni pojistovny vysetiovaného

e Klinickou diagnozu

e Druh materidlu

e Datum a ¢as odbéru

e Datum a ¢as pfijmu do laboratote (vyplituje pracovnik laboratoie pii piijmu vzorku)

e Pozadovany druh vySetieni

e Uvedeni, zda se jedna o vySetfeni probanda nebo rodinného pfislusnika (v ptipadé
molekularni genetiky poruch imunity a genetické dispozice k trombofilii)

e Vyplnény informovany souhlas u téchto vysetfeni:

o Molekularni genetika poruch imunity
o Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

Vzorové zadanky jsou vpiiloze a ke stazeni na internetovych strankach
www.cktch.cz/genlab. Na vyzadani je mozno tyto zadanky zaslat e-mailem nebo postou.

Biologicky material musi byt oznafen jménem, pfijmenim a rokem narozeni pacienta
nebo piijmenim pacienta a ¢islem pojisténce. Pokud je nadobka s biologickym materialem
oznacena pouze piijmenim pacienta, geneticka laboratof ji mize pfijmout jen za predpokladu,
Zze je jinak zajisténa jednozna¢na identifikace biologického materidlu (napf. nadobka

s materialem je jednoznatné pfipojena k zadance s kompletni identifikaci pfilepenim,
Vv uzavieném obalu apod.).

Neni-li na zadance uvedeno datum narozeni a pohlavi pacienta, neni to diivodem k odmitnuti
vzorku, pokud je fadn¢ vyplnéné Cislo pojisténce.

6.1. Neshody znemoziujici prijem biologického materidlu nebo ohroZujici spravnou
identifikaci biologického materialu

e nespravny typ biologického materialu vzhledem k pozadovanému vysetieni
e nesplnéné podminky transportu nebo uchovani biologického materialu
e zaslani vzorki, které genetickd laboratof nevysetiuje

SOPG 01 Laboratorni pfirucka
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e chyb¢jici zddanka
e nedostateéné mnozstvi materialu

6.2. Postup v pripadé zjiSténi neshod

e Nespravny typ biologického materialu nebo Spatné odebrany vzorek vzhledem
k pozadovanému vySetieni — pracovnik genetické laboratofe mize pfijmout
biologicky material, zddanku a upozorni na omyl pfislusné pracovisté, odkud material
pochézi.

e Nesplnéné podminky transportu nebo uchovani biologického materialu; zaslani
vzorki, které geneticka laborator nevySetiruje — viz bod vyse.

¢ Nedostatené mnoZstvi materidlu — pracovnik genetické laboratofe muze piijmout
biologicky material a pozada zadavajiciho 1ékafe o opakovany odbér.

e Chybéjici Zadanka - pracovnik genetické laboratoie miize piijmout biologicky
materidl a pozadda zadavajiciho lékafe o doplnéni zddanky ¢i doplnéni chybéjicich
udajii na ni.

6.3. Nakladani s osobnimi a citlivymi Gdaji pacientt

Genetickd laboratof naklada s osobnimi a citlivymi tdaji pacientll tak, aby nemohlo dojit
K jejich neopravnénému ptistupu, zméné nebo zneuziti.

Obecné zdsady pro ochranu osobnich udaju:

Osobni a citliva data pacientl jsou vedena v listinné form¢ a internich databazich.

Listinna forma zaznamu je zabezpecena uzamcenim vstupu do genetické laboratofe a fizenim
vstupu cizich osob. Pro zabezpeceni dat v internich databazich maji pracovnici pfidélena
piistupova prava s ohledem na jejich kompetence do interni databaze i na konkrétni PC.
VSsichni pracovnici jsou zavazani v ProhlaSeni o zachovani mlcenlivosti o osobnich tdajich
pacienta k zachovani duivérnosti informaci o pacientech a jsou prokazatelné seznameni
S vnitinimi ptedpisy genetické laboratote, ve kterych jsou stanoveny pravidla pro nakladani
S osobnimi udaji.
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7. Casova dostupnost vySetieni, vvdavani vysledka a komunikace s laboratori

7.1. Casova dostupnost vySetieni

7.1.1. Molekularni detekce patogeni

Standardni
VySetieni Pfijimany material lhita Statimova lhiita **
vySetieni*
UNB krev, punktat, likvor, BAL, stér, mo¢, material 1-3dn dle telefonické
Z rany, chlopné, kostni dieni, biopsie y domluvy
UNE krev, punktat, likvor, BAL, stér, mo¢, material 1-3 dn dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dfen, biopsie y domluvy
STAPH krev, punktat, likvor, BAL, stér, mo¢, material 1-3 dn dle telefonické
(specificky) z rany, chlopné, kostni dfen, biopsie y domluvy
CMV Lo 1 C e
(kvantitativng) krev, kostni dfen, likvor, mo¢, biopsie*** 3-4 dny 1-2 dny
EBV e 1 e
(kvantitativng) krev, kostni dfen, likvor, biopsie 3-4 dny 1-2 dny
BKV y ,
(kvantitativné) krev, mo¢ 2 tydny 1-2 dny
(kV:n\t’fati . krev, kostni dre, biopsie 2 tydny 1 tyden
HBV , 1 tyden pfip. dle
(kvantitativn¢) krev, plazma 2 tydny telefonické domluvy
HCV , 1 tyden pfip. dle
(kvantitativn¢) krev, plazma 2 tydny telefonické domluvy
ADV krev, likvor, mo¢, biopsie, stér (vySetieni 223 tvdn dle telefonické
(kvantitativné) kvalitativné) (spojivka, rektum,...) yany domluvy
HSV 1/2 krev, likvor, biopsie, stér (vySetieni kvalitativné) 223 tydn dle telefonické
kvantitativné spojivka, genitalie,... yany domlu
POJ g vy
HHV6 L e 1 L , dle telefonické
(kvantitativné) krev, kostni dfen, likvor, biopsie 2-3 tydny domluvy
EV . L , dle telefonické
(kvalitativng) krev, plazma, likvor, biopsie 2-3 tydny domluvy

*V ramci lhit vySetfeni jsou zapoc¢itdny pracovni dny od doruceni materialu do laboratofe. Neni-li material
dorucen pted 8 hod. rano, ale az v prib&hu dne, je zpracovan nasledujici pracovni den/dny.

** Prosime zaskrtavat ,statim“ pouze v akutnich pfipadech, piip. kontaktovat pracovniky nasi laboratofe
telefonicky: 543 182 518 nebo 543 182 546.

*#** Standardni lhita vySetfeni pro biopsie v ramci spektra vySetieni ,,myokarditidy* (EMB a HTX) je 2-3 tydny
a statim 1 tyden ptip. dle telefonické domluvy.
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7.1.2. Molekularni genetika poruch imunity

Vyseti‘eni

Prijimany material

Standardni
lhiita vySeti‘eni

Statimova lhiita

Krev, DNA, CVS-odbér choriovych klki,
plodova voda, tkan uchovavana

dle telefonické

. P
u probanda v parafinovych bloccich, jiny material po 1-3 mésice domluvy
predchozi domluvé
* U rodinného Krev, DNA, CVS-odbér choriovych klki,
pfislusnika plodova voda, tkai uchovavana , dle telefonické
1 -3 tydny

Vv rodinach S jiz
detekovanou mutaci

Vv parafinovych bloé¢cich, jiny material po
predchozi domluvé

domluvy

MBL

Krev

1 - 3 mésice

* X-SCID, OMENN, X-HIGM, XLA, IGHM, CVID/IgAD, CGD, WAS, XLP, HIES, HAE, C2

7.1.3. Geneticka determinace aterosklerézy a trombofilie

VySeti‘eni PFijimany material Sotand%rdfl ' Statimova lhiita
lhita vySetieni
. 2 - 6 tydnu ‘a
Krev, DNA
Lipidy \ (3-5 msicit)** neprovadi se
Warfarin Krev, DNA 2dny * 2dny *
Trombofilie Krev, DNA 2 tydny neprovadi se

*Doba zpracovani je uvedena od doruceni materialu do laboratote pted 8 hod. rano, v takovém ptipadé¢ mizeme
zacit s izolaci jeste ten den a vysledek je dalsi den. Je-li materidl dorucen v pribehu dne, je izolovan nésledujici

pracovni den/dny rano. Pokud dojde material béhem patku, bude zpracovavan az nasledujici pracovni den/dny.

**Vydani vysledku je mozné po zadéani potifebnych udaji o pacientovi do dtb MEDPED a vyhodnoceni vysledkt

odpoveédnym lékatem MEDPED.

7.2. Statimova vySetieni

PoZzadavky na vySetteni STATIM se do laboratofe dodavaji se stejnymi Zadankami

jako ostatni bézna vysetieni a jsou navic oznaéena slovem STATIM. Zadanka musi obsahovat

stejné povinné tdaje jako u bézného vysetieni.
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7.3. Dodate¢na a opakovana vySetieni

Ze vzorkl dodanych do genetické laboratofe 1ze béhem zpracovani a skladovani dodate¢né
provadeét dalsi vySetfeni, event. opakovani nékterych vySetteni.

Takto pozadovana vySetfeni musi byt zpétné doplnéna do Zadanky, nebo musi byt dodana
zadanka nova vcetné informovaného souhlasu, kde je to pozadovéno. V pfipad¢, ze byl jiz
vysledek vydan, musi byt vzdy dodana zddanka nova.

e Molekularni detekce patogent

Vyseti‘eni Dodatecné

1ze provést do 1 tydne po obdrzeni biologického materialu, pokud
bylo u daného pacienta pozadovano jedno z vySetieni:
UNB, UNF nebo STAPH
UNB, UNF, STAPH pokud u pacienta nebylo poZzadovéno ani jedno z vySetieni:
UNB, UNF nebo STAPH
1ze provést do 2-3 dnti po obdrzZeni biologického materialu, jestlize je
materialu dostatek

CMV, EBV, BKV, PVB19, ADV,

HSV 1/2. HHV6 lze provést dol tydne po obdrzeni biologického materialu

lze provést do 2-3 dnti po obdrzeni biologického materialu, jestlize je

HBV materialu dostatek

HCV, EV nelze provést

e Molekularni genetika poruch imunity

Dodatec¢né lze provést vSechna vySetifeni, pokud je v genetické laboratofi dostatek DNA
pacienta.

e Geneticka determinace aterosklerozy a trombofilie

Dodatecna vysSetfeni se neprovadi.
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7.4. Vydavani vysledki

Plati pravidlo ,,originalni vysledek patii zadateli“. V jinych ptipadech vysledek nesmi byt
vydan nebo sdélen pacientovi nebo tfeti osobé, a to ani na zdkladé jeho ustni (osobni nebo
telefonické) nebo pisemné zadosti. Pokud zadatel na zddanku napsal, ze vysledek ma byt
vydan jinému lékafi, ucini se tak.

U telefonického hlaseni vysledku, je nutné ovéteni osoby, které se vysledek hlasi. Ovéteni
0soby se provadi kontrolou volaného Cisla na displeji telefonu. Nezndmé volané ¢islo se
ovéfeni pomoci internetu a provede se zpétné volani. Telefonicky hlasené vysledky jsou
zaznamenany na zadni stran¢ piislusné zadanky, se jménem osoby, které byl vysledek hlasen.
Vysledek po telefonu miize sdélit 1¢kat, VS odborny pracovnik genetické laboratofe.

¢ molekularni detekce patogenii

Vysledek vySetfeni je zaslan v pisemné podobé 1ékafi, ktery ho pozadoval. Jedna-li se
0 pacienta z CKTCH nebo z FNusA, je vysledek standardniho i statimového vySetfeni navic
vlozen bezprostfedné po vyhodnoceni do systému NIS-AMB.
Pozitivni vysledky nebo statimova vySetfeni z jinych lékatskych zatfizeni nez CKTCH a
FNusA jsou telefonicky hlasena Iékafi/sestie:

- UNB, UNF, STAPH (jen pozitivity, ne hrani¢né pozitivni vysledky)

- jen nové pozitivity HBV a HCV

- nove zjisténé pozitivity CMV prekracujici kritické hodnoty (2,0.10"3 kopii/ml krve)

- noveé zjiSténé pozitivity EBV piekracujici kritické hodnoty (1,0.10"4 kopii/ml krve)

- nove zjisténé pozitivity BKV piekracujici kritické hodnoty (1,0.10"4 kopii/ml krve)

- ptipadné ostatni vysledky dle telefonické domluvy
Pozitivni vysledky infekéni endokarditidy, jedna-li se o pacienta z CKTCH nebo z FNusA,
jsou vzdy telefonicky hladSeny sluzbu konajicimu l€kafi/sestite a na Antibiotické stfedisko
FNusA. Pozitivni vysledky infekéni endokarditidy z jinych pracovist’ jsou vzdy telefonicky
hlaSeny sluzbu konajicimu Iékafi/sestte.
Vsechny telefonicky hlaSené vysledky jsou zaznamenany do interni databdze ASED
se yjménem osoby, které byl vysledek hlaSen.
V piipadé hroziciho nedodrzeni doby odezvy napt. z dlivodu nutného fedéni siln¢ pozitivniho
vzorku, jsou predbézné vysledky vydany do NIS-AMB a/nebo hlaseny telefonicky.
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Vysetieni Material negativni Hraniéné pozitivni Pozitivni
CMV (kvantitativng) krev 0 k/ml <100 k/iml > 100 k/ml
kostni dfen 0 k/ml < 250 k/ml >250 k/ml

likvor, mog 0 k/ml < 25 k/ml > 25 k/ml

EBYV (kvantitativng) krev 0 k/ml <500 k/iml >500 k/ml
kostni dfen 0 k/ml < 1250 k/ml > 1250 k/ml

likvor 0 k/ml <125 k/ml > 125 k/ml

BKYV (kvantitativné) krev 0 k/ml <100 k/mi > 100 k/ml
mo¢ 0 k/ml <25 k/ml > 25 k/ml
HBYV (kvantitativné) krev, plazma 0 1J/ml <250 IU/ml >250 IU/ml
HCV (kvantitativné) krev, plazma 0 1J/ml <50 IU/ml >50 IU/ml

e molekularni genetika poruch imunity

Vysledky a vyhodnoceni jsou v pisemné podobé odeslany lékafi, ktery je poZadoval.
V nékterych piipadech (napf. u prenatalnich vysetieni), po pfedchozi domluve, jsou vysledky
hlaseny telefonicky indikujicimu lékafti ihned po jejich ziskéani. Telefonicky hlaSené vysledky
jsou zaznamenany Nna zadni strané pfislusné zddanky, se jménem osoby, které byl vysledek
hlasen.

Hodnoceni vysledkii: v ptipad¢ shody sekvence analyzované se standardni je vysledek vydan
jako ,,mutace nenalezena®.

V piipad¢ interpretace nalezené sekventni zmény neni nutné brat v tivahu kvantitativni
zastoupeni jednotlivych alel.

1/Nalezneme-li shodu v databazi jiz detekovanych mutaci, mutaci pojmenujeme a byla-li jiz
diive popsana v souvislosti s onemocnénim, mtizeme ji povazovat za kauzalni.

2/Je-1i nalezena dosud nepopsana sekvenéni odlisnost od standardni sekvence, pojmenujeme ji
(ve shod¢ sjiz nalezenymi zménami — www.hgvs.org) na urovni DNA, RNA i proteinu.
Vyuzijeme predik¢nich programi pro zjisténi jejiho o¢ekavaného vlivu.

3/ Porovname s databazi SNP (Single Nucleotide Polymorphism). Nalezneme-li shodu,
detekovanou zménu pojmenujeme. Neni-li shoda, mize se jednat o nové detekovanou
sekvenéni zménu - polymorfismus, kterd nemusi mit vyznam ve vztahu k onemocnéni.
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¢ Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

Vysledky jsou v pisemné podobé odeslany 1ékafi, ktery je pozadoval. Jedna-li se o pacienta
z CKTCH nebo z FNusA, je vysledek standardniho i statimového vySetfeni navic vlozen
do systému NIS-AMB.
Hodnoceni vysledkii:
ApoB- ve vyse popsaném systému detekce mutace p.Arg3527GIn jsme schopni odlisit:
- homozygota s mutaci
Pokud detekujeme v systému ACRS pouze produkt 203 bp, nalez uzavirame jako ,,pacient
s mutaci p.Arg3527GIn v homozygotnim stavu*
- homozygota bez mutace
Pokud detekujeme v systému ARMS pouze produkt 334 bp, nalez uzavirame jako ,,mutace
p.Arg3527GIn nezachycena®
- heterozygota wt/mt
Pokud detekujeme v systému ACRS produkty délky 183 + 203bp, uzavirame jako ,,pacient
je nositelem mutace p.Arg3527GlIn v heterozygotnim stavu*

ApoE - ve vyse popsaném systému detekce zastoupeni jednotlivych alel €2, €3, €4 jsme
schopni detekovat jak homozygoty, tak heterozygoty pro tyto 3 typy alel na zakladé
porovnani s kontrolami o pfislusnych genotypech. Ve zpravé je oznacen vzdy nalezeny
genotyp vysetfovaného (€2/€2,...), pouze u genotypu €2/e2je doplnéno upozornéni na
moznost pred¢asné¢ho vyskytu aterosklerdzy.

Trombofilie - detekujeme: homozygota bez mutace, heterozygota (s mutaci na jedné alele
genu), heterozygota (s mutaci na jedné alele genu).

7.5. StiZnosti

Stiznost zadatel o vySetifeni, pacienti a jinych stran je podnétem pro zlepSeni prace
laboratote. Zpusob podani stiznosti:

o Ustné (telefonicky) — drobné p¥ipominky
Jde-li o drobnou ptipominku k praci laboratofe a lze ji vyfesit okamzité, ucini se tak.
Tento typ stiZnosti se nezaznamenava.

wewvr

Stiznost pfijima kterykoli pracovnik genetické laboratofe a nasledné ji pifeda
vedoucimu genetické laboratote, ktery ji fesi nebo preda k feseni jim poverené osobe.
Zaznam o stiznosti a zpusob jejiho feSeni je evidovan u managera kvality genetické
laboratofe. Na tuto stiznost je vzdy vypracovana pisemna odpoveéd’.

O stiznosti je podana informace vedeni CKTCH.

Pokud stiZnost neni feSena ihned, je termin na vyftizeni stiznosti 30 kalendainich dnt. V tomto
terminu ozndmi odpovédny pracovnik stézovateli vysledek Setfeni. V pfipad€, Ze nelze
V tomto terminu stiznost dofesit, informuje stéZovatele o dosavadnim postupu.
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7.6. Konzulta¢ni ¢innost laboratore

Konzultace jsou umoznény telefonickym kontaktem s odbornymi pracovniky laboratote
zodpovédnymi za danou problematiku nebo pfimo s vedoucim genetické laboratofe béhem
provoznich hodin laboratofe.

7.7. Smluvni laboratore

Smluvni laboratof je takova laboratof, kam jsou zasilany vzorky k vysetfeni, kterd se v nasi
laboratofi nevysetiuji. Pravidelné spolupracujeme s Centrem molekularni biologie a genové
terapie FN Brno, Laboratoii 1ékaiské genetiky - usek molekularni biologie (vzdélavaci a
vyzkumny institut AGEL o.p.s., pobocka Novy Ji¢in, Laboratofe AGEL a.s.) a
s Cytogenetickou laboratofi Brno, s.r.o. (CPD).

8. Priloha

Piiloha ¢. 1: Zaznam o revizich v SOPG 01
Piiloha ¢. 2: Rozdélovnik

Prtiloha ¢. 3: Zaznam o seznameni se SOPG 01
Piiloha &. 4: Zadanky

= molekularni detekce patogenti
» molekularni genetiky poruch imunity (A4)
= genetické determinace ateroskler6zy a trombofilie
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Piiloha ¢&. 1:

Datum Revizi provedl Podpis Vysledek revize (beze
zmény)

Piiloha ¢&. 2:

V:},]tISk Pracovisté Jméno Datum Podpis
¢islo
1 Managet kvality genetické Bc. Jana Dederova
laboratoie
2. Manager kvality Mgr. Ladislava Snajdrova
3.
4,
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Zaznam o seznameni se SOPG 01

Piijmeni Datum Podpis Piijmeni Datum

Podpis
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Piiloha ¢. 4

ZADANKA — Molekulirni detekce patogenit Genetickd laboratof. Centrum kardiovaskulémia
B transplantacni chirurgie Brno, Vystavni 17/19,

603 00 Brno; tel.: 543 182 518; e-mail: tomas. freiberger@cktch.cz

Pojisfovna ICP zadatele Datum odbéru Cas odbéru
Odbornost Cislo vzorku Datum piijmu Cas pfijmu
Jméno a piijmeni ‘ | Pohlavi |M‘ ‘ z | ‘ ? ‘ | Zakladni diagndza | ‘
Cislo pojisténce | ‘ | | ‘ | | ‘ | | | Datum narozeni ‘ | | ‘ | | ‘ | | Ostatnidiagnézy | ‘ | | | |
Material: [ ] krev [T likvor ] punktat
[ periferni #ila [ plodova voda ] chlopein
] arterie O BAL [] jina tkaii.
[ centralnikatetr [ moé [l DNA
[] kostni dfefi [] materialzrany  [[] 0818 ..ceoeveeeeeesese e TepipaTsis skt

VySetieni:[_] bakterie (univerzilng) [[] HBV (kvant) [] CMV (kvant) [[] HHV 6 (kvant)
[] [[] houby (univerzalng) [JHCV (kvant) []EBV (kvant) []HSV 1/2 (kvant)
statim [[] BKV (kvant.) [ ] Parvovirus B19[ | ADV (kvant.)
[ Staphylococcus spp. (spec.) (kvant)[] EV (kval)

(S. aureus, 5. koag. neg., methicilin. rezistence)

[ myokarditidy (sada: CMV, EBV, ADV, PVB19, HHV6, HSV1/2,EV)
D] JH0E e mnsnssn s sssssssss sismsssssns (podomluve)

Doplitujiciinformace: [[] po transplantaci [ jater []ledvin [ srdce [] HSC: [[] po chemoterapii
[] po velkém chirurgickém vikonu; [] i€ ....ocooeereoecerssneressse

Ziznamy o provedeném vySetfeni:
[ce [ ] [T T TT]

Odbomost

Datum Kod Pocet

Klin. hodnoceni: [[] sepse, sept. §ok [] lokalizovana bakt. infekce [ ] febrilnineutropeniel
[] inf endokarditida [] horegka nejasného pivodu [] virovainfekee

Hemokultura [] negativni[] pozitivni.. [[] v¥sl. nenik disp.

T...... OC FW e L€ e x10%pl; CRP.. . ;PCT........... ng/ml.

Dalif komentaf:

[[] Podeztenina probihajici infekci.

Razitko laboratofe a podpis
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ZADANKA — Molekulirni genetika poruch imunity Geneticka laboratof, Cenmmm kardiovaskulirmi a
DNA BENA ANALYZA transplantaéni chimargie Broo, Visavo 1718,
603 ) Broo; tel: 543152546, 18; e-mail tomas frefbergerfckich oz
Pojittoima ICP Zadatele Damm odbém Cas odbém
Odbornost Cislo vzorku Diatum pfijom Cas pitjmm

Jméno a pijmeni | poai || | 2] | o[ | Zkiadni ciaznéea | |

Gitopoititnce | | | | | [ [ ||| [ootmmsoaeni] [ | | | [ | | [Ocmiciomntny] [ | [ | |
Material: [ ] periferni krev O bymfocyry
[] kosmi dfedi [ R,
[] sacha krevni kapka O owa
] plodova voda [ ostami
. e s — P . - Raritko a podpis lndatle
Vyietrem: [ ] X-vazana agamaglobulinemis (BTE) [ | X-5CTID (ILIRG)
| [] 3-byper IeM syndrom (CD40L) [] AR-5CIDVOmenn (peny R4GL D) | Tamaey o provedsnsm ryiettant:
sttim® ] Hyper IgE syndrom (5T47T7) [ ] hereditarni snzioedém (SERPINGT)| [ICF [ [ T[T [ 11
(pe dombuvg) [ ] X-vizany lymfoprolif syndrom sssousmce; [ def. C2 slofky komplamentu (C7) | [ Odoomest | I
[] Wiskott-Aldrich syndrom (FF.45) [ deficit GATA 2 T o S
[] CVID, IzAD (TACT) [ ] cartilage-hair hypoplasis (RARFP)
(] APDS (PIESCD.PICIRI) [ | IPEX syndrom (FOXP3)
[ ] Chrenicka grannlomatozni choreba (CTEE) [ ]| materno-fetalml engrafment
[] genotypizace MBL (MELI) ] TREC/KREC
[ Awtoimmmimi Iymfoproliferstived syndrom spn Vg CTL44)
Komentar:
Uhvede prosim, sd se jednd o vederfeni probands mebo rodindho prisnik Famtko barzate a podpis

INFORMOWVANY SOUHLAS

A. Prohladeni lékare
ProhlaZuji, Ze jsem wyletfované/mu (zakonnemu zastupci] jasme @ srocumitelng wyswetlil’a Ofel, povahu, predpoklidany prospech, nasledky =
maodna riziks viSe uvedensho penetickeho laboratomiho vytetfeni. Rownes jpem wySetfovanou coobu sezndmilfs s modnymi visledky 3 5 dushedky
toho, fe by wySetfeni nebylo moino za vife uvederym Ofelemn provest (nezdafile by se) nebo by nemélo potfebnou vypovidaci schopnost pro
naplnini sledovaneho Ooelu. Seznamil/a jsem vyietfovanou osobu | 5 moZnymi riziky = dusledky v pripade cdmitnuti tohoto wietfeni. Wysledky
laboratarnibe vyietfeni budou diverné 3 nebudow bez souhlasu wyistfovane osoby sdelovany tFeti sirang, pokud platné pravni predpisy neurtuji
Jinak.

B. Prohlaseni vysetrovane osoby
Potwrzuji, e mi byle poskyinuto geneticke porsdenstvi k vite uvvedenemu genetickemu laborstornimu wySetfeni. Wie mi bylo wysvetleno jasne 3
srozumitelng. Mel/a jsem moZnost vie si fadng, v klidu a v dostatefng paskytnutem Ease zvagit, melfa jsem moinost se |&kafe zeptat na wie, co
jsem povaiovalfa za pro mne podststné 3 probrat 5 nim wSe, femu jsemn nerozumelfa. Na tyto me dotazy jsem dostalfa jasnou a srozumitelnou
odpowed.

» [ Prejif [] Mepfeji si byt informovin/a o wysledku genetickeho [sboratorniho wySetfeni.

» [] Souhlasim/[] Mescuhlasim = pfipadnym zapsanim me osoby do registru geneticky vySetrovenych osob.

+ [] Souhlasim/[ ] Mesouhlasim s uchovanim DMA pro Gtely dalSiho wietfovand v zavislosti na pokroku ve wvyzkumuy a v z3jmu ostatnich dend
rodiny. Jsem si védomn/a, Ze v phipade nesouhlasy, jiZ nebude moine wysledek nekterych vySetfeni dodateing ovefit nebo dophit a bude
nutny nowvy edb&r materidlu,

+ [] Souhlasim{[] Mesouhlasim s vyugitim wsledkl genetického lsborstornihe vySetfeni a relevantnich informaci o mém zdravotnim stawy,
virtni fotodokumentzos, k videckim 3 wiukevwym Gbelim 23 podminky, f= tyto Odaje budou prezentoviny 3 publikoviny pouze v snonymni
forme.

V pfipad# neoznateni danych moZnost Souhlasim/ Mesouhlazsim, bude postupovana jako v pripade souhlasu.

Ma zakiade tohoto pouteni prohladuji, 2= souhlasim s odbirem phishEnsho wzorku & s provedenim vySe popsantho genetickeho laboratorniho
vySetfeni. Jsem si vedomial, fe switj souhlas mohu kdykoliv odvolas.

Podpis vySetfovans osoby (Popr. 23K0nnER0 ZESTUEOR] oot emeee e ome e ream e s e eneneae
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Centrum kardiovaskuldarni a transplantacni chirurgie Brno

ZADANKA — Geneficka determinace atervsklerdzy a Ceneticla laboratof, Centrom keodiovas 1z
trombofilie DNA ANALYZA trznsplantzini chinegie Bma, Vysevm 17 19.
§03 00 Bmo; e 543 182 544 ol e Sty Bt o
Pojistovma ICP fzdatela Dzt odbémn a5 odbém
Cdbomast Z1sla vzorkn Datum pojmn Czs phjmu
| Jménoapfijmeni | | Ponlzvi | [Z] | 7] | Zskladni dizmom|
[ Sistopajisisnes | [ [ | | [ [| | [ [Dowmuarozeni| [ [ || ][ | [Ostomidismmam] | | | |

Material: O krsv )
[ suchz krevm kapka

O DA
O astzm Rzt roclges Farlnich
Vyietfent: [ familizmi defekr zpalipoprosim B-100 _;';” =z
O z=natypizece zpalipopsotim E | P e—— L]
O z=naticks dispozice k trombofilii O ges firkror F, G1657 4 (Leiden) [(oemer ]
O gea protiramam, G102 104 Toim ¥d Tei=
O jine
Komentar:

FRacihe bhcoick: apedpn

INFORMOVANY SOUHLAS

A, Prohldseni lekare
Frohlafufi, I= jsem wySstiovansimu [mRkonnemuy EFJI| msne = srorumitsing wpsestiilis Oosl, parviv, phedpak ey prospach, neskediy =
MaZng riziks .-u: J'iﬂd:'lt'r:l 'er-:\:-:'rcl ziboratarniha ur'\:‘n FomAT fsem wysetiovanou asabu saznamilfs 'n:!..'r.-'n us-ad:.- - -:I.'Lsn:n:l:.-
taha, .a: oy .-.-r't'. nezirgla maEna I .-.-3: J.--ad:'r.-m Jomlem provest inexdafila by s:| m=bo oy n=maia ::!"v::'.:u WP e SCTOEnaET pra
repineni sedovansho G0k, Sazremills jsem WySstrovenoy asotu 15 m.'r,-'n iy = -:I.'ls-a-dﬂ.- v plipeds odmitmuti tohoto .-.-r't'u hgitd‘g
moarstarning wysetteni budou divErns = nebudou bar souniau wySetTowanE osoby soRlovEny Teti strand, pobud pistnd prawni predpisy meundji
o . . ¥ } ¥
B. Prohldseni wySetiované osoby
Poerzull, 2= mi Bylo postytiuto meneticie porsdenstia & wyse ueedentmu menstickemy Isbomatornimy wySstfenl. Wis mi bylo wysestiena fasns =
srozumiteing, kiSlfs jsem mofnost wie 51 TRdn, v Eiidu & v dostatedn® postytrutem Gase DuaDi, melim jsem moEnost s lebafe peptat re wie, oo
wem povelovslls I= pro mne podstetnd = probrat S nim wse, Semu fsem nerozumelfs. Ma tyto me dotary fsem dostalia jEsnou & Srozumitsinod
adpowsd.

» [ Frejif [] meprejisi oyt informavenia o wysiediu meneticeang lsbaratanning wysethenl.
= Pieji s, sy o wystedi wySetieni Dyly IOrmoVENg MBS GBI . e cume e e e me e e e weme e e s mems s et s s e et e s e et s

# [] Souhlssim,[] Mesouhl=sim s pRipsdnym Ispsenim me osoly O nesistry mensticey wySstiowvemych osonremistry pacentd projstty Medped.

# [0 sountzsim/[] Mesounissim = Jn:r.--!"u'm Dl pro Odsly deiSing wySsthowani v ZVISiOSti R PORTORU we wiTEUMU B v Z3jmU ostatrich Jend
radiny. ls=m si vEdamfs, 3= v plipsof nesounis, E nebude maind visiedst nitterjon wySstfeni dodsteind ovdfit neba dopinit 2 bude
'u"ra 'm.- odber meterii.

[ S-mﬂaﬂmJD Mesouhlesim s wpufitim wyskedod genstickeno Isboratorning wyetfeni & relevantnich infrmad 0 mem Idrewotnim st
wistn® dotodokumentacs, & '.u‘:dm:':;m = 'r.;m:r.-':;m Ao=ilim = :L:n:l'n"::'g,. I= tyta ddsije budau :'\-_ae'r_-:raé'rg = pull :crae"rg poure ¥ Enamgmni
V pripsd® necenadeni danych maznosti Souhlasim Mesouhlasim, buds postupowang jako w pripads souhlasy,

Mu zEiisd® tohoto poul=ni prohisfuji, D= sounissim s OdbDETem pRISWEnSho WIOTEU B S provedenim wyie popsansho geneticesho lsborstorming
wyS=teni. Js=m =i wadom|a), 2= selij souhlss mohu kdyiolie odvolst.
W D=

POdpES WySELTOVENS 050l (DODT. TREOMMEND TEETUDOE] oeoooeeee s eeeeseeeeeeeeseeseessees ceseseseseees weseeees
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