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" Centrum kardiovaskularni a transplantai chirurgie Brno

1. Uvod

Tato laboratorni firucka shrnuje zakladni informace d@nnosti genetické laborate a je
uréena zejména lékam a zdravotnim sestram.

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

Doufame, Ze v ni naleznete vSe, cor@btijete pro nasi vzajemnou spolupraci. Uvedenésldaj
jsou aktualni k datudinnosti girucky a budou pkbézné aktualizovany.

Pouzité zkratky:

CKTCH Centrum kardiovaskularni a transpl&ntechirurgie Brno
CR Ceska republika

FNusA Fakultni nemocnice u svaté Anny v 8rn

ICP Identifikani ¢islo pracovist

MedPed Make early diagnosis to Prevent early deaths

NIS-AMB  Nemocnéni informani systém pro podporu prace v ambulancich
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f" Centrum kardiovaskularni a transplantai chirurgie Brno

2. Informace o laboratori

Centrum kardiovaskularni

Nazev organizace P )
g a transplantni chirurgie Brno

Nazev laboratie Geneticka laborato

¢.255/2013

Oswdceni o akreditaci pro zdravotnickou laborait@. 8257

ICO 00209775

Identifika¢ni Gdaje 1ICZ 72 932 050

Vystavni 17/19, Brno 603 00

Adresa laborat@ A .
(ve snizenémijzemi)

Vedouci genetické laborat® MUDr. Tomas Freiberger, Ph.D.

Geneticka laboratose zabyva vyzkumem a klinickou aplikaci modernioblekularré
genetickych metod v oblastech:

* molekularni detekce patogen
* molekularni genetiky poruch imunity
* genetické determinace aterosklerdzy a trombofilie

Diagnostika patogén molekularg biologickymi metodami je vyuZivana zejména
u imunokompromitovanych paciént po transplantaci orgéan u pacieni s infelkéni
endokarditidou a u pacians infekinimi komplikacemi po velkych chirurgickych vykonech
Své uplaténi nachazi také u paciéns meningitidowi kloubnimi infekcemi, ale i v dalSich
situacich. Je vhodnym dogimim klasickych mikrobiologickych postip zejména

v kultivacné negativnich fipadechti u vzorki odebranych pod antibiotickou clonou.

Jako jediné pracovistvCR provadi genetickd labordto CKTCH Brno molekularni
diagnostiku fady primarnich imunodeficienci,cetre prenatélni diagnostiky. U paciént
s vrozenou poruchou obranyschopnosti jsou detekoeagby v genech, které zodpovidaji
za spravnou funkci imunitniho systémui Pnalosti konkrétni genové chyby je v postizené
rodiné mozné Wit pirenaSée onemoc#éni nebo odhalit onemoéni u jeS¢ nenarozenych
déti.

Laboratd je sowdasti Narodniho centra a koordinatorem mezinarodpiogektu "MedPed"
(Make early diagnosis to Prevent early deaths)pZetilem je ¢as diagnostikovat a dé
pacienty s familiarni hypercholesterolémii, a timbAnit pedtasné klinické manifestaci
ateroskler6zy uéchto pacient. V laboratdi se provadi molekulagngenetické vyséeni
familiarniho defektu apolipoproteinu B-100 a gematypolipoproteinu E.
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" Centrum kardiovaskularni a transplantai chirurgie Brno

Vyznamné misto v naplni genetické labofatozaujima wdecko-vyzkumna ¢innost.
Geneticka laboratose @astnifady vyzkumnych projekt vcetne mezinarodnich. Vysledky
jsou pabézre prezentovany formouipdnasek a publikaci v odborném tisku. Ve spolupraci
s Firodowdeckou a Lékimkou fakultou Masarykovy univerzity v Binse podilime
na pregradualnim i postgradualnim #zeani studerit

3. Kontakty a provozni doba laboratare

Kontakty:

Jméno e-mail telefon

Vedouci lékalaboratde MUDr. Tomas Freiberger, Ph.D. tomas.freibergen@ctkz | 543 182 548

VS odborny pracovnik -

molekularni detekce patogien Mgr. Eva Nemcova evanem@cktch.cz 543 182 518

VS odborny pracovnik - 3
molekularni genetika poruch RNDr. Barbora Ratukova barrav@cktch.cz 543 182546

imunity

Zdravotni laborant -

genetick& determinace Marie Plotna marplo@cktch.cz 543 182 546
aterosklerozy
Laboratd 543 182 546

Provozni doba laborate:

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

- Pfijem biologického materialu pracovni dny od 7 da3Dshod
(mimo dobu pijmu po telefonické domluy
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f" Centrum kardiovaskularni a transplantai chirurgie Brno

4. Seznam vySdteni provadknych genetickou laboratai

Seznam akreditovanych metod naleznetemwav.cktch.cz/genlab

4.1. Molekularni detekce patogeri

HBV - virus hepatitidy BHlepadnaviruy

HCV - virus hepatitidy CHepacivirug

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

EBV - virus Epstein-BarrovéHuman herpes 4 lymphocryptovijus

CMV - CytomegalovirugHuman herpes 5 cytomegalovijus

HHV6 - lidsky herpesvirus 6Human herpes 6 roseolovifus

BKV - virus BK(PolyomaviruBK)

PVB19 - lidsky parvovirus B19Hrythrovirug

ADV - adenoviry

EV - enteroviry

UNB - univerzalni systém pro detekci bakterii

UNF - univerzalni systém pro detekci hub

STAPH - systém pro detekci stafylokibk

4.2. Molekularni genetika poruch imunity

X-SCID - X-vazana&zka kombinovana imunodeficience (ge2RG)

OMENN - AR-vazana&zka kombinovana imunodeficience, Oméwnisyndrom
(genyRAG1, RAGR

X-HIGM - X-vazany hyper IgM syndrom (g&2D40LG

XLA - X-vazana agamaglobulinemie (gBmK)

IGHM -AR-vazana agamaglobulinémie (g&HM)

CVID, IgAD - b¢Zné variabilni imunodeficience a selektivni deflgih (genTNFRSF13B

CGD -chronicka granulomat6zni nemoc (gevBB

WAS - Wiskott-Aldrichiv syndrom, X-vazana trombocytopenie (WASP

XLP - X-vazany lymfoproliferativni syndrom (ger8H2D1A BIRCY

HIES - hyper IgE syndrom (ge®TAT3

HAE - hereditarni angioedém, deficit C1 inhibitoru (GBERPING]

C2 - deficit C2 slozky komplementu (g€&R)

MBL - deficit lektinu vazajiciho manézu (g&BL?2)

GATA 2 - MonoMAC syndrom/deficience DCML (dendritickych ek, monocyb

a rekterych lymfocyf)); Embergeliv syndrom, familiarni MDS/AML
(myelodysplasticky syndrom/ akutni myeloidni leuk&m

TREC/KREC - kruhové molekuly DNA vznikajici jako vedlejSi piakt @i vyvoji T
lymfocytd/B lymfocyti

Prehled akreditovanych vySeteni je uveden nawww.cktch.cz/genlal(piiloha osedéeni
o akreditaci).
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f" Centrum kardiovaskularni a transplantai chirurgie Brno

4.3. Genetickd determinace aterosklerézy a trombofilie

Lipidy - familiarni defekt apolipoproteinu B-100 (mutac&m3527GIn)
- genotypizace apolipoproteinu E
Warfarin - geneticka vnimavost kiinku warfarinu (genyCYP2C% VKORC)

Trombofilie - geneticka dispozice k trombofilii
- mutace G1691A (Leidenskad mutace) genu pro faktor
- mutace G20210A genu pro faktor Il protrombin
- mutace A1298C genu pro MTHFR (E429A)
- mutace C677T genu pro MTHFR (A222V)

Piehled akreditovanych vySeteni je uveden nawww.cktch.cz/genlal(ptiloha os¢déeni
o akreditaci).

5. Zasady odkEru biologického materialu pro genetickou laborata

5.1. Priprava pacienta pred odbérem

Pro veSkera geneticka vyBati provadna genetickou laboratoneni nutnad zadna specialni
piiprava pacientaipd odkErem krve nebo jiného biologického materialu.

5.2.Odbér biologického materialu pro molekularni detekci paogeni

Vzorky z nesterilnich mist (e, stry, atd.) miZze kontaminovat ifirozena mikroflora.
| pfi odkéru periferni krve je pdeba dbat na co nejste’jdi podminky odbru,
aby se minimalizovalo riziko kontaminace.

Opateni: oSeteni odirového mista desinfekci, pouziti novych rukavicufzii DNA-free
zkumavek na odis EDTA- krve.

5.3. Biologicky material — mnozstvi, uskladiéni, transport

« Zadanky ani vi§Si strana zkumavky nesmi byt kontaminovany bialkgn
materialem, nedodrzeni jéebdem k odmitnuti vzorku.

» Vzorky jsou gepravovany v uzaenych zkumavkach tak, abghem gepravy vzorku
do laboratte nemohlo dojit k rozliti, péisnéni biologickym materiadlem nebo jinému
znehodnoceni vzorku.

» Geneticka laboratmezaji¥uje svoz biologického materialu.

* Vzorky piijimané genetickou laboraianohou byt doréeny:

- zdravotnickym pracovnikem

- svozovou sluzbou odesilajicihorizzni

- Skolenou osobou pracujici v CKTCH

- posStou (v pipack, ze budou dodrzeny podminky pro transport)
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" Centrum kardiovaskularni a transplantai chirurgie Brno

5.3.1. Molekularni detekce patoger

V piipads pozadavku vys&eni nap. UNB, UNF, CMV, EBV, BKV, HBV, HCV, ADV,
HSV1/2, HHV6, EV u jednoho pacienta - &t&d ml krve v EDTA s jednou Zadankou
(dopravit do laborat@ @i bézné teplot do 6 hod. od odisu z divodu HCV - pokud neni
pozadovano HCV nebo EV, Ize krev uchovavit 28°C (max. 72 hod.), ale nejlépe
dopravit do laborat@ do druhého dne).

Minimalni
i y . i mnozstvi .
Prijimany material Vysetieni atyp Uskladnéni a transport
odbéru 3)
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV,
BKV, PVB19,HBV, ADV, 2- 8°C,C)
< HSV 1/2, HHV6 2 mldo
re 5 s
v EDTA 2 - 8°C, dopravit do laborate
HCV, EV pii bézné teplat do 6hod
od odbgru
Punktat UNB, UNF, STAPH 0,5 ml 2.-gcY
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, 5.gco
ADV, HSV 1/2, HHV6 '
Likvor 1-2ml 2 - 8°C, dopravit do laborate
EV pii béZné teplot do 6hod
od odbdru
BAL- ] UNB, UNF, STAPH 1-2 ml 2.g¢cY
bronchoalveolarni lavaz
. UNB, UNF, STAPH, ADV, b) o ©)
Ster HSV 1/2 2-8°C,
Mot UNB, UNF, STAPH, CMV, BKV, 1-2 mi 5. 8°C,C)
ADV
Material z rany UNB, UNF, STAPH 2- 8°C,C)
Chlopei UNB, UNF, STAPH 2.gcY
L UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, o C)
Kostni den PVB19, HHV6 1mi 2-8C,
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV,
Biopsi PVB19, ADV, HSV 1/2, HHV6 »_gC 0
iopsie - ,
EV v RNA
lateru
2 - 8°C, dopravit do laborate
Plazma HBV, HCV, EV 0,3 mi pii bézné teplot do 6hod
od odbdru nebo zamrazenou
Jiny material po
piedchozi domlug
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" Centrum kardiovaskularni a transplantai chirurgie Brno

¥ odber do sterilnf zkumavky

®) sigr nativre do sterilni zkumavky nebo do sterilniho fyzioldgdtio roztoku

® uchovat pi 2 - 8°C max. 72 hod, ale nejlépepravit do laborai@ do druhého dne — transpoft pszné
teplot do 6 hod.

5.3.2. Molekularni genetika poruch imunity

Mnozstvi a typ

Prijimany material VysSetieni odbéru Uskladnéni a transport
2 - 8°C, dopravit do laborate
do druhého dne {pb&zné
* _
Krev a MBL 5-10 ml do EDTA teplots do 6 hod) nebo
Zamrazenou
* 100p! (50 ngful) ** 2 - 8°C, pi dlouhodolgjSim
DNA skladovani zamrazit,
MBL 60 ul (100 nglul)** transport pi bézné teplot

2 - 8°C, dopravit do laborate
CVS-odlEr choriovych klki * dle moZnosti do druhého dne {pbézné

teplo€ do 6 hod)

2 - 8°C, dopravit do laborate
Plodovéa voda * dle moznosti do druhého dne fpb&zné

teplot do 6 hod)

Tkan uchovavana v parafinovych

. dle moznosti i bézné teplok
bloccich pri be P

Jiny material po fedchozi domlug *

* X-SCID, OMENN, X-HIGM, XLA, IGHM, CVID/IgAD, CGD, WAS, XLP, HIES,HAE, C2
** minimalni mnoZstvj mensi mnoZstvi nebo koncentrace po dogluv

5.3.3. Genetick& determinace aterosklerdzy a trombofilie

Mnozstvi a typ

Prijimany material VySetieni odbéru Uskladnéni a transport
Trombofilie a warfarin 1-2,5mldo EDTA 2-8%C, dqprawt do_IaE)vorzjm
Krev do druhého dne {pbézné
teplot do 6 hod) nebo
Llpldy 5—-10 mldo EDTA zamrazenou
Warfarin a trombofilie | 10pl (100 ngful) ** 2 - 8°C, i dlouhodolgjSim
DNA skladovani zamrazit,
Lipidy 60 pl (100 ngful) ** transport pi pokojové teplat

** minimalni mnozstvj jiné (mensi) mnoZzstvi nebo koncentrace po domluv
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f" Centrum kardiovaskularni a transplantai chirurgie Brno

6. Zadanka a spravna identifikace biologického materifu a pacienta

Ke kazdému biologickému materialu musi byt spéawplnéna Zzadanka, ktera obsahuje:

» Jednozn&ou identifikaci pacienta: jméno,fipneni, ¢islo pojis€nce, pohlavi (za
jméno prosim uvést M = muz, Z = Zena, ? = pohladnamé — nap pii odbsru
plodové vody), datum narozeni

+ ldentifikace Zadatele o vydenhi: ¢itelné razitko, €P, odbornost, adresa,
odctleni/Ustav/klinika

» ldentifika¢ni tdaje o odesilajicim Iékajméno, podpis

» Kod zdravotni pojigovny vySetovaného

* Kilinickou diagnézu

* Druh materialu

» Datum acas odiru

« Datum atas gijmu do laboratte (vyphuje pracovnik laborate g ptijmu vzorku)

» Pozadovany druh vygeni

» Uvedeni, zda se jedna o vy&eti probanda nebo rodinnéhséigudnika (v pipad
molekularni genetiky poruch imunity a geneticképdisce k trombofilii)

* Vyplnény informovany souhlas @c¢hto vySeteni:

0 Molekularni genetika poruch imunity
0 Geneticka determinace ateroskler6zy a trombofilie

Vzorové Zadanky jsou \foze a ke stazeni na internetovych strankach
www.cktch.cz/genlalNa vyzadani je mozno tyto Zadanky zaslat e-maileborpostou.

Biologicky material musi byt ozgan jménem, fiimenim a rokem narozenpacienta
nebo_gijmenim pacienta &islem pojis¢nce Pokud je nadobka s biologickym materidlem
ozna&ena pouzeifjmenim pacienta, geneticka labotigjianiuze @ijmout jen za pedpokladu,
Ze je jinak zaji%na jednoznéna identifikace biologického materialu (ffapnadobka
s materidlem je jednoz&éi® piipojena k zadance s kompletni identifikacfilgpenim,

v uzaweném obalu apod.).

Neni-li na Zadance uvedeno datum narozeni a pop&oiénta, neni toassodem k odmitnuti
vzorku, pokud jgadre vypinénécislo pojisénce.

6.1.Neshody znemo#ujici p¥ijem biologického materialu nebo ohroZujici spravna
identifikaci biologického materialu

* nespravny typ biologického materialu vzhledem kgotmtanému vySgni
* nesplrkné podminky transportu nebo uchovani biologickélatenlu

» zaslani vzork, které geneticka labordtaevysetuje

» chybgjici zadanka

* nedostatené mnozstvi materialu
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f" Centrum kardiovaskularni a transplantai chirurgie Brno

6.2. Postup v pripadé zjisténi neshod

* Nespravny typ biologického materialu nebo Spaté& odebrany vzorek vzhledem

k poZzadovanému vySdteni — pracovnik genetické labor&m mize g@ijmout
biologicky material, Zddanku a upozorni na omytlpSné pracovist odkud material
pochazi.

* Nesplnéné podminky transportu nebo uchovani biologického mterialu; zaslani
vzorkii, které geneticka laboratd nevySefuje —viz bod vyse.

* Nedostat&€né mnozstvi materialu —pracovnik genetické labordeo mize gFijmout
biologicky material a pozada zadavajiciho éka opakovany odp.

* Chybé¢jici zaddanka - pracovnik genetické labor&eo mize Fijmout biologicky
material a pozada zadavajiciho hEka doplini Zadankyci doplreéni chykgjicich
Gdaji na ni.

6.3. Nakladani s osobnimi a citlivymi Gdaji pacienf

Geneticka laboratonaklada s osobnimi a citlivymi Udaji pacigrtbk, aby nemohlo dojit
k jejich neopravanému pistupu, zminé nebo zneuziti.

Obecné zasady pro ochranu osobnichtiidaj

Osobni a citliva data paciéngsou vedena v listinné forra internich databazich.

Listinna forma zaznamu je zabezZpra uzarenim vstupu do genetické laborg@iizenim
vstupu cizich osob. Pro zabezpei dat v internich databazich maji pracovniddgena
piistupova prava s ohledem na jejich kompetence thrnindatabaze i na konkrétni PC.
VSichni pracovnici jsou zavazani v Prohlaseni cheaani méenlivosti o osobnich ddajich
pacienta k zachovaniadérnosti informaci o pacientech a jsou prokazateteznameni

s vnittnimi predpisy genetické laborat ve kterych jsou stanoveny pravidla pro nakladani
s osobnimi udaji.
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7. Casova dostupnost vyséeni, vydavani vysledk a komunikace s laboratdi

7.1. Casovéa dostupnost vyséeni

7.1.1. Molekularni detekce patoger

Standardni
VySetteni Prijimany material Ihita Statimova lhiita **
vySetteni*
UNB krev, pu}nktat, likvor, BAL,’ﬁr,qué, m_atenal 1-2 dny dle telefonické
z rany, chlopy, kostni den, biopsie domluvy
UNE krev, pu,nktat, likvor, BAL,Iﬁr,Vmo_c, m.atenal 1-2 dny dle telefonické
z rany, chlops, kostni dien, biopsie domluvy
STAPH krev, punktat, likvor, BAL, sfr, mos, material 1-2.dn dle telefonické
(specificky) z rany, chlopd, kostni defi, biopsie y domluvy
CMV krev, kostni den, likvor, mas, biopsie 3-4 dn 1-2.dn
(kvantitativr) ’ ' » mac, biop y y
EBV. krev, kostni den, likvor, biopsie 3-4 dny 1-2 dny
(kvantitativre) ' ' '
BKV y .
(kvantitativre) krev, m@ 2 tydny 1-2 dny
PVB19 o e . .
(kvantitativre) krev, kostni dei, biopsie 2 tydny 1 tyden
HBV krev, plazma 2 tydn 1 tyden pip. dle
(kvantitativre) P ydny telefonické domluvy
HCV . 1 tyden pip. dle
(kvantitativre) krev, plazma 2 tydny telefonické domluvy
ADV krev, likvor, ma, biopsie, sir (vySeteni 2.3 tvdn dle telefonické
(kvantitativr) kvalitativng) (spojivka, rektum,...) yany domluvy
HSV 1/2 krev, likvor, biopsie, &t (vySeteni 2.3 tvdn dle telefonické
(kvantitativr) kvalitativng)(spojivka, genitalie,...) yany domluvy
HHV6 C L . dle telefonické
(kvantitativre) krev, kostni den, likvor, biopsie 2-3 tydny domluvy
EV . L . dle telefonické
(kvantitativre) krev, plazma, likvor, biopsie 2-3 tydny domluvy

*Doba zpracovani je uvedena od d@mi materidlu do laborat® pred 8 hod. réno. Je-li material doeum

v pribéhu dne, je zpracovan nasledujici pracovni den/dmp.lPokud je material doten khem patku, je
zpracovan az nasledujici pracovni den/dny.
** Prosime zaskrtavat ,statim“ pouze v akutnit¢ip@dech, fip. kontaktovat pracovniky nasi laborigo
telefonicky: 543 182 518 nebo 543 182 546.
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7.1.2. Molekularni genetika poruch imunity

Standardni

VySetreni Frijimany materidl Ihita vySefeni

Statimova lhiita

Krev, DNA, CVS-odHsr choriovych klki,

plodova voda, tkdiuchovavana dle telefonické

* u probanda 2 - 8 tydm

v parafinovych blécich, jiny materiéal po domluvy
predchozi domlug
* u rodinného Krev, DNA, CVS-odHsr choriovych klki,
piislusnika plodova voda, tkduchovavana 1 -3 t0dn dle telefonické
v rodinéch s jiz v parafinovych blécich, jiny materiél po ydny domluvy
detekovanou mutadi piedchozi domlug
MBL Krev 1 - 3 mesice

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

7.1.3. Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

VySetieni Prijimany material ?tanerdm . Statimova lhiita
Ihiata vySeteni
Lipidy Krev, DNA 2 - 6 tydm neprovadi se
Warfarin Krev, DNA 2 dny* 2 dny*
Trombofilie Krev, DNA 1- 2 tydny neprovadi se

*Doba zpracovani je uvedena od d@mi materialu do laborat® ped 8 hod. rano, v takovéniipad mizeme
z&it s izolaci jeSt ten den a vysledek je dalSi den. Je-li materiédlidm v piibéhu dne, je izolovan nasledujici
pracovni den/dny ran®okud dojde materidléhem péatku, bude zpracovavan az nasledujici pracamitiny.

7.2. Statimova vySeteni

PoZadavky na vySa&ni STATIM se do laborate dodavaji se stejnymi Zadankami
jako ostatni BZna vy3eteni a jsou navic ozti@na slovem STATIM. Zadanka musi obsahovat
stejné povinné udaje jako @imeho vySeeni.
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7.3.Dodatefné a opakovana vysdeni

Ze vzorki dodanych do genetické laborggdze hem zpracovani a skladovani dodate
provadt dalsi vyseaieni, event. opakovantékierych vysateni.

Takto pozadovana vygeni musi byt z§né doplrtna do Zadanky, nebo musi byt dodana
Zadanka novadetre informovaného souhlasu, kde je to poZzadovanoripagk, ze byl jiz
vysledek vydan, musi byt vzdy dodana zadanka nova.

* Molekularni detekce patogeri

VySetieni Dodatetné

Ize provést do 1 tydne po obdrzeni biologickéhoemalu, pokud
bylo u daného pacienta pozadovano jedno z igset
UNB, UNF nebo STAPH

UNB, UNF, STAPH pokud u pacienta nebylo pozadovano ani jedno ztkessie
UNB, UNF nebo STAPH
Ize provést do 2-3 dnpo obdrzeni biologického materidlu, jestlize|je
materialu dostatek

CMV, EBV, BKV, PVB19, ADV,

HSV 1/2. HHV6 Ize provést dol tydne po obdrzeni biologického nilte

Ize provést do 2-3 dnpo obdrzeni biologického materialu, jestlize|je

HBV materialu dostatek

HCV, EV nelze provést

* Molekularni genetika poruch imunity

Dodaténé Ize provést vSechna vygeni, pokud je v genetické laborftalostatek DNA
pacienta.

* Geneticka determinace aterosklerézy a trombofilie

Dodat€&na vySeteni se neprovadi.
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7.4.Vydavani vysledki

Plati pravidlo ,originalni vysledek patzadateli“. V jinych pipadech vysledek nesmi byt
vydan nebo stlen pacientovi nebordti osol, a to ani na zakladjeho Ustni (osobni nebo
telefonické) nebo pisemné zZadofbkud Zadatel na Zadanku napsal, Zze vysledek ma byt
vydan jinému léka, ucini se tak.

U telefonického hlaseni vysledku, je nutn&i@ni osoby, které se vysledek hlasi.cteni
osoby se provadi kontrolou volanélitsla na displeji telefonu. Neznamé volagiélo se
ovéreni pomoci internetu a provede seitmp volani. Telefonicky hlasené vysledky jsou
zaznamenany na zadni s&atisluSné zadanky, se jménem osoby, které byl vyklatisen.
Vysledek po telefonu fize sdlit Iékat, VS odborny pracovnik genetické labotato

e molekularni detekce patogei

Vysledek vySdeni je zaslan v pisemné podolekai, ktery ho pozadoval. Jedna-li se
o pacienta z CKTCH nebo z FNusA, je vysledek stedidao i statimoveého vyS&ni navic
vloZen bezprogedre po vyhodnoceni do systému NIS-AMB.
Pozitivni vysledky nebo statimova vyEati z jinych |ékéskych zdizeni nez CKTCH a
FNusA jsou telefonicky hlaSena |&iaeste:

- UNB, UNF, STAPH (jen pozitivity, ne hraimé pozitivni vysledky)
jen noveé pozitivity HBV a HCV

- now zjistené pozitivity CMV gekraiujici kritické hodnoty (2,0.10"3 kopii/ml krve)

- now zjistkené pozitivity BKV prekratujici kritické hodnoty (1,0.10"4 kopii/ml krve)

- pripadre ostatni vysledky dle telefonické domluvy
Pozitivni vysledky infekni endokarditidy, jedna-li se o pacienta z CKTCHmea FNusA,
jsou vzdy telefonicky hlaseny sluzbu konajicimuat@keste a na Antibiotické sedisko
FNusA. Pozitivni vysledky infaini endokarditidy z jinych pracovigsou vzdy telefonicky
hlaSeny sluzbu konajicimu |éli@este.
VSechny telefonicky hlaSené vysledky jsou zaznamgndo interni databdze ASED
se jménem osoby, které byl vysledek hlasen.
V pripact hroziciho nedodrZeni doby odezvy hapdivodu nutnéhdedini silné pozitivniho
vzorku, jsou ped®zné vysledky vydany do NIS-AMB a/nebo hlaSeny tahétky.
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Hodnoceni vysledkkvantitativni detekce virové naloze:

VySetieni Material negativni Hraniéné pozitivni Pozitivni
CMV (kvantitativrs) krev 0 k/ml <100 k/ml >100 k/ml
kostni defi 0 k/ml < 250 k/ml > 250 k/ml
likvor, mag 0 k/ml < 25 kiml > 25 kiml
biopsie 0 k/ug DNA <1 k/pg DNA >1 k/ug DNA
HBV (kvantitativre) krev, plazma 0 1u/ml < 250 IU/ml > 250 k/ml
HCV (kvantitativre) krev, plazma 0 1u/ml <429 IU/ml > 429 k/ml

* molekularni genetika poruch imunity

Vysledky a vyhodnoceni jsou v pisemné pataideslany |éka, ktery je pozadoval.

V nekterych gipadech (naip u prenatalnich vySeni), po pedchozi domlu¥, jsou vysledky
hlaseny telefonicky indikujicimu Iékahned po jejich ziskanirelefonicky hlasené vysledky
jsou zaznamenany na zadni stranislusné zadanky, se jménem osoby, které byl vyklede
hlasen.

Hodnoceni vysledl: v pripad shody sekvence analyzované se standardni je efsisdian
jako ,mutace nenalezena®.

V pripact interpretace nalezené sek¥eh znmeny neni nutné brat v Gvahu kvantitativni
zastoupeni jednotlivych alel.

1/Nalezneme-li shodu v databazi jiz detekovanychaeiy mutaci pojmenujeme a byla-li jiz
diive popsana v souvislosti s onemétim, miZzeme ji povazovat za kauzalni.

2/Je-li nalezena dosud nepopsana sekviendliSnost od standardni sekvence, pojmenujeme ji
(ve shod sjiz nalezenymi zgmami — www.hgvs.org) na urovni DNA, RNA i proteinu.
VyuZijeme prediknich progran pro zjis€ni jejiho @dekavaného vlivu.

3/ Porovname s databazi SNP (Single Nucleotide nRmighism). Nalezneme-li shodu,
detekovanou zemu pojmenujeme. Neni-li shoda,ube se jednat o ne&vdetekovanou
sekverni zménu - polymorfismus, ktera nemusi mit vyznam ve hatla onemoceni.

» Geneticka determinace ateroskler6zy a trombofilie

Vysledky jsou v pisemné poddlodeslany leka, ktery je pozadoval. Jedna-li se o pacienta
z CKTCH nebo z FNusA, je vysledek standardnihoatistoveho vysSéeni navic vlozen
do systému NIS-AMB.
Hodnoceni vysledki:
ApoB- ve vySe popsaném systéemu detekce mutace p.Arg3d2st@e schopni odliSit:
- homozygota s mutaci
Pokud detekujeme v systému ACRS pouze produkbpQ8alez uzavirame jako ,pacient
s mutaci p.Arg3527GIn v homozygotnim stavu“
- homozygota bez mutace
Pokud detekujeme v systému ARMS pouze produkt 33sdlez uzavirame jako ,mutace
p.Arg3527GIn nezachycena*“
- heterozygota wt/mt
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Pokud detekujeme v systému ACRS produkty délky4283bp, uzavirdme jako ,pacient
je nositelem mutace p.Arg3527GIn v heterozygotramis'
ApoE - ve vySe popsaném systému detekce zastouperitiiggtoh alel €2, €3, €4 jsme
schopni detekovat jak homozygoty, tak heterozygpty tyto 3 typy alel na zaklad
porovnani s kontrolami of{glusnych genotypech. Ve zpgaye ozngen vzdy nalezeny
genotyp vySdbvaného £2/€2,...), pouze u genotypw2/e2je doplrtno upozorini na
moznost pedtasného vyskytu aterosklerozy.
Trombofilie - detekujeme: homozygota bez mutace, heterozygotauaci na jedné alele
genu), heterozygota (s mutaci na jedné alele genu).

7.5. Stiznosti

Stiznost Zadatél o vySeteni, pacient a jinych stran je podtem pro zlepSeni prace
laboratde. Zpusob podani stiznosti:

« Ustre (telefonicky) — drobnéifpominky
Jde-li o drobnou ifipominku k praci laborate a Ize ji vyeSit okamzi, wini se tak.
Tento typ stiZznosti se nezaznamenava.

* Pisem# (dopis, e-mail) — zavaZsi pripominky
Stiznost pjima kterykoli pracovnik genetické labor&o a nasledn ji pieda
vedoucimu genetické laboraégo ktery jiteSi nebo feda kieSeni jim podtené osob.
Zaznam o stiznosti a @pob jejihoifeSeni je evidovan u managera kvality genetické
laboratde. Na tuto stiznost je vZzdy vypracovana pisemnaagi

O stiznosti je podana informace vedeni CKTCH.

Pokud stiznost neti¢Sena ihned, je termin nafigeni stiznosti 30 kalentféch dri. V tomto
terminu oznami odp@dny pracovnik sZovateli vysledek S&ni. V pgipac, Ze nelze
v tomto terminu stiznost @e8it, informuje stZovatele o dosavadnim postupu.

7.6. Konzultaéni ¢innost laboratore

Konzultace jsou umozny telefonickym kontaktem s odbornymi pracovnikypdeatde
zodpowdnymi za danou problematiku nebéimpo s vedoucim genetické laboriadzhem
provoznich hodin laboratte.

7.7.Smluvni laboratore

Smluvni laboratb je takova laboraio kam jsou zasilany vzorky k vygeni, ktera se v naSi
laboratdi nevySetuji. Pravidel® spolupracujeme s Centrem molekularni biologie mogé
terapie FN Brno, Laboratb lékaské genetiky - Usek molekularni biologie (Vi&vaci a
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vyzkumny institut AGEL o.p.s., pobka Novy Jéin, Laboratbe AGEL a.s.) a
s Cytogenetickou laboratioBrno, s.r.o. (CPD).

8. Priloha

Prilohad. 1: Zdznam o revizich v SOPG 01

Priloha¢. 2 Rozdlovnik

Prilohaé. 3: Zadznam o seznameni se SOPG 01/2012
Prilohag. 4: Zadanky

= molekularni detekce patogen

= molekularni genetiky poruch imunity (A4)

= molekularni genetiky poruch imunity (A5) + infoouhlas (A4)
= genetické determinace aterosklerézy a trombofilie
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Priloha¢. 1:
Zaznam o revizich v SOP&. 01
- , Vysledek revize (beze

Datum Revizi proved| Podpis Zmeny)

Priloha¢. 2:
Rozdélovnik
Vgg; £ Pracovist Jméno Datum Podpis
1 Manager kvality genetické Bc. Jana Dederova
laboratdge

2. Manager kvality Mgr. Ladislava Snajdrova

3.

4.
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Ptilohag. 3:
Zaznam o seznameni se SOP& 01/2012
Prijmeni Datum Podpis Prijmeni Datum Podpis
SOPG 01/2012aboratorni pirucka
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Ptilohac. 4

ZADANKA — Molekularni detekce patogent

Geneticki laborato¥, Centrum kardiovaskulamia
transplantaéni chirurgie Brmo, Vistavni 17/19,

603 00 Brno; tel: 543182346, 18;

e-mazil: tomas fretherper@clach cz

Pojidtovna

ICP zadatele

Datum odbé&u

Cas odbém

Odbomost

Cislo vzorku

Datum piijmu

Cas ptijmu

Jméno a pfijmeni

|P0hlavi ‘M‘ |z‘

|Zékladnidiagnéza‘

Colopoiiteacel] | | | [ | [ | [ [ |Demmnesozeni] | | [ | [ | | [Ofemidigssay] | | | |

Material: [ | krev
[ perifemni #ila
[] arterie
[] centralni katetr
[[] kostni dferi

[Tlikvor

[ plodova voda
O BAaL

[ moé

[] material z rany

Cpunktat .
[ chloperi ...
[0 pwa

[ ostatm oo

Raitko 2 podpis Zadatele

VySetieni] ] bakterie imiverzing) [] HBV (kvant) [] CMV (kvant) [] HHV 6 (kvant)
] [] houby (univerzang)

statim

[ Staphylecoccus spp. (spec)

(O 5 aureus, [ 5. koag. neg, [] methicilin. rezistence)

[] mvokarditidy (sa.da. CMV.EBV. ADV, PVB19, HHV6. HSV1/2, EV)

[]jiné ...

Zzmamy o provedensm vyistfeni:

[JHCV (kvant) []EBV (kvant) []HSV 1/2(kvant) | [ICP [ TTTITT T

[l BKV (kvant) [] Parvovirus B19[] ADV (kvant) | [Odbomost] [ [ -]

evant)[] EV (kvant )

Dztum Kod Podet

.. (po domluve)

Dopliiujici informace: [ po transplantaci O jater [Jledvin [ srdce
[ po velkém chinurgickém vykonu; []jiné ...

Klin. hodnoceni: [[] sepse, sept. ok
[]inf. endokarditida

Hemokultuwra [] negativni[] pozitivni .

Dalii komentai:

[] Podezieni na probihajici infekci.

O HsC; [] po chemoterapii

] lokalizovana bakt. 1nfekce |:| febnlmneutropeme

[] horecka nejasného pivodu [] virova infekce

N . [ v¥sl. nenik disp.
_x103% ul CRP ___________ mgl PCT ___________ ngml.

Razitko laboratofe 2 pedpis
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E_-'fj,]::|-_-'.!|,I«»;|'[;j_-'gL — Molekularni genetika poruch immnity Geneticks laboratof, Zentmm kardiovaskunlamiz
DNA RNA ANALYZA transplantzim chimegiz Bma, Vysevm 17712,
03 00 Brmo; el 543082548, 18 commdl smmmy ExlemgTioknch ox
Pajisfovma 1EP Tadatele Datum adhém 33 odhém
Odbomast &isla vzorm Datum pijmwa s pjmn
Inﬁluapﬁjmi| |PG|1131'1|“| |z| |7| |Elai|ud1mﬂ
Cistoposistince | | [ | [ || | | | [otumumozeni] | [ | | | | | [OstomiGiamon| | | |
Material: [ perifem: keevy O Iymfacyty
O kostmi dfe O thzn
O suchz keevm kapka ODwa
D ]J]'ﬂd.ﬂ‘-'é vada D 'ﬂ:Tr_Tﬂ.'l Rcies = pedph ddesdc
Vytetfem: [ X-vazanz amecslobolinemis (g1 0 X-2CI0 (rrers) Timzmy o provedmim oo
O X-hyper ISA syndsom (cowenr) O AR-SCTOVOwmenn (geey R4GLT | | ¥ [ [ [T T T 1711
statim® O HyperIsE syndsom (sTars) [ hersditzmi angioedsm (serrivGs) [dzeman | | ] |
tye dember) O] E-lymfopsalif syndsom (sezooa srece ) O def C2 slofky komplementn (o3 | 50 T o
O Wiskorthv-Alirichit syndrom (musey O deficit GATA 2
O CWID, IzAD (racn) [0 matemao-ferzlnl enzrafrment
O zznotypizace MBL (uzcs) O TREC’EREC
O jins
Komentar:
Lhadls provim, sda r jeand o wdetfoni probands neba rodanchs Pirkindks Fzzdes ommeiz zpedpa
INFORMOWVANY SOUHLAS

A. Prohlizeni Ekare:

Proniaguji, T= jsam -r'se-"J-E'-i- ,z'ﬂa'.'-é'ru rAstupd -rie"aneﬁi-w| es'& = srozumitsing wpnestiifes oo, poe, pfedpai éd-e'r,i nraspech,
'ru-adtr Mane rizike .-rse J.-ade':';:! Eenetichena sbarataorning wyssttenl Rownsl jsem wysetiovanoy osobu sezmmmili s 11:!...1,-11 .-rsedcr L
alimiediy taha, = oy .-rse-'\e-. rtrylo MaEng o wpSe wvedenpm delam :'J.-e.- -ud-e 2 oy se] meda oy nemila pothahnou W idad schapnast
ora repineni shedovansho Odeku. Sernamils js=m wySetrovEnou asabu ,z:a'u'-e's:! rastupos| | s 'n:!.'rr'n rEky = -d_'l.':ed:r w pripede odmitmti
tohata wySethenl Vislediy lsborstarning wySetfeni budou divérne = nebudou ber soutilesy wySethovans asoby/mAbonneha Tastupcs sdSlovany theti
strend, pakud piatné prévni predpisy neunduji finek. L.

B. Prohlaseni vysetrované/ho [zakonného zistupce] 3 souhlas s zenetickym laboratornim_ vysetrenim:
Patrouji, = mi byla pastytmuLa Eenaticos parmdenstii e Eeneticemy sboratannimy wybetheni
= Jtet'rl, 2k wvmdeno shars. V= m Byl sdfiena m wySeStiend jRSnd = Srorumiteing. kOSm jsem maEnost vie si fadnd, w klidu = v d.:\r_e:ﬁ‘_—u':
pasicyt rfbam Case DemDi . malfa jsem maknast s letafe paptat e wie, o fsem powafovalls zm pro mne podstatnd @ potfebne wadst = probrat s nim
whe, Jamu fram nerorumelfa. M tyto mE dotary jsem dostalfs fRsnou & srorumiteinou odposd.
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