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1 Ucel

Tato laboratorni pfirucka shrnuje zakladni informace o Cinnosti genetické laboratore a je
uréena zejména lékarlim a zdravotnim sestram.

Je sepsana vsouladu s nejnovéjsimi pozadavky na dokumenty tohoto typu vsouladu
s normou ISO 15 189.

2 Rozsah platnosti
Laboratorni prirucka je zavazna pro pracovniky genetické laboratore a spolupracujici IGzkova

a ambulantni oddéleni CKTCH.

3 Pojmy a zkratky

3.1 Pojmy

3.2 Zkratky

CKTCH Centrum kardiovaskularni a transplantacni chirurgie Brno

CR Ceska republika

f Flexibilni rozsah akreditace

FNUSA Fakultni nemocnice u svaté Anny v Brné

ICP Identifika&ni &islo pracovidté

LIS Laboratorni informacni systém

MedPed Make early diagnosis to Prevent early deaths

NIS-AMB Nemocnicni informacni systém pro podporu prace v ambulancich

NGS Next generation sequencing, masivné paralelni sekvenovani

HGVS Spole¢nost pro varianty v lidském genomu, Human Genome Variation
Society

ACMG Americkd spolec¢nost pro lékarskou genetiku a genomiku, American

College of Medical Genetics and Genomics

4 Odpovédnosti a pravomoci

Vedouci genetické laboratofre:
e metodicky fidi laboratofr, je zodpovédny za koncepci genetické laboratore
e zabezpecuje védecko-vyzkumnou Cinnost genetické laboratore
e spolupracuje se zdravotnickymi zafizenimi, kterym laborator poskytuje sluzby
e 7zajistuje poskytovani klinickych konzultaci tykajicich se vybéru laboratornich
vySetreni, vyuzivani sluzeb a interpretaci vysledkd vysetreni

VS odborny pracovnik:
e provadéni naroCnych analyz a diagn6z v oboru molekularni mediciny
e provadi a zodpovida za molekularné genetickou diagnostiku zavedenou na pracovisti
e provadi hodnoceni vysledkt laboratornich vysetreni
e schvaluje vysledky provadénych molekularné genetickych vysetreni
e provadi konzultacni ¢innost s Iékafi (Zadateli o vySetreni)
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Zdravotni laborantka:
e provadi vysoce specializovand molekularné — geneticka laboratorni vysetfeni a
méreni
e podili se na pfipravé standardnich postupu, v rozsahu své zpUsobilosti
e provadi zakladni hodnoceni vysledk(

5 Popis

5.1 Informace o laboratori

Centrum kardiovaskularni

Ndzev organizace v . . .
a transplantacni chirurgie Brno

Nazev laboratore Geneticka laboratof
Cislo akreditovaného subjektu Zdravotnicka laboratofr ¢. 8257
ICO 00209775

Identifika¢ni udaje 1¢Z 72 932 050

Vystavni 17/19, Brno 603 00

Adresa laboratore R ,
(ve snizeném pfizemi)

Vedouci genetické laboratore prof. MUDr. Tomas Freiberger, Ph.D.

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

e molekularni detekce patogent

e molekularni genetiky poruch imunity

e genetické determinace aterosklerdzy a trombofilie

Diagnostika patogent molekuldrné biologickymi metodami je vyuZivdna zejména
u imunokompromitovanych pacientd po transplantaci organl, u pacientl s infekcni
endokarditidou a u pacientl s infekénimi komplikacemi po velkych chirurgickych vykonech.
Své uplatnéni nachdzi také u pacientl s meningitidou ¢i kloubnimi infekcemi, ale i v dalSich
situacich. Je vhodnym doplnénim klasickych mikrobiologickych postup(i zejména v kultivacné
negativnich pfipadech &i u vzorkli odebranych pod antibiotickou clonou.

Jako jediné pracovisté v CR provadi genetickd laboratoF, CKTCH Brno molekularni diagnostiku
fady primarnich imunodeficienci, véetné prenatdlni diagnostiky. U pacientll svrozenou
poruchou obranyschopnosti jsou detekovany chyby v genech, které zodpovidaji za spravnou
funkci imunitniho systému. PFi znalosti konkrétni genové chyby je v postizené rodiné mozné
urit prenaseCe onemocnéni nebo odhalit onemocnéni u jesSté nenarozenych déti).
K vySetieni variant lidského genomu wvyuzivd laboratof metodu masivniho paralelniho
sekvenovani (NGS). Pro primarni imunodeficience ma laborator navrZeny panel gend.

Laborator je soucasti Narodniho centra a koordinatorem mezinarodniho projektu "MedPed"

(Make early diagnosis to Prevent early deaths), jehoz cilem je vCas diagnostikovat a lécit
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pacienty s familiarni hypercholesterolémii, a tim zabranit predcasné klinické manifestaci
aterosklerdzy u téchto pacientd. V laboratofi se provadi molekuldrné genetické vysetifeni

familiarniho defektu apolipoproteinu B-100 a genotypu apolipoproteinu E.

Vyznamné misto v naplni genetické laboratofe zaujima védecko-vyzkumna cinnost.
Geneticka laborator se ucastni fady vyzkumnych projekt(, véetné mezinarodnich. Vysledky
jsou prabézné prezentovany formou prednasek a publikaci v odborném tisku. Ve spolupraci
s Pfirodovédeckou a Lékarskou fakultou Masarykovy univerzity v Brné se podilime

na pregradualnim i postgradualnim vzdélavani studentd.

5.2 Kontakty a provozni doba laboratore

Kontakty

Jméno e-mail

telefon

Vedouci lékaf prof. MUDr. Tomas Freiberger,

laboratofe Ph.D. tomas.freiberger@cktch.cz

543 182 548

VS odborny
pracovnik -
molekuldrni detekce
patogenu

Mgr. Eva Blastikova, Ph.D. evablacktch.cz

543 182 518

VS odborny
pracovnik -
molekularni RNDr. Barbora Ravcukova barrav@cktch.cz
genetika poruch
imunity

543 182546

Zdravotni laborant -
geneticka
determinace
aterosklerdzy

Martina Slezackova, DiS. marsle@cktch.cz

543 182 546

Laboratofr

543 182 546

Provozni doba laboratore

e Pracovni dny od 7:00 do 16:00 hod
e Pfijem biologického materidlu: pracovni dny od 7:00 do 15.30 hod
(mimo dobu pfijmu po telefonické domluvé)

5.3 Seznam vysetieni provadénych genetickou laboratofi

Seznam akreditovanych metod je uveden na www.cktch.cz/genlab
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5.3.1 Molekularni detekce patogent

HBV - virus hepatitidy B (Hepadnauvirus)

HCV - virus hepatitidy C (Hepacivirus)

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

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

cMmv - Cytomegalovirus (Human herpes 5 cytomegalovirus)

HHV6 - lidsky herpesvirus 6 (Human herpes 6 roseolovirus)

vzv - virus varicelly - zosteru (Human herpes 3 varicellovirus)

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 stafylokokt

5.3.2 Molekularni genetika poruch imunity

Flexibilni rozsah akreditace — laboratof mize modifikovat vySetfované geny pfi zachovani
principu metody supozornénim na uplatnéni flexibility ve vysledkovém listu. Na
vysledkovém listu vramci flexibilniho rozsahu akreditace je zavadény novy parametr
oznacen pismenem f.

X-SCID X-vazana tézka kombinovana imunodeficience [/L2RG]
AR-SCID AR forma tézké kombinované imunodeficience [IL7R, ADA, RAG1, RAG2]
OMENN Omennuv syndrom [RAG1, RAG2]

RMRP Syndrom hyperplastickych chrupavek a vlasi [RMRP]

IPEX IPEX syndrom [FOXP3]

HIGM X-vdazany hyper IgM syndrom [CD40LG]

XLA X-vdzand agamaglobulinemie [BTK]

IGHM AR forma agamaglobulinemie, deficit tézkého retézce u imunoglobulinu [IGHM]
CVID BéZna variabilni imunodeficience [PIK3CD, PIK3R1, CTLA4, TNFRSF13B]
APDS Syndrom aktivované PI3K6 [PIK3CD, PIK3R1]

XLP X-vazany lymfoproliferativni syndrom [SH2D1A, XIAP]

ALPS Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom typu V [CTLA4]

GATA2 Deficit GATA2 [GATAZ2]

ADA2 ADA2 deficience [ADAZ2]

WAS Wiskott-Aldrichlv syndrom [WAS]

HIES Hyper IgE syndrom [STAT3]

WHIM WHIM syndrom [CXCR4]

CGD Chronicka granulomatozni choroba [CYBB]

HAE Hereditarni angioedém typu | a Il [SERPING1]

HAE Il Hereditarni angioedém typu lll [F12, ANGPTI1, PLG]

Cc2 Deficit C2 slozky komplementu [C2]

PID Primarni imunodeficience, panel genl vysetfenych metodou NGS
TREC/KREC Screening tézké kombinované imunodeficience

MBL Genotypizace MBL [MBL2]
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MFE Materno-fetdlni engraftment

Pfehled akreditovanych vysetieni je uveden na www.cktch.cz/genlab (pfiloha osvédceni
o akreditaci).

5.3.3 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

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

Trombofilie geneticka dispozice k trombofilii
mutace G1691A (Leidenska mutace) genu pro faktor V
mutace G20210A genu pro faktor Il protrombin

Pfehled akreditovanych vysetieni je uveden na www.cktch.cz/genlab (pfiloha osvédceni
o akreditaci).

5.4 Zasady odbéru biologického materidlu pro genetickou laborator
5.4.1 Priprava pacienta pred odbérem

Pro veskerd genetickda vysetieni provadéna genetickou laboratofi neni nutna zadna specialni
pfiprava pacienta pred odbérem krve nebo jiného biologického materialu.

5.4.2 Odbér biologického materialu pro molekularni detekci patogent

Vzorky z nesterilnich mist (kGZe, stéry, atd.) mulZe kontaminovat prirozena mikroflora.
| pti odbéru periferni krve je potreba dbat na co nejsterilngjsi podminky odbéru,
aby se minimalizovalo riziko kontaminace. Opatieni: oSetfeni odbérového mista dezinfekci,
pouziti jednorazovych rukavic, pouziti DNA-free zkumavek na odbér EDTA- krve.

5.4.3 Biologicky materidl — mnozstvi, uskladnéni, transport

e Zadanky ani vné&j$i strana zkumavky nesmi byt kontaminovany biologickym
materialem, nedodrzeni je divodem k odmitnuti vzorku.

e Vzorky jsou prepravovany v uzavienych zkumavkach tak, aby béhem prepravy vzorku
do laboratore nemohlo dojit k rozliti, potfisnéni biologickym materidlem nebo jinému
znehodnoceni vzorku.

e Geneticka laboratof nezajistuje svoz biologického materialu.

e Vzorky pfijimané genetickou laboratofi mohou byt doruceny:

— zdravotnickym pracovnikem nebo Skolenou osobou pracujici v CKTCH

— svozovou sluzbou odesilajiciho zatizeni

— postou (v pripadé, Zze budou dodrzeny podminky pro transport)

5.4.4 Molekularni detekce patogenl

V pfipadé poZadavku vysSetfeni napf. UNB, UNF, CMV, EBV, BKV, HBV, HCV, ADV, HSV1/2,
HHV6, VZV, EV u jednoho pacienta: 2 x 5 ml krve v EDTA s jednou Zadankou (dopravit do
laboratore pfibéiné teploté do 6 hod. od odbéru zdivodu HCV a EV - pokud neni
pozadovano HCV nebo EV, Ize dodat pouze 1 x 5 ml krve a uchovavat ji pfi 2 -8 °C (max. 72
hod.), ale nejlépe dopravit do laboratore do druhého dne).
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PFijimany material

Vysetieni

Minimalni mnozstvi
a typ odbéru ?

Uskladnéni a transport

UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV,

BKV, PVB19, ADV 2mi 2-8°C,9
HSV 1/2, HHV6, VZV do EDTA
5ml om0
Krev HBV do EDTA 2-8€,
2 -8 °C, dopravit do
HCV, EV q 5EmD!I'A laboratore pfi bézné teploté
o
do 6hod od odbéru
Punktat UNB, UNF, STAPH 0,5 ml 2-8°C, 9
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, 2-8°C 9
ADV, HSV 1/2, HHV6, VZV ’
Likvor 1-2ml 2 -8 °C, dopravit do
EV laboratore pfi bézné teploté
do 6 hod od odbéru
BAL -
bronchoalveolarni UNB, UNF, STAPH 1-2 ml 2-8°C,°
lavaz
) UNB, UNF, STAPH, ADV, )
Stér b) 2-8°C,°
HSV 1/2, VzV
5 UNB, UNF, STAPH, CMV, BKV, .
Mo¢ 1-2 ml 2-8°C,°
ADV
Materidl z rany UNB, UNF, STAPH 2-8°C,c)
Chlopen UNB, UNF, STAPH 2-8°C,°
Lo UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, .
Kostni dien 1ml 2-8°C,°
PVB19, HHV6
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV,
PVB19, ADV, HSV 1/2, HHVS,
Biopsie VZV 2-8°C,9
EV v RNA lateru
HBV 1.5 ml 2 -8 °C, dopravit do
laboratore pfi bézné teploté
Plazma .
HCV, EV 1,5 ml do 6 hod od odbéru nebo

zamraZenou

Jiny material po

predchozi domluvé

% odbér do sterilni zkumavky
b)st&r nativné do sterilni zkumavky nebo do sterilniho fyziologického roztoku
) uchovat pfi 2 — 8 °C max. 72 hod, ale nejlépe dopravit do laboratore do druhého dne — transport pfi
béZné teploté do 6 hod.
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5.4.5 Molekularni genetika poruch imunity

Centrum kardiovaskularni
a transplantaéni chirurgie

_ . . Y e, Mnoistvi a typ L.
PFijimany material Vysetieni . Uskladnéni a transport
odbéru
2 -8 °C, dopravit do
Krev *aMBL | 5-10mldoEDTA | |2poratofe do druheho dne
(pti béZzné teploté do 6 hod)
nebo zamraZenou
. 100 pl fio ng/wl) | 2.8 °c, pi dlouhodobéjiim
DNA skladovani zamrazit,
MBL 60 ul (100 ng/ul)** | transport pfi béZné teploté
Krevni skvrnka
Sucha krevni skvrnka TREC/KREC na odbérové pfi bézné teploté

karticce

CVS-odbér choriovych klku

dle moznosti

2 - 8 °C, dopravit do
laboratore do druhého dne
(pti béZzné teploté do 6 hod)

Plodova voda

dle moznosti

2 - 8 °C, dopravit do
laboratore do druhého dne
(pti bézné teploté do 6 hod)

Tkan uchovavana v parafinovych

bloccich

dle moznosti

pfi bézné teploté

Jiny materidl po predchozi
domluvé

* X-SCID, AR-SCID, OMENN, RMRP, IPEX, HIGM, XLA, IGHM, CVID, APDS, XLP, ALPS, GATA2, ADA2,
WAS, HIES, WHIM, CGD, HAE, HAE Ill, C2, MFE
** minimalni mnoZstvi, mensi mnoZstvi nebo koncentrace po domluvé

5.4.6 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

vees i .. Y e Mnoistvi a typ ..
PFijimany material Vysetieni . Uskladnéni a transport
odbéru
- 2 - 8 °C, dopravit do
¢ Trombofilie 1-2,5ml do EDTA laboratore do druhého dne
rev
o (pfi béZné teploté do 6 hod)
Lipidy 5-10 ml do EDTA nebo zamrasenou
Trombofilie 10 pl (100 ng/wl) ** | 2 -8 °C, pfi dlouhodobéjsim
DNA - 60 ul (100 ng/ul) skladovani zamrazit,
Lipidy transport pfi pokojové teploté

%k %

** minimalni mnoZstvi, jiné (mensi) mnoZstvi nebo koncentrace po domluvé
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5.5 Zadanka a spravna identifikace biologického materialu a pacienta

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

e Jednoznacnou identifikaci pacienta: jméno, prijmeni, ¢islo pojisténce, pohlavi (za
jméno uvést M = muz, Z = 7ena, ? = pohlavi nezndmé — napf. pii odbéru plodové
vody), datum narozeni

e Identifikace Zadatele o vy$etteni: ¢itelné razitko, ICP, odbornost, adresa,
oddéleni/ustav/klinika

e |dentifikacni udaje o odesilajicim lékafi: jméno, podpis

e Kod zdravotni pojistovny vysetfovaného

e Klinickou diagnozu

e Druh materialu

e Datum a ¢as odbéru

e Datum a ¢as pfijmu do laboratore (vypliiuje pracovnik laboratore pfi prijmu vzorku)

e PoZadovany druh vysetfeni

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

e Vyplnény informovany souhlas u téchto vysetreni:

— Molekuldrni genetika poruch imunity

— Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

Vzorové Zadanky jsou vpriloze a ke staieni na internetovych strankach
www.cktch.cz/genlab. Na vyZzadani je mozno tyto Zadanky zaslat e-mailem nebo postou.

Biologicky materidl musi byt oznafen jménem, pfijmenim a rokem narozeni pacienta
nebo pfijmenim pacienta a Cislem pojisténce. Pokud je nadobka s biologickym materidlem
oznatena pouze pfijmenim pacienta, genetickd laborator ji muiZe pfijmout jen za
predpokladu, Ze je jinak zajiSténa jednoznacnd identifikace biologického materialu (napfr.
nadobka s materidlem je jednoznacné pripojena k Zadance s kompletni identifikaci
prilepenim, v uzavieném obalu apod.).

Neni-li na Zadance uvedeno datum narozeni a pohlavi pacienta, neni to dlvodem
k odmitnuti vzorku, pokud je fadné vyplnéné Cislo pojisténce.

5.5.1 Neshody znemoznujici pfijem biologického materialu nebo ohroZujici spravnou
identifikaci biologického materialu

e nespravny typ biologického materidlu vzhledem k poZadovanému vysSetieni
e nesplnéné podminky transportu nebo uchovani biologického materialu

e zaslanivzorkd, které geneticka laborator nevysetfruje

e chybéjici Zadanka

e nedostate¢né mnoZstvi materialu
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5.5.2 Postup v pripadé zjisténi neshod

e Nespravny typ biologického materidlu nebo Spatné odebrany vzorek vzhledem
k pozadovanému vysetieni — pracovnik genetické laboratofe muZe pfijmout
biologicky material, Zadanku a upozorni na omyl pfislusné pracovisté, odkud material
pochaazi.

e Nesplnéné podminky transportu nebo uchovani biologického materialu; zaslani
vzorkl, které geneticka laboratof nevysetfuje — viz bod vyse.

e Nedostatecné mnoizstvi materialu — pracovnik genetické laboratore muize prijmout
biologicky material a pozada zadavajiciho Iékafe o opakovany odbér.

e Chybéjici Zadanka - pracovnik genetické laboratore muzZe prijmout biologicky material
a pozada zadavajiciho Iékarfe o doplnéni zadanky ¢i doplnéni chybéjicich udajd na ni.

5.5.3 Nakladani s osobnimi a citlivymi udaji pacientt

Geneticka laborator naklada s osobnimi a citlivymi Gdaji pacientl tak, aby nemohlo dojit
k jejich neopravnénému pfristupu, zméné nebo zneuziti.

S uvedenymi osobnimi Udaji bude zachazeno dle zasad Narizeni GDPR ¢. 2016/679 a
platnymi pravnimi predpisy CR. Zpracovavané Gdaje budou zabezpeceny tak, aby nemohlo
dojit k uniku a zneuziti téchto dat nepovolanym osobam.

Obecné zasady pro ochranu osobnich udaja:

Osobni a citliva data pacientll jsou vedena v listinné formé a v LIS.

Listinnd forma zaznamu je zabezpecena uzamcenim vstupu do genetické laboratore a
fizenim vstupu cizich osob. Pro zabezpeceni dat v LIS maji pracovnici pridélena pfistupova
prava sohledem na jejich kompetence do interni databdze i na konkrétni PC. VSichni
pracovnici jsou zavazani v Prohlaseni o zachovani miéenlivosti o osobnich udajich pacienta
k zachovani dlvérnosti informaci o pacientech a jsou prokazatelné sezndmeni s vnitfnimi
predpisy genetické laboratore, ve kterych jsou stanoveny pravidla pro nakladani s osobnimi
udaji.

5.6 Casova dostupnost vysetieni, vydavani vysledkii a komunikace s laboratofi

5.6.1 Casova dostupnost vysetfeni
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5.6.1.1 Molekularni detekce patogent

Standardni
Vysetieni Pfijimany material Ihiata Statimova lhata **
vysetieni*
UNB krev, pt.,mktat, I|kvovr, BAL, s’tevr, [noF, mfaterlal 1-3 dny dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dfen, biopsie domluvy
UNE krev, ponktat, I|kvovr, BAL, s,tevr, Eno.c, m;.aterlal 1-3 dny dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dien, biopsie domluvy
STAPH krev, punktat, likvor, BAL, stér, moc¢, material dle telefonické
e . . R 1-3 dny
(specificky) z rany, chlopné, kostni dren, biopsie domluvy
Ccmv PV, N
ey krev, kostni dren, likvor, moc, biopsie*** 3-4 dny 1-2 dny
(kvantitativné)
EBV PV, .
ey krev, kostni dren, likvor, biopsie*** 3-4 dny 1-2 dny
(kvantitativné)
BKV " ,
(kvantitativng) krev, moc 2 tydny 1-2 dny
PVB19 T . 1 tyden pfip. dle
(kvantitativné) krev, kostni dren, biopsie 2 tydny telefonické domluvy
HBV , 1 tyden pfip. dle
(kvantitativné) krev, plazma 2 tydny telefonické domluvy
HCV . 1 tyden pfip. dle
(kvantitativné) krev, plazma 2 tydny telefonické domluvy
ADV krev, likvor, moc¢, biopsie, stér (vysetreni , dle telefonické
e ey . 2-3 tydny
(kvantitativné) kvalitativné) (spojivka, rektum,...) domluvy
HSV 1/2 krev, likvor, biopsie, stér (vySetreni , dle telefonické
ey ey " . 2-3 tydny
(kvantitativné) kvalitativné) (spojivka, genitalie,...) domluvy
HHVG. Y krev, kostni dfen, likvor, biopsie 2-3 tydny dle telefonické
(kvantitativné) domluvy
\74Y% krev, likvor, biopsie, stér (vySetreni , dle telefonické
ey ey 2-3 tydny
(kvantitativné) kvalitativné) domluvy
EV . L , dle telefonické
(kvalitativné) krev, plazma, likvor, biopsie 2-3 tydny domluvy

*V ramci lhat vySetfeni jsou zapocitany pracovni dny od doruceni materialu do laboratore.
Neni-li materidl dorucen pfed 8 hod. rano, ale az v prlibéhu dne, je zpracovan nasledujici
pracovni den/dny.

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

*** Standardni IhGta vySetfeni pro biopsie v rdmci spektra vysetfeni ,myokarditidy” (EMB a
HTX) je 2-3 tydny a statim 1 tyden pfip. dle telefonické domluvy.
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5.6.1.2 Molekularni genetika poruch imunity

v u o . .. Standardni . e
Vysetieni Pfijimany material . . v . Statimova lhiata
lhita vySetreni
Krev, DNA, CVS-odbér choriovych klka,
plodova voda, tkan uchovdvand - dle telefonické
* . . 1-3 mésice
v parafinovych bloccich, jiny material domluvy
po predchozi domluvé

TREC/KREC Sucha krevni skvrnka 1 tyden dle telefonicke

domluvy

Primarni

Krev, DNA, jiny material po predchozi dle telefonické

imunodeficience- domluvé 12 mésica domluy
panel gentl (NGS) y
Ovéreni varianoty Z 1 Krev, DNA, jiny material po predchozi o dle telefonické
panelu gend domluve 1-3 mésice domluy
(NGS) y
MBL Krev 1 -3 mésice dle telefonické

domluvy

* X-SCID, AR-SCID, OMENN, RMRP, IPEX, HIGM, XLA, IGHM, CVID, APDS, XLP, ALPS, GATA2, ADA2,
WAS, HIES, WHIM, CGD, HAE, HAE Ill, C2, MFE

5.6.1.3 Geneticka determinace aterosklerézy a trombofilie

Vysetieni PFijimany material §tand3rd? : , Statimova lhtta
Ihita vysetieni
- 2 -6tydnl .
Krev, DNA S
Lipidy (3-5 mésict)** neprovadi se
Trombofilie Krev, DNA 2 tydny neprovadi se

*Vydani vysledku je mozné po zaddani potfebnych Udaji o pacientovi do dtb MEDPED a
vyhodnoceni vysledk( odpovédnym lékafem MEDPED.

5.6.2 Statimova vysetreni

Pozadavky na vySetfeni STATIM se do laboratofe dodavaji se stejnymi Zzadankami
jako ostatni béznd vysetieni a jsou navic oznacena slovem STATIM. Zaddanka musi obsahovat
stejné povinné Udaje jako u bézného vysetreni.

5.6.3 Dodatecna a opakovana vysetreni

Ze vzorkl dodanych do genetické laboratore Ize béhem zpracovani a skladovani dodatecné
provadét dalsi vysSetieni, event. opakovani nékterych vysetreni.
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Takto poZadovana vysetfeni musi byt zpétné doplnéna do Zadanky, nebo musi byt dodana
zadanka nova vcetné informovaného souhlasu, kde je to pozadovano. V pfipadé, ze byl jiz
vysledek vydan, musi byt vidy dodana zadanka nova.

5.6.3.1 Molekularni detekce patogent

Vysetieni Dodatecné

Ize provést do 1 tydne po obdrzZeni biologického materialu,
pokud bylo u daného pacienta poZzadovano jedno z vysetreni:
UNB, UNF nebo STAPH
UNB, UNF, STAPH pokud u pacienta nebylo poZadovdano ani jedno z vySetfeni:
UNB, UNF nebo STAPH
Ize provést do 2-3 dni po obdrZeni biologického materialu,

jestlize je materidlu dostatek

CMV, EBV, BKV, PVB19, ADV,

Ize provést dol tydne po obdrzeni biologického materialu
HSV 1/2, HHV6, VZV

HBY Ize provést do 2-3 dni po obdrZeni biologického materialu,
jestlize je materidlu dostatek

HCV, EV nelze provést

5.6.3.2 Molekuldrni genetika poruch imunity

Dodatecné lze provést vSechna vySetieni, pokud je v genetické laboratofi dostatek DNA
pacienta a je k dispozici informovany souhlas pacienta k provedeni pfislusného vysSetreni.

5.6.3.3 Geneticka determinace aterosklerézy a trombofilie

Dodatecna vysetreni se neprovadi.

5.6.4 Vydavani vysledki

Plati pravidlo ,origindlni vysledek patfi Zadateli“. V jinych pfipadech vysledek nesmi byt
vydan nebo sdélen pacientovi nebo treti osobé&, a to ani na zakladé jeho Ustni (osobni nebo
telefonické) nebo pisemné zadosti. Pokud Zadatel na zadanku napsal, Ze vysledek ma byt
vydan jinému lékafi, ucini se tak.

U telefonického hlaseni vysledku, je nutné ovéreni osoby, které se vysledek hlasi. Ovéreni
osoby se provadi kontrolou volaného Cisla na displeji telefonu. Nezndmé volané cislo se
ovéreni pomoci internetu a provede se zpétné volani. Telefonicky hlasené vysledky jsou
zaznamendny na zadni strané prislusné Zadanky, se jménem osoby, které byl vysledek
hlasen.

Vysledek po telefonu miize sdélit IékaF, VS odborny pracovnik genetické laboratore.
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5.6.4.1 Molekularni detekce patogent

Vysledek vysetfeni je zaslan v pisemné podobé lékari, ktery ho pozadoval. Jedna-li se
o pacienta z CKTCH nebo z FNusA, je vysledek standardniho i statimového vysetfeni navic
vloZzen bezprostfedné po vyhodnoceni do systému NIS-AMB.

Pozitivni vysledky nebo statimova vysetreni z jinych lékafskych zafizeni nez CKTCH a FNusA
jsou telefonicky hlasena lékafi/sestre:

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

- jen nové pozitivity HBV a HCV

- noveé zjisténé pozitivity CMV prekracujici kritické hodnoty (2,0.1073 IU/ml krve)

- noveé zjisténé pozitivity EBV prekracujici kritické hodnoty (2,6.1074 IU/ml krve)

- noveé zjisténé pozitivity BKV prekracujici kritické hodnoty (1,0.1074 IU/ml krve)

- pripadné ostatni vysledky dle telefonické domluvy

Pozitivni vysledky infekéni endokarditidy, jedna-li se o pacienta z CKTCH nebo z FNusA, jsou
vidy telefonicky hlaseny sluzbu konajicimu Iékafi/sestfe a na Antibiotické stfedisko FNusA.
Pozitivni vysledky infekéni endokarditidy z jinych pracovist jsou vidy telefonicky hlaseny
sluzbu konajicimu lékafri/sestre.

Vsechny telefonicky hlasené vysledky jsou zaznamenany do LIS se jménem osoby, které byl
vysledek hlasen.

V pfipadé hroziciho nedodrZeni doby odezvy napf. z dlivodu nutného fedéni silné pozitivniho
vzorku, jsou predbézné vysledky vydany do NIS-AMB a/nebo hlaseny telefonicky.

Hodnoceni vysledkd kvantitativni detekce virové naloze:

Vysetieni Material negativni ::)az:liif/r;? Pozitivni
CMV (kvantitativné) krev 01U/ml <100 1U/ml >100 IU/ml
kostni dfen 0I1U/ml <250 1U/ml > 250 1U/ml
likvor, mo¢ 0I1U/ml <251U/ml >251U/ml
EBV (kvantitativné) krev 0I1U/ml <500 IU/ml > 500 IU/ml
kostni dfen 01U/ml <1250 IU/ml >12501U/ml
likvor 01U/ml <125 IU/ml >1251U/ml
BKV (kvantitativné) krev 01U/ml <100 IU/ml >100 IU/ml
mo¢ 01U/ml <251U/ml >251U/ml
HBV (kvantitativné) krev, plazma 01U/ml <10 1U/ml >10I1U/ml
HCV (kvantitativné) krev, plazma 0I1U/ml <15 1U/ml >15 U/ ml

5.6.4.2 Molekuldrni genetika poruch imunity

Vysledky a vyhodnoceni jsou v pisemné podobé odeslany lékafi, ktery je pozadoval.
V nékterych ptipadech (napf. u prenatdlnich vysetfeni), po predchozi domluvé, jsou vysledky

Stréanka 15z 23
SOPORG-GL-01 Laboratorni ptirucka verze 4.0, U¢innost od: 04.01.2021

Vytistény dokument md pouze informativni charakter. Platna fizend verze na INTRANETu CKTCH.



Centrum kardiovaskularni
a transplantaéni chirurgie

4, CRTCH

hlaseny telefonicky indikujicimu Iékafi ihned po jejich ziskani. Telefonicky hlasené vysledky
jsou zaznamenany do LIS, se jménem osoby, které byl vysledek hlasen.

Zapsani vysledkd vySetfeni probihd pres LIS. Pfed vydanim jsou kompletni vysledkové listy v
informaénim systému kontrolovany, odsouhlaseny VS odbornym pracovnikem a nasledné
uvolnény jinym VS odbornym pracovnikem.

A. Vysledky vySetfeni molekularni genetiky poruch imunity

X-SCID, AR-SCID, OMENN, RMRP, IPEX, HIGM, XLA, IGHM, CVID, APDS, XLP, ALPS, GATA2,
ADA2, WAS, HIES, WHIM, CGD, HAE, HAE Ill, C2, PID

Vysledkova zpravy vidy specifikuje analyzovanou oblast a varianty s nizkou populaéni
frekvenci, které byly vdané oblasti nalezeny. Detekované varianty jsou ve zpravé
jednoznacné pojmenovany dle HGVS nomenklatury a dale charakterizovany (funkéni dopady
varianty, populacni frekvence, hodnoceni predikénimi nastroji).

Typy variant (dle ACMG):

— benigni varianty - varianty, které nemaji klinicky vyznam

— pravdépodobné benigni varianty - varianty, které pravdépodobné nemaji klinicky
vyznam

— pravdépodobné patogenni varianty - varianty, které pravdépodobné maiji klinicky
vyznam

— patogenni varianty - varianty, které maji klinicky vyznam

— varianty nejasného vyznamu — varianty, u nichZ neni jasné, zda jsou patogenni nebo
benigni

V zavéru je komentovan klinicky vyznam ndlezu, souvislost s onemocnénim pacienta nebo
jeho rodinného pfislusnika a pfipadna doporuceni (doplnéni nebo opakovani vysetieni,
vySetfeni dalSich rodinnych pfislusnik( atd.).

Vysledkova zprava vidy specifikuje pouZitou metodu.

B. Vysledky vysetieni TREC/KREC

Vysetieni TREC/KREC je stanoveni mnozstvi extinkénich krouzkl TREC a KREC, které vznikaji
pfi vyvoji T- a B- lymfocytl a je primarné pouzivano ke screeningu tézké kombinované
imunodeficience (SCID) jak u pacientl s podezienim na tento typ imunodeficitu, tak i u
kojencli bézné populace. Vysetifeni je provadéno z DNA izolované ze suché krevni kapky
kojenct do 2 let véku a hodnoty jsou udavany v jednotkach kopie/ul krve (kp/ pl).
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Mozné kvantitativni nalezy TREC/KREC:

Potet TREC/KREC | KValitativni Zavér
hodnoceni
>90 kp/ul normalni Vysledek vyluCuje vétsSinu typl tézké kombinované
imunodeficience (SCID).
40 - 90 kp/ul mirné snizené Vysledek vyluCuje vétsSinu typl tézké kombinované

imunodeficience (SCID).

Upozornéni na pripadné jiné primarni imunodeficience
nebo sekundarni ddvody sniZeni. Doporuceni
podrobnéjsiho imunologického vysetreni.

10 - 39,9 kp/ul

snizené

Vysledek vyluCuje vétsSinu typl tézké kombinované
imunodeficience (SCID).

Upozornéni na pripadné jiné primarni imunodeficience
nebo sekundarni divody snizeni. Doporuceni
podrobnéjsiho imunologického vysetfeni.

<10 kp/ul vyznamné snizené | Hodnoty jsou v pasmu hodnot odpovidajicich tézké
kombinované imunodeficienci (SCID).
Doporuceni dalSiho vySetfeni zaméfeného na diagnostiku
SCID.

0 kp/ul nulové Nalez je typicky pro téikou kombinovanou

imunodeficienci (SCID).

Doporuceni dalSiho vySetfeni zaméfeného na diagnostiku
SCID.

Hodnoty KREC slouzi k blizsi specifikaci typu SCID, ptipadné jiného imunodeficitu:

TREC KREC Suspektni imunodeficience

< 10 kopii/pl < 10 kopii/pl T- B- SCID (napf. geny RAG1, RAG2, ADA)
< 10 kopii/pl normalni T- B+ SCID (geny IL2RG, JAK3)

normalni < 10 kopii/pl XLA (BTK)

Screeningové vysetieni muze byt provadéno na zakladé klinické indikace nebo pozadavku
samoplatce. Vysledkova zprdva pro samopldtce obsahuje kvalitativni hodnoceni.

Vyjimecné je vysetfeni TREC/KREC provadéno u déti starsich 2 let. Z dGvod( zvyseni citlivosti
vySetFeni je vySetfeni provadéno z plné krve a vysledek je udavan v jednotkach kopie /10°
bunék. Hodnoceni a zdvér se pak opira o zkuSenosti laboratofe s timto typem vysSetieni a
dlouhodobéjsi sledovani stejného pacienta.
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C. Vysledky genotypizace MBL

Vysetfeni hodnoti genotyp pacienta genu MBL2 ve vztahu k sérovym koncentracim lektinu
vazajicimu mannan (MBL). Proto je nutno stanovit:

— typ promotorovych alelickych variant: LY, HY, LX
— alelické varianty v kédujici oblasti: A,B,C,D.

Stanoveny genotyp je pak hodnocen takto:

Genotyp: promotor kéd. sekvence / promotor kdd. sekvence

Genotypy Komentar

HYD, LYB, LYC, LYD/ HYD, LYB, LYC, LYD Genotyp pacienta(ky) odpovidd homozygotni deficienci
a je spojen s témér neméfitelnou sérovou koncentraci

LXA/ HYD, LYB, LYC, LYD - .
/ mannan-binding lektinu.

HYA, LYA/ HYD, LYB, LYC, LYD Genotyp pacienta(ky) odpovidd heterozygotni deficienci
a je spojen s vyznamné sniZzenou sérovou koncentraci
mannan-binding lektinu (fadové 10x).

LXA/LXA Genotyp pacienta(ky) je spojen s vyznamné snizenou
sérovou koncentraci mannan-binding lektinu (fadové
10x).

LYA, HYA/ LYA, HYA Genotyp pacienta(ky) je spojen s normalni sérovou

LYA, HYA/ LXA koncentraci mannan-binding lektinu.

5.6.4.3 Geneticka determinace aterosklerézy a trombofilie

Vysledky jsou v pisemné podobé odeslany |ékafi, ktery je poZzadoval. Jedna-li se o pacienta
z CKTCH nebo z FNusA, je vysledek standardniho i statimového vysSetfeni navic vlozen
do systému NIS-AMB.
Hodnoceni vysledkdi:
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 +
203 bp, uzavirame jako ,pacient je nositelem mutace p.Arg3527GIn 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 vidy nalezeny
genotyp vySetfovaného (g2/€2,...), pouze u genotypu €2/€2 je doplnéno upozornéni na
moznost predcasného vyskytu aterosklerdzy.

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

Stiznost Zadatelli o vysetfeni, pacientd a jinych stran je podnétem pro zlepSeni prace
laboratore. Zplisob podani stiznosti:

e Ustné (telefonicky) — drobné pfipominky
Jde-li o drobnou pfipominku k praci laboratore a lze ji vyresit okamzité, ucini se tak.
Tento typ stiznosti se nezaznamenava.

e Pisemné (dopis, e-mail) — zadvaznéjsi pripominky
Stiznost prijima kterykoli pracovnik genetické laboratore a ndasledné ji preda
vedoucimu genetické laboratore, ktery ji fesi nebo preda k feseni jim povérené osobé.
Zaznam o stiznosti a zpUsob jejiho feseni je evidovan u managera kvality genetické
laboratore. Na tuto stiznost je vzdy vypracovana pisemna odpovéd.

O stiznosti je poddna informace vedeni CKTCH. Pokud stiZznost neni reSena ihned, je termin
na vyrizeni stiznosti 30 kalendarnich dnid. V tomto terminu oznami odpovédny pracovnik
stéZovateli vysledek Setreni. V pripadé, Ze nelze v tomto terminu stiznost doresit, informuje
stéZovatele o dosavadnim postupu.

5.6.6 Konzultacni ¢innost laboratore

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

5.6.7 Smluvni laboratoie

Smluvni laborator je takova laboratof, kam jsou zasilany vzorky k vysetreni, kterd se v nasi
laboratofi nevysetfuji. Pravidelné spolupracujeme s Centrem molekularni biologie a
genetiky FN Brno, Laboratofi molekularni biologie (Laboratore AGEL a.s.) a s Cytogenetickou
laboratofi Brno, s.r.o.
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Prilohy

Centrum kardiovaskularni
a transplantaéni chirurgie

ZADANKA — Molekulirni detekce patogent

Geneticka laboratoi', Centrum kardiovaskularni a

transplantaéni chirurgie Brno, Vystavni 17/19,
603 00 Brno; tel: 543 182 518; e-mail: tomas freiberger@cktch.cz

Pojisfovna ICP 7adatele Datum odbéru Cas odbéru
Odbornost Cislo vzorku Datum piijmu Cas piifjmu
Jméno a piijmeni | | Pohlavi |M| | Z | | ? | Zékladni diagnéza |
Cislo pojisténce ‘ ‘ ‘ | | ‘ | | ‘ | | Datum narozeni | | | | | | | | | Ostatni diagnozy | ‘ ‘ ‘ ‘
Material: [ ] krev [ likvor [ ] punktat ....
[] periferni zila [ plodova voda [] chlopesi ...
[ arterie [ BAL [ ina thaf coovveroeeeeeeeee e
[ centralni katetr [ ] mo& [ DNA
[ kostni dien [] material z rany [ ] 0Statni ...o.ooeveveeveeeeceeersces e e

a podpis Zadatel

VySeti‘eni:[_] bakterie (univerzaln&)

[JHBV (kvant.) [] CMV (kvant) []HHV 6 (kvant.)
[[] houby (univerzalng)

[JHCV (kvant) []EBV (kvant) []HSV 1/2 (kvant.)
[ BKV (kvant.) [ ] Parvovirus B19 [[] VZV (kvant.)
[ Staphylococcus spp. (spec.) (kvant.) [[] ADV (kvant.)

(S. aureus, S. koag. neg., methicilin. rezistence) eV (kval.)
[[] myokarditidy (sada: CMV, EBV, ADV, PVB19, HHVé, HSV1/2, EV)
[Ji0€ oo senne. (pO domluve)

statim

Dopliiujici informace: J po transplantaci [ jater [ ledvin [J srdce [ HSC: ] po chemoterapii
[] po velkém chirurgickém vykonu: [ ] jiné ...
Klin. hodnoceni: [] sepse, sept. Sok [ lokalizovana bakt. infekce
[] inf. endokarditida [ ] horecka nejasného pvodu [] virova infekce

[ negativni [ ] pozitivni ] vysl. neni k disp.

LA :Leu .......... x10%ul; CRP ........... mg/l; PCT ........... ng/ml.

Dal3i komentai':

[[] Podezieni na probihajici infekci.

Hemokultura

Zéznamy o provedeném vyéetfeni:

[1cp [T T T TTTT

Odbomost

Datum Kéd Pocet

Razitko laboratofe a podpis

Stranka 20z 23

SOPORG-GL-01 Laboratorni ptirucka verze 4.0, U¢innost od: 04.01.2021

Vytistény dokument md pouze informativni charakter. Platna fizend verze na INTRANETu CKTCH.




Yy CRTCW | Sopim kordovsictorn

ZADANKA — Molekuldrni genetika poruch imunity Geneticka laboratof, Centrum kardicvaskuldrmi a transplantaini
DNA [RNA/ ANALYZA chirurgie Brno, VWystawni 17,19, 603 00 Bmo
tel.: 543 182 546, 18; e-mail: tomas. freiberger@ckich.cz; www.citch oz/menlab
| Pojisfovna IEP adatele Datum odbéru Cas odbéru |
| Odbornost | | Cislo vzorku | | | | Diatum prijmu | Eas piijmu |
lmérl:rapru"meni| |Fd'la\r||M| |z| |=| |z.imi|rngn6m |
Gisepoiisénes | [ | [ [ | | | | | [commneoseni] | | | | | [ | [ostniiogncar] [ | | | | |

Informovany souhlas je soucasti Zadanky (vyplite prosim 2. stranu Zadanky)

Materidl: [_] periferni krev [ wmfocyty
[] kostni dfef ] thedfi e
[ sucha krevni kapka [J ona
O plodova voda Oostatni..oooooeeee,

- RS @ pocpls Secebals

Vyietieni: [_] X-vdzand agamaglobulinémie [ETK]
[0 [ Azamaglobulinémie [IGHM]
Jstatim® ] Sekvenéni varianty v TACI [TNFRSF138]
{po doming) || ¥-vdzany lymfoproliferativni syndrom [SH2D14 X14F]

|:| Hereditdrni angioedém [SERPINGI]
[] Hereditdrni angioedém typu |1l [F12, ANGET1, PLG]
|:| Deficit C2 slozky komplementu [C2]
[] chronicka granulomatdzni choroba [CYE8]
D CVID screening [PIK3C0 PIK3R1, CTLA4, TNFR5F13B]
[] Syndrom aktivované PI3KS [FIK3CD,PIK3A1]
|:| Autoimunitni ymfoproliferativni syndrom typu V [CTLA4]
|:| Syndrom hyperplastickych chrupavek a viash [RVAP]

[] Primami imunodeficience véetné CVID, panel gent [NGS]

[ x-scip [iL2ra)

[] omenn syndrom [RAGI,R4AG2]
[] AR-sCID [iL7R, ADA]

|:| Wiskott-Aldrich syndrom [L¥A5]
|:| Deficit GATAZ [GATAZ]

[] ¥-vézany hyper 1gM syndrom [C040L5]
|:| Hyper IgE syndrom [5TAT3]

[] WHIM syndrom [CXCR4]

[ 1rEX syndrom [FOxP3]

[] Genotypizace MBL [MBL2]

[[] mMaterno-fetdini engraftment
|:| ADAZ deficience [ADAZ]

[] TREC/KREC

[ Jiné poadovans BEmY oo

Komentar:

Zamamy o provedeném wysetieni:
cp

Odbornost

Datum Kod PoCet

Raftio isborefols s podpin
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Centrum kardiovaskularni
a transplantaéni chirurgie

4, CRTCH

Centrum kardiovaskuldrni
o transplaniadni chirurgie

4y, CKTCY

Geneticka laborator, Centrum kardiovaskularni a transplantaéni chirurgie Broo,
Vystavnd 17/19, 603 00 Broo; tel: 543182546, 18; e-mail: tomas. fretbergevigicktch ez

Souhlas vysetrované/ho (zakonného zastupce) s genetickym laboratornim vyietfenim

T T Wy B T OV AIIE DB IY oot eeee e eee oo meee e eomsemememe oemeem e eemsemee s oemsemesn e emsee e e emesenees e ren ermenn
L LI e | ) USSR
T O | T T =g = T (gL Lo gL == 1) OSSOSO

A. Prohldseni lekafe:

Prohladuji, fe jsem wyietfované/mu (zakonnému zdstupd wySetfované/ho) jasné a srozumitelng wysvEtilfa Géel, povahu,
predpokldadany prospéch, nasledky | moEna rizika wyse uvedeného genetického laboratomniho vySetfeni. RownéZ jsem
vySetfovanou osobu seznamilfa s moZnymi visledky a s disledky toho, 2 by wietfeni nebylo moZno za viEe uvedenym GEelem
provést (nezdafilo by s2) nebo by nemélo potfebnou wypovidad schopnost pro napinéni sledovaného delu. Seznamilfa jsem
vySetfovanou osobu (zdkonného zdstupce) is moEngmi riziky a disledky v pfipadé odmitnuti tohoto wyietfeni. Visledky
laboratorniho vyietfeni budou divérné a nebudou bez souhlasu vyistfovansé osoby/zikonného zdstupce sdélovany theti strang,
pokud platné prawvni predpisy neurfuji jinak.

DI IE et e s s
Imeéno Iéka

REZItko @ POOPIE ..o eeen

B. Prohlaseni vySetfovane osoby

Potwrzuji, Ze mi bylo poskytnuto genetické poradenst k vise uvedenému genetickému laboratornimu vySetfeni. Wie mi bylo
sdéleno a vysvétlenc jasné a srozumitelng. MéEl(a jsem mozZnost vie si fadné, v klidu a v dostateéné poskytnutém fase zvaiit,
mélfa jsem moznost se [ekafe zeptat na vie, co jsem povaiovalfa za pro mne podstatné a potfebné védét a probrat s nim vie,
Zemu jsem nerczumélfa. Ma tyto mé dotazy jsem dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovéd.

* [ pfejif O Nepfeji si byt informovan/a o visledku genetického laboratorniho wyietfeni.
*  Pieji si, aby o vysledku wyistfeni byly informovany nasledujici osoby:

* [ Souhlasimf [JMesouhlasim s uchovanim DMNA pro Ugely daliiho vySetfovani v zavislosti na pokroku ve vyzkumu a v 2djmu
ostatnich Elend rodiny. Jsem si védomya, fe v pfipadé nescuhlasu, jiE nebude moEné wisledek nékterych wySetfeni
dodatefné ovért nebo doplnit a bude nutny nowy odbér materidlu.

[ Souhlasimf [] Mesouhlasim s wyufitim wsledkd penetického laboratomiho wyietfeni a relevantnich informaci o mém
adravotnim stavu, vietné fotodokumentace, kwédeckym a wyukowym Gfelim za podminky, = tyto Odaje budou

prezentovany a publikovany pouze v ancnymni formé.
V pfipadé neoznateni danych moZnosti Souhlasim) Nesouhlasim, bude postupovano jako v pfipadé souhlasu.

Jsem si védom/a toho, fe pfi genetickém vySetfeni mbZe dojit k odhaleni nevyiddanych wisledki. V zévéreiné zpravé viak
budou uvedeny pouze nalezy, které s nejvétii pravdépodobnosti maji souvislost s fenotypovym projevem & maji primy klinicky
dopad. Dale miZe dojit k odhaleni nalezu, které se odiifuji od ndlezl béEnych, aviak jejich konkrétni dopad na soutasny a/nebo
budouci zdravotni stav probanda a geneticky plibuzné oscby nelze na zakladé soutasnych znalosti stanovit.

5 uvedenymi osobnimi Gdaji bude zachdzeno dle zdsad Mafizeni GDFR £ 2016/679 a platnymi pravnimi predpisy CR.
Zpracovavané Udaje budou zabezpeteny tak, aby nemchlo dojit k dniku a zneuZiti téchto dat nepovolanym osobam.

Ma zakladé tohoto pouteni prohladuji, fe souhlasim s odbérem pfisluiného vzorku a s provedenim wyie popsaného
genetického laboratorniho vySetfeni. Jsem si vEdom(a), Fe swiij souhlas mohu kdykoliv odvolat.

R OSSO | | | SO SO S
Podpis vySetfovang osoby (popf. ZAKONNEND ZESTUPCE]T oo oot et me oo eee e mnen

Iméno zakonného zastupce (hGIKOVYM PISTEM Y oo CASID POJETENCET oo
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Centrum kardiovaskularni
a transplantaéni chirurgie

4, CRTCH

ZADANKA — Geneticka deterntinace aterosklerdzy a Geneticla laboratof, Centrum kardiovaskulamia
trombofilie DNA ANALTZA ) tramsplantziml chirmrgiz Bmo, Vysevn1 17719,
603 080 Bma; wl- 543 133 546 el mros e

Cisla vzordu

[ [T [T []]] [pammneezeni

Material: [ krzv

[0 suchz keevm kapka

O DNA

Oostatma P
Vyietfeni: [ familizmi defelt zpolipoproteinu B-104 Tiamumy v prrvadoim vyt

O z=notvpizzce zpolipoprotemn E l:.uT-- w| [T T T T TT1

O z=neticks dispozice k wombofilii O sen fairor T, G651 (Laiden) N I

O zen procirombm, G204 Tt Yod Froa

Komentar:

Fasik o bdrondoh: o pudpa

INFORMOWVANY SOUHLAS

A, Prohlaseni lEkare
Profiladu)l, &= jsem wykethovandimu (zikonndmu zistupd) Rand 3 srooumiteind wpmestlilz 08l povahu, pledpokidany prospdoh, ndskediy 2
madnd rizika wyke wwedendho geneticdidha boratonniho wyifetfenl Rowndd fem wylethowanou asobu seerdmilfa s madmemil wishediy 3 5 dislediny
toha, b by wyscttonl nobylo modno za wyke wwodomrem G8cbeom prowdst fnezdadilo by sc) nebo by nomdlo pobhcbnou wypowidao schopnost pro
rapintnl siodovandho Gdolu. Soznamillz jsem wykotfowanou osobr |5 madnemil riziky @ ddskediy v phipzd? odmitretl tohota wykettenl Wysiediy
Lboratonniho wyetheni budou disénné 2 nebudou bez souhbaou wySotfovand osoby sdSkowdny thetl strang, poinud platné prasnd phedpisy neunfupi
rak.

B. Prohliseni vyietfované osoby
Potwroujl, 3= mi bylo posiopbruto goneticed poradonstwl b wyie wwodondmu goncticidmu boratornimu sybothonl. Wie mil bylo wyaedtlono jaand 2
srazumimeind. M2 jsom madnast wie 51 Fdnd, viidu 2 v dostatelnd poskytramdm fase pwddm, melfa fsem madnoest se lkafe 2eptat ma wie, @
jsem powadowalfa I3 pro mne podstatnd 2 probrat < nim wie, femu fsem nerczumel/a. N2 tyto mé dotazy fsem dostalfia Renou 3 srozumitelnou
oedporndd

= [0 pregyd [ wepheil 51 byt indformodng'a o wyskedion genetickéha laboratommiha wysethenl
= Phefi 5l 2wy o wyshodiou wyScthonil byl indonmosrdiney ndshodujeol osoby .

# [ Souhlasim/[] Nesouhlagim s phipadnym zapsdnim me asoby do registnu gencticy wkethowanych asob/registru paaentd projeing Modped.
[0 souhlasim/[] Mesouhlzcim s uchowdnim DHA pro ofely dalSihe wySethowdnl w zdvishost! na poinoioy we wyzhumy 2 v 23mu ostatnich Send

rodirg. lsem s widomy'a, fe v phiped? nesouhlasu, jd nobude modng wyskedok niktorpch wylethenl dodatefng owdhit nobo dopinit 2 bude

TRt Michey CdDdT materidiu.

#* [ Souhlasim/[] Mesouhiaim 5 wyuitim swyskedin genetického lboratorniho wyetfenl 2 relevantnich irdormao o mém edrasotnim stas,

wietnd fotodaiumentacs, k wddodeym 2 wyukowym GSckim zao podminiy, 2o tyto ddaje budou prezentowany 3 publitowdny poure W amomemnind

farmé.

V phipadé neoenadonl damich modnostl Souhlasimy Kesouhlacim, bude postupowdno  jako w phipadd souhlaou.

£ wwodenymi asobnimi Odafl bude zachdeena die zisad Mahizenl GDPR & I016/679 2 platrymi prawnimi phedpiey OR. Zpracowdwane Odaje budou
maberpoiony  tak, aby nomohlo dojit & dniiou 2 neudiml tédhio dat nopovolangem osobdim.

Ha zdkladd tohoto poubonl prohlatujl, o souhlasim s odbférem phshdéndho vzoriu a2 5 provodonim i pomsandho gonctidoého Laboratonnilho
wykothonl. Jsem sl widomia), & Souhilas ol oedhwoilat.

L Dz

Podpis wyfetfovand osoby (poph. zikonnéha Zistupos):
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