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Centrum kardiovaskularni

////, CKTCF a transplantani chirurgie
1 Ugel
Tato laboratorni pfirucka shrnuje zakladni informace o Cinnosti genetické laboratore a je
uréena zejména lékar(im 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 kardiovaskuldrni a transplantacni chirurgie Brno

CR Ceska republika

f Flexibilni rozsah akreditace

FNusA Fakultni nemocnice u svaté Anny v Brné

ICP Identifikaéni &islo pracovisté

MedPed Make early diagnosis to Prevent early deaths

NIS-AMB Nemocniéni informacni systém pro podporu prace v ambulancich
NGS Next generation sequencing, masivné paralelni sekvenovani

4 Odpovédnosti a pravomoci

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

VS odborny pracovnik:
e provadéni naroCnych analyz a diagnéz v oboru molekuldrni mediciny
e provadi a zodpovida za molekuldrné genetickou diagnostiku zavedenou na pracovisti
e provadi hodnoceni vysledkd laboratornich vysetreni
e schvaluje vysledky provadénych molekularné genetickych vysetreni
e provadi konzultacni ¢innost s Iékafi (Zadateli o vySetieni)

Zdravotni laborantka:
e provadi vysoce specializovand molekularné — genetickd laboratorni vysetieni a
méreni
e podili se na pfipravé standardnich postupu, v rozsahu své zpUsobilosti
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Centrum kardiovaskularni
////, CKTCF a transplantani chirurgie
e provadi zakladni hodnoceni vysledku

5 Popis

5.1 Informace o laboratofi

Centrum kardiovaskularni

Nazev organizace v . . .
a transplantacni chirurgie Brno

Nazev laboratore Geneticka laboratofr
Cislo akreditovaného subjektu Zdravotnicka laborator ¢. 8257
el w e ICO 00209775
Identifika¢ni udaje &2 72 932 050

Vystavni 17/19, Brno 603 00

Adresa laboratore R ,
(ve snizeném pfizemi)

Vedouci genetické laboratore doc. 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 orgdnd, u pacientd sinfekéni
endokarditidou a u pacientl s infekénimi komplikacemi po velkych chirurgickych vykonech.
Své uplatnéni nachazi 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 vzorkll odebranych pod antibiotickou clonou.

Jako jediné pracovisté v CR provadi genetickd laborato¥, CKTCH Brno molekularni diagnostiku
fady primarnich imunodeficienci, véetné prenatalni diagnostiky. U pacientll s vrozenou
poruchou obranyschopnosti jsou detekovany chyby v genech, které zodpovidaji za spravnou
funkci imunitniho systému. Pti znalosti konkrétni genové chyby je v postizené rodiné mozné
urcit prenaseCe onemocnéni nebo odhalit onemocnéni u jeSté nenarozenych déti).
K vySetieni variant lidského genomu vyuziva laboratof metodu masivniho paralelniho
sekvenovani (NGS). Pro primarni imunodeficience ma laborator navrZeny panel genu.

Laborator je soucasti Narodniho centra a koordinatorem mezinarodniho projektu "MedPed"
(Make early diagnosis to Prevent early deaths), jehoz cilem je vcas diagnostikovat a lécit
pacienty s familidarni hypercholesterolémii, a tim zabranit predcasné klinické manifestaci
aterosklerdzy u téchto pacientd. V laboratofi se provadi molekularné genetické vysetreni

familidarniho defektu apolipoproteinu B-100 a genotypu apolipoproteinu E.
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Vyznamné misto v naplni genetické laboratofe zaujima védecko-vyzkumna cinnost.
Geneticka laborator se ucéastni fady vyzkumnych projekt(i, véetné mezinarodnich. Vysledky
jsou prabéziné 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 lékar
laboratore

doc. MUDr. Tomas Freiberger,
Ph.D.

tomas.freiberger@cktch.cz

543 182 548

VS odborny
pracovnik -
molekuldrni detekce
patogenu

Mgr. Eva Némcova, Ph.D.

evanem@cktch.cz

543 182 518

VS odborny
pracovnik -
molekularni
genetika poruch
imunity

RNDr. Barbora Ravcéukova

barrav@cktch.cz

543 182546

Zdravotni laborant -
geneticka
determinace
aterosklerozy

Martina Slezackov3, DiS.

marsle@cktch.cz

543 182 546

Laboratof

543 182 546

Provozni doba laboratofre

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

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 Epsteindv-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 stafylokokt

5.3.2 Molekularni genetika poruch imunity

Flexibilni rozsah akreditace — laboratof mizZe 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-vdazana tézka kombinovana imunodeficience (gen IL2RG)

OMENN AR-vazana tézka kombinovana imunodeficience, Omenn(v syndrom
(geny RAG1, RAG2)

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

XLA X-vdzana agamaglobulinemie (gen BTK)

IGHM AR-vdzana agamaglobulinémie (gen IGHM)

CVID, IgAD bézna variabilni imunodeficience a selektivni deficit IgA (gen TNFRSF13B)

CGD chronicka granulomatézni nemoc (gen CYBB)

WAS Wiskott-AldrichQv 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)

Cc2 deficit C2 slozky komplementu (gen C2)

MBL deficit lektinu vazajictho mandzu (gen MBL2)

GATA 2 MonoMAC syndrom/deficience DCML (dendritickych bunék, monocytl

a nékterych lymfocytll); EmbergerGv syndrom, familiarni MDS/AML
(myelodysplasticky syndrom/ akutni myeloidni leukémie)

APDS Syndrom aktivované delta-fosfatidylinositol-3-kindzy (geny PIK3CD,
PIK3R1)
TREC/KREC kruhové molekuly DNA vznikajici jako vedlejsi produkt pfi vyvoji T

lymfocytl/B lymfocytu

Cartilage-hair hypoplasia (gen RMRP)

IPEX syndrom (gen FOXP3) je vzacné onemocnéni spojené sdysfunkci transkripéniho
faktoru FOXP3

Stranka 6z 21
SOPORG-GL-01 Laboratorni piirucka verze 3.0, U¢innost od: 3. 12. 2018

Vytistény dokument ma pouze informativni charakter. Platna fizenda verze na INTRANETu CKTCH.



Yy CRTCW | Sopinm koo

Materno-fetalni engraftment

Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom typu V (gen CTLA4)

Primarni imunodeficience-panel genli (NGS) — (Next generation sequencing), masivné
paralelni sekvenovani)

Pfehled akreditovanych vysSetfeni je uveden na www.cktch.cz/genlab (pfiloha osvédcéeni
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

Prehled akreditovanych vysetfeni je uveden na www.cktch.cz/genlab (pfiloha osvédcéeni
o akreditaci).

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

Pro veskera geneticka vysetieni provadéna genetickou laboratofi neni nutna zadna specialni
priprava 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.) mlZe kontaminovat prirozena mikroflora.
| pti odbéru periferni krve je potfeba 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 material — mnozstvi, uskladnéni, transport

e Zadanky ani vnéjsi strana zkumavky nesmi byt kontaminovany biologickym
materialem, nedodrzeni je dlivodem 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 Genetickd laboratof nezajistuje svoz biologického materialu.

e Vzorky pfijimané genetickou laboratofi mohou byt doruceny:

— zdravotnickym pracovnikem nebo Skolenou osobou pracujici v CKTCH

— svozovou sluzbou odesilajiciho zafizeni

— postou (v pfipadé, Ze budou dodrzeny podminky pro transport)

5.4.4 Molekularni detekce patogent

V pripadé pozadavku vysetfeni napf. UNB, UNF, CMV, EBV, BKV, HBV, HCV, ADV, HSV1/2,
HHV6, EV ujednoho pacienta: 2 x 5 ml krve vEDTA sjednou Zadankou (dopravit do
laboratore pfibéiné teploté do 6 hod. od odbéru zdlvodu HCV a EV - pokud neni
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pozadovano HCV nebo EV, lze dodat pouze 1 x 5 ml krve a uchovdvat ji pti 2 -8 °C (max. 72
hod.), ale nejlépe dopravit do laboratore do druhého dne).

s i ., . .. Minimalni mnozstvi .
PFijimany material Vysetieni . a) Uskladnéni a transport
a typ odbéru
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, 2 mi
BKV, PVB19, ADV, 2-8°C,°
HSV 1/2, HHV6 do EDTA
5 mI ° c)
Krev HBV do EDTA 2-8°C,
2 - 8 °C, dopravit do
HCV, EV d 5EmD!I'A laboratore pfi bézné teploté
o
do 6hod od odbéru
Punktat UNB, UNF, STAPH 0,5ml 2-8°C, 9
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, 2-8°C.®
ADV, HSV 1/2, HHV6 ’
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, b) om0
Stér 2-8°C,
HSV 1/2
. UNB, UNF, STAPH, CMV, BKV, om0
Mo¢ 1-2 ml 2-8°C,
ADV
Materidl z rany UNB, UNF, STAPH 2-8°C,c)
Chlopefi UNB, UNF, STAPH 2-8°C,°
o UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, g
Kostni dren 1ml 2-8°C,
PVB19, HHV6
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV,
Biopsie PVB19, ADV, HSV 1/2, HHV6 2-8°Co
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
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 odbér do sterilni zkumavky
®)stér nativné do sterilni zkumavky nebo do sterilniho fyziologického roztoku
9 uchovat pfi 2 — 8 °C max. 72 hod, ale nejlépe dopravit do laboratofe do druhého dne —

transport pfi bézné teploté do 6 hod.

5.4.5 Molekularni genetika poruch imunity

N i e Mnoistvi a typ -
Prijimany material VysSetreni . Uskladnéni a transport
odbéru
2 -8 °C, dopravit do
Krev * 3 MBL 5 — 10 ml do EDTA Ia?orva:cor,e do drtjheho dne
(pti bézné teploté do 6 hod)
nebo zamrazenou
. 100 pl (30 ng/Wl) | 2.8, p¥i dlouhodob&jiim
DNA skladovani zamrazit,
MBL 60 pl (100 ng/ul)** | transport pfi béZné teploté
Krevni skvrnka
Sucha krevni skvrnka TREC/KREC na odbérové pfi bézné teploté
karticce

2 -8°C, dopravit do
CVS-odbér choriovych klk * dle moZnosti laboratote do druhého dne
(pti béZzné teploté do 6 hod)

2 - 8°C, dopravit do
Plodova voda * dle moznosti laboratore do druhého dne
(pti béZzné teploté do 6 hod)

Tkan uchovavana v parafinovych N . , . .
. dle moZnosti pfi bézné teploté
bloccich

Jiny materidl po predchozi

domluvé

* X-vazany hyper IgM syndrom [X-HIGM, CD40L]
X-vazana tézka kombinovand imunodeficience [X-SCID, IL2RG]
X-vdzana agamaglobulinemie [XLA, BTK]
AR-tézka kombinovana imunodeficience [AR-SCID, RAG1,RAG2]
Wiskott-Aldrich syndrom [WAS; WAS]
Chronicka granulomatézni choroba [CGD; CYBB]
X-vazany lymfoproliferativni syndrom [XLP; SH2D1A; BIRC4]
Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom typu V [ ALPS V; CTLA4]
CVID, IgAD [TAC]
Hereditarni angioedém [SERPING1]
Deficit C2 slozky komplementu [C2], Deficit GATA2 [GATA2], APDS [PIK3CD, PIK3R1],
Cartilage-hair hypoplasia [RMRP],
IPEX syndrom [FOX3P],
Materno-fetalni engraftment,
primarni imunodeficience-panel gent (NGS)

** minimalni mnoZstvi, mensi mnoZstvi nebo koncentrace po domluvé
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5.4.6 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

e . e u Mnoistvi a typ -
Pfijimany material VysSetreni . Uskladnéni a transport
odbéru
- 2 -8 °C, dopravit do
« Trombofilie 1-2,5ml do EDTA laboratore do druhého dne
rev
- (pfi béZzné teploté do 6 hod)
Lipidy 5—-10 ml do EDTA nebo zamrasenou
Trombofilie 10 pl (100 ng/ul) ** 2-8.°C, pri dlouhodobéjsim
DNA skladovani zamrazit,
. 60 pl (100 ng/pl) transport pfi pokojové
Lipidy
*k teploté

** minimalni mnozstvi, jiné (mensi) mnoZstvi nebo koncentrace po domluvé

5.5 Zadanka a spravna identifikace biologického materialu a pacienta

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

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

e Identifikace Zadatele o vyset¥eni: Citelné razitko, ICP, odbornost, adresa,
oddéleni/ustav/klinika

e |dentifikacni Udaje o odesilajicim |ékafi: jméno, podpis

e Kd&d zdravotni pojistovny vySetfovaného

e Klinickou diagndzu

e Druh materidlu

e Datum a ¢as odbéru

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

e Pozadovany druh vysSetieni

e Uvedeni, zda se jedna o vySetfeni probanda nebo rodinného pfislusnika (v pfipadé
molekuldrni 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 7adanky jsou vpriloze 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 oznaden jménem, prijmenim a rokem narozeni pacienta
nebo pfijmenim pacienta a Cislem pojisténce. Pokud je nadobka s biologickym materidlem
oznatena pouze pfijmenim pacienta, genetickd laboratof 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
pfilepenim, v uzavieném obalu apod.).
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Neni-li na Zadance uvedeno datum narozeni a pohlavi pacienta, neni to dlivodem
k odmitnuti vzorku, pokud je radné vyplnéné Cislo pojisténce.

5.5.1 Neshody znemoznujici prijem biologického materialu nebo ohrozujici spravnou
identifikaci biologického materialu

e nespravny typ biologického materidlu vzhledem k poZzadovanému vysetreni
e nesplnéné podminky transportu nebo uchovani biologického materialu

e zaslani vzork(, které geneticka laboratof nevysetfuje

e chybéjici Zzadanka

e nedostate¢né mnoZstvi materialu

5.5.2 Postup v pfipadé zjisténi neshod

e Nespravny typ biologického materidlu nebo Spatné odebrany vzorek vzhledem
k pozadovanému vysSetieni — pracovnik genetické laboratofe mulzZe pfijmout
biologicky material, Zadanku a upozorni na omyl ptislusné pracovisté, odkud material
pochazi.

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

e Nedostatecné mnoiZstvi materialu — pracovnik genetické laboratore muize prijmout
biologicky materidl a pozada zadavajiciho Iékare o opakovany odbér.

e Chybéjici Zzadanka - pracovnik genetické laboratore muzZe prijmout biologicky material

s vz

a pozdada zadavajiciho Iékafe o doplnéni Zadanky ¢i doplnéni chybéjicich udajl na ni.

5.5.3 Nakladani s osobnimi a citlivymi udaji pacienta

Geneticka laboratof nakldda s osobnimi a citlivymi Udaji pacientl tak, aby nemohlo dojit
k jejich neopravnénému pfistupu, zméné nebo zneuZiti.
S uvedenymi osobnimi Udaji bude zachdzeno dle zasad Nafizeni GDPR ¢. 2016/679 a
platnymi pravnimi predpisy CR. Zpracovavané Udaje budou zabezpedeny tak, aby nemohlo
dojit k uniku a zneuziti téchto dat nepovolanym osobam.

Obecné zasady pro ochranu osobnich udaja:

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

Listinna forma zaznamu je zabezpecena uzamcenim vstupu do genetické laboratore a
fizenim vstupu cizich osob. Pro zabezpeceni dat vinternich databazich maji pracovnici
pridélena pristupovd prava sohledem na jejich kompetence do interni databaze i na
konkrétni PC. VSichni pracovnici jsou zavazani v Prohldseni o zachovani micenlivosti o
osobnich Udajich pacienta k zachovani davérnosti informaci o pacientech a jsou prokazatelné
seznameni s vnitinimi predpisy genetické laboratore, ve kterych jsou stanoveny pravidla pro
nakladani s osobnimi udaji.

5.6 Casova dostupnost vysetieni, vydavani vysledk( a komunikace s laboratofi

5.6.1 Casova dostupnost vysetieni
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5.6.1.1 Molekularni detekce patogen(

Standardni
Vysetieni Pfijimany material Ihata Statimova lhata **
vySetieni*
UNB krev, plfnktat, I|kvovr, BAL, s,tevr, Enoci:, méterlal 1-3 dny dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dren, biopsie domluvy
UNEF krev, plfnktat, I|kvovr, BAL, s,tevr, Enoci:, méterlal 1-3 dny dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dren, biopsie domluvy
STAPH krev, punktat, likvor, BAL, stér, moc, material dle telefonické
oo . " Sy b 1-3 dny
(specificky) z rany, chlopné, kostni dfen, biopsie domluvy
cmv . Y
sy krev, kostni dfen, likvor, moc, biopsie*** 3-4 dny 1-2 dny
(kvantitativné)
EBV . L
L krev, kostni dfen, likvor, biopsie*** 3-4 dny 1-2 dny
(kvantitativné)
BKV Y ,
(kvantitativng) krev, mo¢ 2 tydny 1-2 dny
PVB19 Sy w e , .
(kvantitativng) krev, kostni dfen, biopsie 2 tydny 1 tyden
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
ey ey .. 2-3 tydny
(kvantitativné) kvalitativné) (spojivka, rektum,...) domluvy
HSV 1/2 krev, likvor, biopsie, stér (vySetreni , dle telefonické
ey e . . 2-3 tydny
(kvantitativné) kvalitativné) (spojivka, genitdlie,...) domluvy
Hl.-lvs. y krev, kostni dren, likvor, biopsie 2-3 tydny dle telefonicke
(kvantitativné) domluvy
EV . N , dle telefonické
(kvalitativng) 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 aZz v pribéhu dne, je zpracovan nasledujici
pracovni den/dny.

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

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

oy - . . Standardni . e
Vysetieni PFijimany materidl o v ey Statimova lhita
lhita vysetieni

Krev, DNA, CVS-odbér choriovych klka,
plodova voda, tkan uchovavana - dle telefonické

* u probanda ., v L e g 1-3 mésice
v parafinovych bloccich, jiny material domluvy

po predchozi domluvé

* u rodinného Krev, DNA, CVS-odbér choriovych klkd,

prlsjlulsnlka"v plodovd voda, tkari uchovavana , dle telefonické
v rodindch s iz v parafinovych bloccich, jiny materidl 1-3 tydny domluv
detekovanou P yv , ol . '
mutaci po predchozi domluvé
Primarni Krev, DNA, jiny material po pfedchozi L dle telefonické
imunodeficience- domluvé 12 mésicl domluv
panel gend (NGS) !
MBL Krev 1 -3 mésice

* X-SCID, OMENN, X-HIGM, XLA, IGHM, CVID/IgAD, CGD, WAS, XLP, HIES, HAE, C2,
GATA2,APDS, Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom typu V, Cartilage-hair hypoplasia,
IPEX syndrom, Materno-fetalni engraftment

5.6.1.3 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

oy _— . . Standardni . e
Vysetieni PFijimany materidl o v ey Statimova lhita
lhita vysetieni

Lipidy Krev, DNA (3-25_:1(:;/;1?][;** neprovadi se
Trombofilie Krev, DNA 2 tydny neprovadi se

*Doba zpracovani je uvedena od doruceni materidlu do laboratore pred 8 hod. rano,
v takovém pripadé mlzeme zacit s izolaci jesté ten den a vysledek je dalsi den. Je-li material
dorucen v pribéhu dne, je izolovan nasledujici pracovni den/dny rano. Pokud dojde material
béhem patku, bude zpracovdvan az nasledujici pracovni den/dny.

**Vydani vysledku je mozné po zadani potiebnych Udaji o pacientovi do dtb MEDPED a
vyhodnoceni vysledk(l odpovédnym Iékafem MEDPED.

5.6.2 Statimova vysetieni

Pozadavky na vysetfeni STATIM se do laboratofe dodavaji se stejnymi Zadankami
jako ostatni béind vysetieni a jsou navic oznacena slovem STATIM. Zadanka musi obsahovat
stejné povinné Udaje jako u bézného vysetreni.
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5.6.3 Dodatecna a opakovana vysetreni

Ze vzorkl dodanych do genetické laboratore Ize béhem zpracovani a skladovani dodatecné
provadét dalsi vySetfeni, event. opakovani nékterych vysetreni.

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 pozadovano jedno z vysetreni:
UNB, UNF nebo STAPH
UNB, UNF, STAPH pokud u pacienta nebylo poZadovano 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

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 vysetfeni, pokud je v genetické laboratofi dostatek DNA
pacienta.

5.6.3.3 Geneticka determinace aterosklerdzy 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 uUstni (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 pfislusné Zadanky, se jménem osoby, které byl vysledek
hlasen.

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

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

Pozitivni vysledky nebo statimova vysetfeni z jinych lékafskych zafizeni nez CKTCH a FNusA
jsou telefonicky hlasena lékafri/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)

- nové 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 interni databaze ASED
se jménem osoby, které byl vysledek hlasen.

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

Hodnoceni vysledk( kvantitativni detekce virové naloze:

Vysetieni Material negativni ::)az?tiiizéi Pozitivni
CMV (kvantitativné) krev 01U/ml <100 1U/ml >100 IU/ml
kostni dfen 01U/ml <250 1U/ml >2501U/ml
likvor, mo¢ 01U/ml <251U/ml >251U/ml
EBV (kvantitativné) krev 0IU/ml <500 IU/ml > 500 IU/ml
kostni dren 0I1U/ml <1250 IU/ml >12501U/ml
likvor 0I1U/ml <125 1U/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 0I1U/ml <10 1U/ml >10 1U/ml
HCV (kvantitativné) krev, plazma 0I1U/ml <15 1U/ml >15 1U/ml
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5.6.4.2 Molekuldrni genetika poruch imunity

Vysledky a vyhodnoceni jsou v pisemné podobé odeslany lékafi, ktery je pozadoval.
V nékterych pfipadech (napf. u prenatalnich vysetfeni), po predchozi domluvé, jsou vysledky
hlaseny telefonicky indikujicimu Iékafi ihned po jejich ziskani. Telefonicky hlasené vysledky
jsou zaznamendny na zadni strané pfislusné Zadanky, se jménem osoby, které byl vysledek
hlasen.

A. Hodnoceni vysledkd molekularni genetiky poruch imunity viz. tabulka bod 5.4.5:

- v pfipadé shody sekvence analyzované se standardni je vysledek vydan jako ,mutace
nenalezena”.

V pfipadé interpretace nalezené sekvencni zmény neni nutné brat v Uvahu kvantitativni
zastoupeni jednotlivych alel.

1/ Nalezneme-li shodu v databazi jiz detekovanych mutaci, mutaci pojmenujeme a byla-li jiz
dfive popsana v souvislosti s onemocnénim, midzZeme ji povaZzovat za kauzalni.

2/ Je-li nalezena dosud nepopsana sekvenéni odliSnost od standardni sekvence,
pojmenujeme ji (ve shodé s jiz nalezenymi zménami — www.hgvs.org) na urovni DNA, RNA
i proteinu. VyuZijeme predikénich 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
sekvencéni zménu - polymorfismus, ktera nemusi mit vyznam ve vztahu k onemocnéni.

B. Hodnoceni vysledkt primarni imunodeficience-panel genti (NGS):
Vyhodnocovani nalezenych sekvencnich zmén

1/ K nalezeni a hodnoceni patologickych a potencidlné patologickych sekvencnich variant
vyuzivame Udaje databazi udavajici populacni frekvenci dané varianty (1000Genome, ExAc,
Kaviar, dbSNP), zaznamy o popsanych patologickych variantach v databazi HGMD, in silico
nastroje predikujici vliv mutace (SIFT, Polyphen, CADD, MaxEnt Score). Varianty hodnotime
také podle jejich pozice v genu (exonové , intronové, UTR) a charakteru zmény (synonymni,
nesynonymni, nonsense, frameshift apod.).

2/ Vsechny zavazné nélezy potvrzujeme Sangerovym sekvenovanim (viz. A.)

5.6.4.3 Geneticka determinace aterosklerézy a trombofilie

Vysledky jsou v pisemné podobé odeslany |ékafi, 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 vysledk:
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 uzavirdme jako ,mutace p.Arg3527GIn nezachycena®).

- heterozygota wt/mt (pokud detekujeme v systému ACRS produkty délky 183 +
203bp, uzavirame jako ,pacient je nositelem mutace p.Arg3527GIn v heterozygotnim
stavu“).
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ApoE - ve vysSe 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 vysSetfovaného (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), heterozygota (s mutaci na jedné alele genu).

5.6.5 Stiznosti

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

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

e Pisemné (dopis, e-mail) — zavainéjsi 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 zplsob 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 Setfeni. V pripadé, Ze nelze v tomto terminu stiznost dofesit, 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 laboratofre.

5.6.7 Smluvni laboratore

Smluvni laborator je takova laboratof, kam jsou zasilany vzorky k vysetreni, ktera se v nasi
laboratoti nevysettuji. Pravidelné spolupracujeme s Centrem molekuldrni biologie a genové
terapie FN Brno, Laboratoti lékarské genetiky - Usek molekularni biologie (vzdélavaci a
vyzkumny institut AGEL o.p.s., pobocka Novy Ji¢in, Laboratore AGEL a.s.) a s Cytogenetickou
laboratofti Brno, s.r.o. (CPD).
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ZADANKA — Molekulirni detekce patogenit Genetickd laboratof. Centrum Kardiovaskulémia
- transplantacni chirurgie Brno, Vystavni 17/19,
603 00 Brno; tel.: 543 182 518; e-mail: tomas.freiberger@cktch.cz

Pojistovna ICP zadatele Datum odbéru Cas odbéru
Odbornost Cislo vzorku Datum pfijmu Cas pfijmu
Jméno a pi{jmeni ‘ | Pohlavi |M| |Z | | ? | | Zékladnjdiagﬂéza‘ |
 pENEENENNNC - ENNNEEEN  NEEEEE
Material: [ ] krev [ Tlikvor
[[] periferni #ila [[] plodovavoda
] arterie O BAL
[] centralnikatetr [ ] moé¢
[ kostni dieit [0 materialzrany [0 OS1AM ..o mmmsmmnssssmmssasmasssmessazssss

Rarzitko a podpis zadatele

Vysetieni:[_] bakterie (univerzilng) [[] HBV (kvant) [] CMV (kvant) [] HHV 6 (kvant)
O ] houby (univerzalng)  [[] HCV (kvant) [[] EBV (kvant) [] HSV 1/2 (kvant)
statim [0 BKV (kvant) [] Parvovirus B19[ ] ADV (kvant.)
[[] Staphylococcus spp. (spec.) (kvant)[ ] EV (kval)

(S aureus. §. koag neg.. methicilin. rezistence)

O myokard.mdy (sada CMV,EBV,ADV, PVB19, HHV6, HSV1/2,EV)
[]iiné.. o s ... (podomluve)

Doplitujiciinformace: [] po transplantaci [ jater [Jledvin [0 srdce [JHSC: [] po chemoterapii
[] po velkém chirurgickém vykonu; [] jiné ..

Zaznamy o provedeném vysetfeni:

[1€P I I O

Odbomost

Datum Kad Pocet

Klin. hodnoceni: [] sepse, sept. $ok [] lokalizovana bakt. mfekce ] febnlnmeutropeme
[[] inf endokarditida [_] horecka nejasného piivodu [_] virovainfekce

Hemokultura [] negativai [] pOZItiviL .....covevesresesresssssnsnases .. [] v¥sl. nenik disp.
iz b, o R I o) [ X105, CRP ... mJl PET s ng/ml.
Dalif komentar:

[[] Podezienina probihajici infekei.

Razitko laboratofe a podpis
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Geneticka laborator

-~ Centrum kardiovaskulgrni Centrum kardiovaskulami a transplantaém chinege Brmo
% CKTHF a transplantaéni chirurgie Vystavni 17719, 603 00 Brno; tel : 543182546
' e-mail: tomas freiberseniiickich cz; WEB: wownr.cktch cz'zenlal

ZADANKA — Molekulirni genetika poruch imunity
DNA BNA/ ANALYZA

Pojiffovna ICP szdatele Diztum odbém Cas odbérn
Odbomest Cislo vzarku Dratumn piijoou Cas piijmm
Tméno a pijmeni Pd:]am|M_‘z_||_|i'&]adndngmn

Informovany souhlas je souéast Zdanky (vyplite prosim 2. stranu Zadanky)

Material: [] penfemi krev O ymfocyty
[ kostni died IR
[ suché krevni kapka O Dma
[ plodova voda O ostatm .o

Raritko a podpis Sadatels

Vyietieni: [ | X-vizany hyper IsM syndrom [X-HIGM, CD401]

[ X-vizana agamaglobulinémie [XILA, BTK]
O [ X-vizand tézka kombinovand imunodeficience [X-SCID, IL2RG]
statin® ] AR-t82ka kombinovani imunodeficience [AR-5CID, R4GI, RAG?]

podomimd) || X-vizany lymfoproliferativni syndrom [XLP, SH2D]4, BIRCY]
[ Autoinmmnitni lymfoproliferativn syndrom typu V [ALPS V; CTLA4]
[] CVID. [gAD [T4CT] [ ] Hyper IgE syndrom [5T4T3]
[] Wiskott-Aldrich syndrom [WAS, 7745] [] APDS [FIK3CD, PIK3RI]
[] Chronicka granulomatézai choroba [CGD, CYBB] [] Deficit GATA 2 [GATA2]
[] Hereditarni angicedém [SERPINGI) [] Genotypizace MBL [MBL]
[ Deficit C2 sloziy komplementu [C2] [] TREC/KREC
[ IPEX syndrom [FOXP3] [] Materno-fetilni engraftment
[] Cartilage-hair hypoplasia [RMRF] ————CErT
[ 9ime pozadovane meny s i S o |ﬁm| G N 2 D 6
[] Primarni imunodeficience, panel geni (NGS) — ] Do

Komentai:

Uved'te prosim, zda se jednd o vySetfend probanda nebo rodinneho pishiinika.
Sernam viech vySetfovamich geni najdete na webu: www.ckteh cz/zenlab

Faziko labomatefe a podpis
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Centrum kardiovaskularni
a transplanta&ni chirurgie

4y, CKTCY

Yy CRTCY

Geneticka l1|:|-|:ur1n:-r Cantrum La.t::hu:-' askularni a transplanta
Verstayni 17/19, 603 00 Broo; tel : 543182546, 18; e-mail: tomas

Souhlas vyietfované/ho (zékonného zastupce) s genetickym laboratornim wysetfenim

Iména vySetiovans osoby:
Ciclo pojiétEnce....
mMolekularng gene‘l:rd:e wysetfeni [nneml:-n'-enl.."gen}

& Prohlaiend Mkare:

Prohlafuji, fe poem vySetfovandimu {ddkonnému rstupc wySetfovandthao) joné asroeumiteing wyswitlilfa doel, powahu,
predpoldadany prospéch, nasledky | modna rivika wywie uwedendho genetického lbboratormniho wySetfeni. Rowné&l mem
wvySetfovanou osobu sernamilfa = madnymi vyslediy a s dislediy toho, 2o by wyietfeni nebylo moino za vwie uvedenym ddelem
prowist {nezdafile by se} nebo by nemsle potfebnou wvypowidad schopnost pro napinéni sledovaného ddelu. Seznamilfa fem
wyielfovanou dgsobu {zakonného z&stupos) is mofnpmi iy a dislediy vphipadé odmitnuti tohoto vySetfend. Wyslediy
labaratamniho vySebfeni budou diwémé a nebudou bee souhlay vyistiovane asoby/fzabonného zastupos sdélovany theti strané,
podoud platne pravni pied pisy neurduji jinak.

B OO - . 1 1+ - 1 1 ¢ 5O
B, Probtitant vytatfovant: sy

Potvrzuji, f= mi bylo p-u:h'.-lrluh:- geneticks poradenstvi kvyie uvedendému geneticeému laboratomimu vySetfeni. WEe mi bylo
sdéeno a vyswitlena jesné a srozumiteiné. Méfa sem moinost vie si fadné, vididu a v dostateing poskytnutém Zase rvafit,
mélfa Eem modinost se bikafe eptat na vie, oo Eem povaiovalla 2a pro mne podstainé a potfebne widét a probeat s nim vie,
oo em neroeuméfa. Na tyto me dotazy sem dostalfa jasnou a srocumibelnou adpowsd”

+ O piejif OO Mepdeji si byt informovan/a o vyshediu genstickéha laboratomiha vyistfeni,

Ll Prieji =i, aby uv.-:la:lku vyfetieni byly informowvany nasledujici osoby:

Jménae. B rema:

.. Bdresa

« O S-u-l.l'hlrﬂ MNesouhlasim s pfigadnym zapsanim mé osoby do registru geneticky vyietfovanych osob.

» [ Souhlasimy’ [ Mesouhlasim s uchovanim DHA pro dfely dalihe wistfowani v savisbosti na pokraku ve wpzkumu aw z2ajmu
ostatnich &lend rodiny. Jsem si vedomfa, Iz vpdipadE nesouhlasu, jii nebude moEng wysbedek nékberpch wySetfeni
dodateing ovafit neba dopinit a bude nutny nowy odbér matesidlu.

= O O Souhlasim/ Mesouhbasim s vwyufitim vysledkl genetického laboratomihe wyietfeni a relsvantnich
informaci o mém dravetnim stavy, woetné fotodokumentace, k widedopm a vyukowpm Goelim ra padminky, Ze tylo adaje
budou prezentovany a publikovany pouze v anonymni fonmé.

W piipadé neoznateni danych moinosti Souhlasim) Mesouhlasim, bude postupovans jako v plipadé souhlasw.

lsem si vidom/a toho, fe pii genetickém vyietieni mide dojit kodhaleni nevyiadanych wysledlii. W 2 avinedni 2privé viak
budou wwedeny pouze nalery, kleré s nejuétSi pravd épodobnosti maji souvislost s fenotyposvym projevermn & maji phimy Idinidoy
dopad. Ddle muze dojit k odhaleni nalezu, kieré se odiEuji od nalezd bEinpch, mdak jejich konkrétni dopad nasoucany afneba
budouci dravotni stav probanda a geneticky pfibuzné asoby nelee na zakdadé soucmnych nalosti stanowit.

Suvedenymi osobnimi ddaji bude zachavens dbe zasad Mafizeni GOPR & 2016/679 a platnymi pravnimi pledpisy OR.
Ipracovavand ddaje budou zabezpeieny tak, aby nemohle dojit k dnilu 2 zneufiti téchto dat nepovelanym osobam.

Na rikladé tohoto poufeni prohlaiuji, f& souhlaeim s odbérem pfisluiného rku a s p lenim wvyie pog th

genetického laboratorniho  vyietfeni. lsem si wEdomla), e swiij souhlss mohu kdykoliv odwolat.
podpis vySetrovane osoby [pOpT. ZAKONMERD ZASTUPOE]L ...eceee i easses e asvassasresmes s sessias st e s s eaeegaS,
Jméno zdkonného zastupoe hIKOVYI PEMEM. ..o CITHD POJEDEMOET oo
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Centrum kardiovaskularni
a transplanta&ni chirurgie

4y, CKTCY

FADANKA — Geneficki deferminace ateroslderdzy a Geneticln Inboratof, Centrom kardiovaskulamiz
trombofilie DNA ANALYZA ) transplantzini chimsgie Bmo, Visevn 17/19,
603 00 Bd'.llﬂ. - 543 182 Mé: conmail: wanc bolomosiik ok ce

sl voarkn Datum piljma

[ Pomiavi [ ] [z

[ [T ] [oemmuasazens] [ [ [ | []

Material: O krev

O sucha kyevm kapka

EDNA

Blosami Ay et
Vydetfend: [ famdlizmi defekr apalipaprat=mn B-100 e AT e

O ==notypizacs zpolipoproteinn E [=F [T T [T TTT1

O seneticks dispozice k trombofilii [ sen finitor T/, G16814 (Leiden) e I

O gen prothrom3m, G202 104 T o Toid

Eomentar:

Rk o bbromdch: @ pudpas

INFORMOVANY SOUHLAS
A, Prohlafeni lekare
Prohlabufl, fe jsem wyietfowand/mu fdbannému zistupd] jRsnd 2 srozumimeing wyeswitilla Ofel. powal, pfedpoiiddany prosphoh, rdslediy a
modnd rizika vie wwodendha genctidkého bboratorniha wyietfenl. Rownd? jsem wybetfovanou csobu seendmilla s makrpmi wyshodioy 2 5 diskedioy
toha, = by wylkcthonl nobylo modno 12 wse wvodonem Gfckom prowedst (nendadilo by o] nocbo by nemlo pothcbnou wypowidao schopnost pro
rapintnl sledowandho OGSkl Somnamilia feem wykethovanou asobu I madnemil rigiey @ dlslediy v phipsd? admitraml tohoto wyketfenl, Vskediy

Lboratorniho wydethteni budou divdrnéd a2 nebudou ber souhlasu wylcthovand cooby sd®bowdny thetl strand, polud plaing prisnil phedpisy nounfuji
.

B. Prohlifeni vyietFované osoby
Potwrouji. 3= mi bylo posiybruio goncticis poradonstvl § wyse weodendmu goneticidmu boratonnimu wyiothonl.  Wae mil bylo wyaedticno jasnd 2
sropumiteing. M2 jsom mainost wie si Fddnd, v iilidu 3 v dostatednd poshytruném dase pvddm, mél'a jsem madnost se beiale zeptat na wie, @
jeem povadowalla za pra mne podstatnd 3 probrat © nim wie, domu jsem nercrumelfa. Ma tyto mé dotazy fsem dostalfa Renou 2 srasumitelnou
adpordd .

« [ pref) [ wephell <1 byt indormovana o wislediou genetického aboratorniha wysethend.
= Phefl s, aby o wyslodion wydctbonl byly indormosdiny ndsbedojid osolbw:

# [ Souhlacim,[] Mesouhlacim s phipadmym Zapsdnim me asoby do registnu gencticy wyhethowanych asobfregistny paaentd prajeity Modped.
O souhtacim, [] Nesouhlagim s uchowdnim DMG pra OScly dalbiha wySctfowdni w zdvislost! na polroby ve wyzhumu 2 w z3jmu ostatnich Send

radiry. lsem s widomya, B¢ v phipad® nesouhlasy, i nebode mabnd wiskodek nikterych wydebtenl dodatefnd owifit ncbo dopinit 2 bude

TRty Mchey Dbl mmateridbu.

* ] Souhlasim/[] Mesouhlzdm < wypudnim wpsiediod genetickéha boratorndho wySetfeni 2 relevantnich informaa o mém adravotnim stava,

wiotnd dotodobumentace, b wddedym 3 wyukowym G8ckim 3 podminky, io Tyio OGdaje budou prezentovdny 2 publiiovany DoUDs W 2momomin

forme.

W jphipad ool yoh madnostl Souhlzsim,’ Mesouhlzsim, bude petupovdno  jako v pipedd souhlzsu.

= wwodenymi osobnimil Odal bude Zachdzona dic zisad Mafizenl GDPR & Z016/6T9 2 platmymi pravnimi phedpiey CR. Zpracowdwand Odage budou
mabcrpoiomy T2k, aby nemohlo dojit & dndiou 2 zncutiml péohito dat nepowolarem osobdm.

Ka zdkdadé tohoto poulonl probladuli, ¢ souhlasim s odbdrem phishdndho wvoorin & s provedenim wide popsandho genctidoého laboratonnibo
wykethenl Jsom sl wibdom|a), b Souhiles i edtwnlat.

Podpis wyfetfovand osoby (popt. zikonncha zistupsos):
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