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Piedmluva

Vazené kolegyné, vazeni kolegové, vSichni nasi klienti,

tato Laboratorni ptirucka ptinasi informace o nasi laboratofi a jejich sluzbach.
Je urcena Iékaiim, zdravotnim sestram a také pacientim.

Doufame, ze v ni naleznete vSe potiebné pro nasi dobrou spolupraci.

Kolektiv pracovnikli Genetické laboratore PRONATAL.
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1. Ugel a rozsah platnosti

1.1. Ugel

Cilem této prirucky je informovat 1ékare, pacienty a zadatele o laboratorni vySetfeni o tom,
jaka vySetfeni Geneticka laboratof spole¢nosti PRONATAL s.r.o. poskytuje, o podminkach
spravného odbéru vzorki, transportu vzorkd do laboratofe, o zplsobu vydavani vysledki
genetického vySetfeni a zplisobu komunikace mezi pacientem, 1ékafem a laboratofi.
Laboratorni pfirucka je soucésti fizené dokumentace PRONATAL medical group; jeji
aktualni verze je dostupna na webovych strankach www.pronatal.cz. Tisténa verze je
k dispozici v laboratofi.

1.2. Rozsah platnosti

Ptirucka je platnd a zavazna pro vSechny pracovniky. Stanovuje pravidla pro pouziti,
opatfovani, zpracovani, skladovani, distribuci a zachazeni s lidskymi tkdnémi a butikami.

2. Odpovédnost

Za zpracovani a aktualizaci této piirucky odpovidd vedouci Genetické laboratote
PRONATAL.


http://www.pronatal.cz/
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3. Definice, zkratky, pojmy

CZECANCA

CLS JEP
DNA
EHK
GL
HBV
HBOC
HCV
ICP

ISIN
IVF

LIS

LP
MZCR
NGS
NRL
OPU
PCR
PGT (PGD)

PBS
Pmg
PP
QF-PCR
RC
RNA
SBS
SLG
SMA
SOP
SP
SUKL
SzU
UZIS

Czech Cancer Panel for Clinical Application (Diagnosticky nastroj pro
vySetfeni nddorové predispozice)

Ceska lékatska spole¢nost Jana Evangelisty Purkyné
Deoxyribonukleova kyselina

Externi hodnoceni kvality

Geneticka laboratof

Virus hepatitidy B

Hereditarni syndrom nadoru prsu a/nebo ovarii
Virus hepatitidy C

Identifikacni ¢islo provozovny

Informacni systém infekéni nemoci

In vitro fertilizace

Laboratorni informacni systém

Laboratorni ptirucka

Ministerstvo zdravotnictvi Ceské republiky
Sekvenovani nové generace

Nérodni referen¢ni laboratot

Odbér oocytl

Polymerazova tetézova reakce

Preimplantacni genetické testovani (Preimplantacni geneticka
diagnostika)

Fosfatovy pufr

PRONATAL medical group

Pracovni postup

Kvantitativni fluorescen¢ni PCR (polymerazova fetézova reakce)
Rodné ¢islo

Ribonukleova kyselina

Sekvenace syntézou

Spolecnost Iékarské genetiky a genomiky

Spinalni muskulérni atrofie

Standardni operacni postup

Sanatorium PRONATAL

Statni Gstav pro kontrolu 1é¢iv

Statni zdravotni Gstav

Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR

Pracovnik — Osoba vykondvajici ¢innost pro organizaci nebo jednotlivé spolecnosti se

smluvnim vztahem uzavienym bud’ podle Zakoniku prace (zaméstnanec) nebo
podle jinych pravnich tprav. Tato definice plati 1 pro personal subdodavatelt.

STATIM — Piednostni vySetieni.

Zaméstnanec — Osoba s uzavienou pracovni smlouvu dle Zakoniku prace.
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4. Souvisejici dokumentace

Dokumentace:
13.01.A Seznam platné dokumentace

1-PP-Pmg-02 Odbér vzorku (krev, mo¢, potracend tkan, sté€ry z bukalni sliznice, uretry,
cervixu)

1-PP-Pmg-03 Transport biologického materialu

1-PP-Pmg-04 Odbér vzorku (plodové vody, choriovych klki)

4-SOP-Pmg-13 Odbér blastomer a trofoektodermu pro PGD/PGS

6-SOP-Pmg-01 Zisk ejakulatu

3-SOP-SP-06 Prijem primarnich vzorka do GL

3-SOP-SP-16 Archivace biologického materialu

Formulare:
13.01.B Seznam formulait

10.01 Zadanka k vySetieni pfenosnych patogenti ze stérti a mo¢e metodou real-time PCR —
Vysledkovy list

10.02 Zadanka o vySetieni v genetické laboratofi

10.03 Zadanka o vySetieni v genetické laboratofi Onkogeneticky panel CZECANCA

10.03.A Informovany souhlas s molekularné genetickym vySetienim — Onkogeneticky panel
CZECANCA

10.415 Informace pro pacienty o preimplanta¢ni genetické diagnostice (PGD)

1.2.04. Informovany souhlas s genetickym vySetfenim preimplanta¢nich embryi

1.2.12. Dotaznik pro darce spermii/darkyni oocytu

1.2.19. Vstupni dotaznik pro centrum asistované reprodukce

1.2.20 Informovany souhlas s genetickym laboratornim vySetfenim — Zena

1.2.21 Informovany souhlas s genetickym laboratornim vySetfenim — muz

1.2.22 Informovany souhlas s genetickym vySetfenim — darce/darkyné

1.2.23. Informovany souhlas t€hotné Zeny s invazivnim prenatdlnim genetickym laboratornim
vySetfenim

1.2.24. Nesouhlas t€hotné s invazivnim prenatalnim genetickym laboratornim vySetfenim
embrya nebo plodu — negativni revers

1.2.26. Informovany souhlas s genetickym laboratornim vySetfenim — potracené plodové

Vvejce

2.12. Seznam smluvnich laboratoii a smluvnich zdravotnickych zafizeni

Vnitini smérnice 04/2015: Pokyny pro centra PRONATAL Pmg pro organizaci monogennich
chorob

Vnitini smérnice 07/2016 Vyplnovani zadanek na vySetfeni trombofilnich mutaci a cystické
fibrozy v genetické laboratoii PRONATAL, s.r.o.

Kniha neshod
Kniha mimotadnych situaci
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5. Identifikace laboratore a dileZité udaje

Nazev organizace

PRONATAL, s.r.o.

Identifikacni udaje

IC: 04614283 DIC: CZ04614283

Statutarni zastupce organizace

MUDr. David Karasek

Adresa sidla

Antala Staska 1670/80, 140 00, Praha 4 — Kr¢

Adresa

Na Dlouhé mezi 4/12, 147 00 Praha 4 — Hodkovicky

Kontaktni udaje

+420 261 711 606, www.pronatal.cz,

Nazev pracovisté

Geneticka laborator PRONATAL

Adresa Poliklinika Zeleny pruh, 3p.
Roskotova 1717/2, 140 00, PRAHA 4
E-mail: genetika@pronatal.cz

Telefon laboratof

241 403 147 (Gsek molekularni genetiky)

241 403 148, 602 452 428 (Gsek cytogenetiky)

Okruh pasobnosti laboratote

Centra PRONATAL medical group a
pro spolupracujici ambulantni Iékafe a centra

Pfedmét ¢innosti

Provadéni vySetfeni biologického materialu
v oblasti genetiky a cytogenetiky

Vedouci laboratoie

RNDr. Marcela Kosarova, Ph.D.,
kosarova@pronatal.cz

Zastupce vedouci laboratofe

Mgr. Petr Lonsky, lonsky@pronatal.cz

Usek cytogenetiky

Mgr. Petr Lonsky, mailto:lonsky@pronatal.cz

Usek molekularni genetiky

RNDr. Marcela Kosafova, Ph.D.,
genetika@pronatal.cz

Odborny garant

MUDr. Vladimir Gregor, gregor@pronatal.cz

Manazer kvality

Mgr. Petr Lonsky, lonsky@pronatal.cz

Webové stranky

www.pronatal.cz



http://www.pronatal.cz/
mailto:genetika@pronatal.cz
mailto:kosarova@pronatal.cz
mailto:lonsky@pronatal.cz
mailto:
mailto:
mailto:genetika@pronatal.cz
mailto:lonsky@pronatal.cz
http://www.pronatal.cz/
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6. Zakladni informace o laboratori

Geneticka laborator PRONATAL (dale jen Geneticka laboratoi) je soucasti spolecnosti
PRONATAL s.r.0. ZajiStuje laboratorni sluzby pro vSechna pracovisté skupiny PRONATAL
medical group a pro spolupracujici ambulantni Iékaie. VySetfeni jsou provadéna pro
pojisténce Ceskych i cizich zdravotnich pojistoven a pro samoplatce.

Cinnost laboratofe je zaméfena na pozadavky center pro asistovanou reprodukci a klientky
ambulance prenatalni diagnostiky.

Laboratof pracuje nestranné¢ a nezavisle na matefské organizaci, co se tyka vysledki
vysetieni, kvality jejich sluzeb a spravnosti vySetieni.

7. Urovei a stav akreditace pracovisté

Akreditace dle 1SO 15189

Laboratof je akreditovana Ceskym institutem pro akreditaci, o.p.s. podle CSN EN ISO
15189:2013 pod cislem 8184 s pfiznanou flexibilitou ve vybranych postupech (Ptiloha
k Osvédceni o akreditaci s vyjmenovanymi postupy je k dispozici na www.pronatal.cz).

Povoleni SUKL )
Geneticka laboratoi je rozhodnutim SUKLu schvalenou diagnostickou laboratoii podle
zakona €. 296/2008 Sb., a vyhlasky ¢. 422/2008 Sb., pro oblast lidskych tkani a buné¢k.

Geneticka laboratoi se pravidelné ucastni systému externiho hodnoceni kvality (EHK)
a vSechny metody, pro které je tento systém zaveden, ma certifikovany (zajiSténa navaznost
na referenc¢ni material) nebo ovéfeny v rdmci porovnatelnosti.

GL pouziva diagnostické soupravy a analytickou techniku certifikovanych vyrobcl (se
znackou CE).

8. Organizace laboratore, jeji vnitini ¢lenéni a vybaveni

8.1. Clenéni laboratoie

Geneticka laboratof je ¢lenéna na useky:
e Usek molekularni genetiky
e usek cytogenetiky

8.2. Prostory pracovisté

Laboratoft se nachazi ve 3. patfe budovy Polikliniky Zeleny pruh na adrese RoSkotova 1717/2,
140 00 PRAHA 4.

Oddéleni lékarské genetiky a Centrum prenatalni diagnostiky se nachéazeji od prosince 2019
na adrese: Poliklinika Bud¢&jovicka, Zluta budova, vchod €. 6, 5.patro, Antala Staska 1670/80,
140 00 Praha 4 (+420 241 403 150, genetika.objednavani@pronatal.cz).

Klinicky genetik provadi genetické poradenstvi a indikuje potfebna geneticka vysetfeni, aby
bylo mozno nalézt eventualni genetickou pficinu neplodnosti paru a doporucit optimalni
1é¢ebny postup. Rovnéz indikuje invazivni prenatalni vysetieni.
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Pracovisté prenatalni diagnostiky je vybaveno pro prvotrimestralni screening téhotnych
vcetn¢ invazivnich vykoni.

8.3. Provozni doba laboratoie

Provozni doba (minimalni)

pondéli - patek od 8:00 do 16:00 hodin

ptijem materialu od 8:00 do 15:00 hodin, podle dohody mozno
prizpusobit dle potieb klientli (organizace svozu).

9. Zaméreni laboratore a spektrum nabizenych sluzeb

Laboratoi  provadi  specializovand  cytogeneticka, molekularné cytogeneticka

a molekularné geneticka vysetieni z téchto primarnich materiali:
e periferni krev

plodovéa voda

choriové klky

tkané abortu

pupecnikova krev

stér z bukalni sliznice

moc¢

cervikalni stér

uretralni stér

ejakulat

izolovand DNA

bunky trofektodermu z blastocyst

nasofaryngedlni stéry

sliny a slizni¢ni stéry

Pi'ehled nabizenych vySetieni:
e Vysetieni karyotypu z periferni krve
Vysetteni karyotypu z buné€k plodové vody
Vysetieni karyotypu z biopsie choria
Vysetieni karyotypu z pupecnikové krve
Urychlené vySetfeni chromozomi 13, 18, 21, X a Y metodou QF-PCR z bun¢k
plodové vody a z tkani choria
Vysetteni karyotypu z tkani abortu
Molekularn€ genetické vySetieni mutaci v CFTR genu
Molekularné genetické vySetfeni mikrodeleci na chromozomu Y
Molekularn€ genetické vysetieni trombofilnich mutaci v genech pro FV a FlI
Vysetteni delece exonu 7 a 8 v genu SMN1 metodou MPLA
Vysetieni mutace 35delG v genu GJB2
Ptimy prikaz RNA viru HCV metodou real-time PCR
Piimy prikaz DNA viru HBV metodou real-time PCR
Piimy prikaz RNA viru SARS-CoV-2 metodou real-time PCR
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e Primy prikaz DNA nékterych patogeni se vztahem k neplodnosti (Mycoplasma
hominis, Ureaplasma species, Chlamydia trachomatis) z cervikalnich/uretralnich stért
a moce metodou real-time PCR

e Vysetieni vybranych onkogenii asociovanych s hereditarnimi nadorovymi syndromy
metodou NGS a MLPA

e Preimplantacni genetické testovani aneuploidii 24 chromozomli a strukturnich
chromozomovych aberaci metodou NGS

e Preimplantacni genetické testovani monogennich chorob

V nasi laboratofi mizeme rovnéz provést pouze izolaci DNA z primarniho vzorku
a zprosttedkovat vysetieni na jiném specializovaném spolupracujicim pracovisti, pokud
indikované vySetieni neni soucasti naseho portfolia provadénych vysetieni (viz kapitola 13.).

10. Informace o poskytovanych genetickych vysetienich
10.1. Cytogeneticka vySetieni
10.1.1. VySetieni karyotypu z periferni krve

Pti cytogenetickém vySetfeni se z periferni krve kultivuji T-lymfocyty, které jsou stimulovany
rostlinnym lektinem phytohemaglutininem (PHA). Po pfidani mitotického jedu kolcemidu se
zastavi bunéény cyklus bunck ve stadiu metafdze a ze ziskané bunécné suspenze lze ptipravit
cytogenetické preparaty, na kterych muzeme sledovat pocet a strukturu jednotlivych
chromozomu v bunkdch. Pouzivime metodu GTW-pruhovani a mikroskopické pozorovani
obarvenych chromozomu, v indikovanych ptipadech rovnéz metodu FISH (fluorescenéni in
situ hybridizace).

Indikace k vySetieni:
— pary s poruchou plodnosti
— opakované spontanni potraty
— pozitivni rodinnd anamnéza chromozomovych ptestaveb
— narozeni mrtvého plodu nebo iimrti novorozence
— potenciondlni darci gamet a embryi

10.1.2. Vysetieni karyotypu z bunék plodové vody a z biopsie choria

K vysetfeni chromozomové vybavy plodu je nutny invazivni zakrok — biopsie choria nebo
odbér plodové vody (amniocentéza), proto je knému vzdy nutnd indikace klinického
genetika. Riziko komplikaci obou invazivnich vykond se uvadi mezi 0,5-1 %. Odbér
choriovych klki i plodové vody provadi vzdy 1ékai-gynekolog pod ultrazvukovou kontrolou.
Odbér choriovych klkii 1ze provadét v obdobi od 11. do 14. tydne téhotenstvi. Hlavni vyhodou
vysetieni karyotypu z tkani choria je pfedev§im nizsi gestacni staii v dobé odbéru a ¢asnéjsi
vysledky. Pokud je v pfipadé patologického nélezu indikovano pteruseni t€hotenstvi, jedna se
0 daleko méné stresujici zdkrok ve srovndni s pieruSenim gravidity po amniocentéze
V pozdégjSich stadiich t€hotenstvi.

Odbér plodové vody se provadi nejcastéji mezi 16. az 18. tydnem gravidity. Celkova doba
vysetieni od odbéru do vydani vysledku je 9 az 16 dni.

V indikovanych ptipadech se provadi soucasné s cytogenetickym vysetfenim karyotypu plodu
i urychlené vySetfeni chromozomu 13, 18, 21, X a Y molekularné genetickou metodou QF
PCR; v téchto pripadech ziskame vysledek do 24 hodin.
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Plodova voda je vzhledu natedéné moci. V nékterych ptipadech muze byt plodova voda
zbarvena krvi; pokud je krev Cerstva, jedna se o nasledek krvaceni do délozni dutiny
v pribé¢hu vykonu. Pokud pacientka krvacela béhem gravidity, plodova voda muze byt
nahnédla nebo tmavé Cervend. Pokud je indikovano vysetfeni metodou QF PCR, je vzdy
nutné odebrat stér z bukélni sliznice matky, abychom byli schopni vyloucit kontaminaci
matetskou krvi.

Indikace k vySetieni:
— pozitivni screening I. nebo II. trimestru
— vek matky nad 35 let
— patologicky ultrazvukovy nalez
— chromozomové prestavby u jednoho z rodict
— aneuploidie nebo mozaika pohlavnich chromozomil u jednoho z rodici
— opakované spontanni potraty
— ptedchozi narozeni plodu s vrozenou vyvojovou vadou nebo s chromozomovymi
abnormalitami
— narozeni mrtvého plodu nebo umrti novorozence v pfedchozim t¢hotenstvi

10.1.3. VySetieni karyotypu z tkani abortu

Dutivodem vysetfeni je urCeni karyotypu potraceného plodu.

10.2. Molekularné genetické vySeti‘eni

10.2.1. Urychlené vySetieni chromozomu 13, 18, 21, X a Y metodou QF PCR z bunék
plodové vody a z tkani choria

Molekularn¢ genetické vySetfeni nejcastéjSich aneuploidii z bun€k plodové vody a tkani
choria se provadi na zaklad¢ indikace klinického genetika. VySetfeni pravé této kombinace
chromozom 13, 18, 21, X a Y se provadi proto, Ze aneuploidie téchto chromozomi nejcastéji
zpisobuji narozeni postizeného ditéte.

VySetieni metodou QF PCR sestava z izolace DNA z bunék plodu obsazenych v plodové
vodé nebo biopsii choria, z amplifikace vybranych polymorfnich STS markerd na
chromozomech 13, 18, 21, X a Y pomoci fluorescencné zna¢enych primertt metodou QF PCR
a z detekce vzniklych amplifikovanych DNA fragmentii na genetickém analyzatoru. Soucasné
se vzorkem plodové vody nebo choria se zpracovava a vysetiuje i vzorek stéru z bukélni
sliznice matky, aby bylo moZno vyloucit ptfipadnou kontaminaci matetskou krvi. Vysetfeni se
provadi vzdy pfednostné a vysledek vysetfeni je znam do 24 hodin po odbéru.

Indikace k vysetieni:
— pozitivni screening 1. nebo II. trimestru
— patologicky ultrazvukovy nalez
— kombinace vice rizikovych faktori
— Casovy faktor
— psychologicky faktor
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K vySetfeni pouzivame kit Devyser Complete, pro dovySetieni nékterych chromozomu kit
Devyser Resolution (Devyser, SWE). Pro potvrzeni ¢i ov€feni nedostateéné informativnich
vysledkd pouzivame alternativné kit Aneufast (Genomed AG, CH).

10.2.2. Molekularné genetické vySetieni mutaci v CFTR genu

Vysetieni 50 nejcastéjSich mutaci vyskytujicich se ve stiedoevropské populaci provadime
pomoci kitu Elucigene CF EU2 (Gen-Probe Life Sciences Ltd., UK). Tento kit zachyti vice
nez 92 % mutaci v CFTR genu v Ceské populaci. Principem metody je alelové specificka
multiplex PCR s fluorescencné znaCenymi primery a fragmentacni analyza na genetickém
analyzatoru.

Jako alternativni vySetfovaci kit pouzivame OLA kit firmy Abbott, ktery je schopen zachytit
33 nejcastéjSich mutaci vyskytujicich se ve stfedoevropské populaci. Detekce fluorescenéné
znacenych fragmentli probihd na genetickém analyzétoru; tzv. slovanskd mutace CFTRdel2.3
je vysetfovana zvlast metodou PCR s naslednou detekci na agar6zovém gelu. VysSetfeni
zachyti 91,7 % vSech mutaci CFTR genu v ¢eské populaci.

Oba kity jsou schopny detekovat alely bez mutace a alely s mutaci, takze zachytime jak
nepostizené heterozygotni ptenaSece, tak postizené homozygoty.

Indikace k vySetreni:
— u dospélych muzt s poruchou plodnosti
— u partnera nosi¢e mutace pred planovanym téhotenstvim nebo v jeho pribéhu
— prenatalni diagnostika, pokud jsou oba partnefi heterozygoti pro mutace v CFTR genu

— prenatalni diagnostika u plodii s ultrazvukovym nalezem vykazujicim riziko cystické
fibrozy (napft. stievni hyperechogenita)

— potencionalni darci gamet a embryi

Diagnéza: N46, E84.9

10.2.3. Molekularné genetické vysSeti‘eni mikrodeleci na chromozomu Y

Na dlouhém raménku chromozomu Y se nachéazeji tzv. AZFa, AZFb a AZFc oblasti
s vyskytem genii dilezitych pro spravnou spermatogenezi. U nékterych skupin muza
s poruchou plodnosti, pfedev§im u azoospermiki a té€zkych oligozoospermikli, byly
detekovany submikroskopické delece (mikrodelece) v téchto AZF oblastech. VySetieni je
provadéno kitem Devyser AZF (Devyser, SWE), ktery obsahuje po tiech STS markerech
v kazdé AZF oblasti. Amplifikované fluorescencné znacené DNA fragmenty jsou detekovany
na genetickém analyzatoru.

Indikace k vySetieni:
— porucha plodnosti u muzi s t€zkou oligozoospermii nebo azoospermii

10.2.4. Molekularné genetické vysSetieni trombofilnich mutaci

V nasi laboratofi vySetiujeme dvé mutace v genech pro koagula¢ni faktory:
— Leidenska mutace v genu pro koagulaéni faktor V
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— Mutace G20210A v genu pro protrombin (gen pro koagula¢ni faktor II)

VySetteni provadime metodou real-time PCR kity QFaktorll a QFaktorV (oba IAB, CZ).
Timto vySetfenim jsme schopni odli$it heterozygotni i homozygotni pacienty.

Indikace k vySetieni:
— pacienti s pozitivni rodinnou anamnézou Zilnich tromboz
— pacientky s opakovanymi potraty
— pacientky pied planovanou hormonalni stimulaci

Diagno6za: D68.9

10.2.5. Pfimy diikaz DNA viru HBV a RNA viru HCV metodou real-time PCR

Toto vysetfeni se provadi ze séra jako ,.konfirmacni v ptipadech, kdy sérologické vySetieni
dérci gamet provedené v biochemické laboratofi neni negativni. ,,Konfirmacni* vySetieni
metodou real-time PCR lze provést vrezimu STATIM do 24 hodin od pfijmu vzorku
v piipad¢, ze pacientka je ve fazi stimulace oocyti a vysledek vySetieni je nutno vydat
nejpozdéji v den punkce oocytit (OPU), aby byl znam vysledek vySetteni jesté pred zahdjenim
kryokonzervace bun¢k nebo embryi a aby bylo mozno pfizplisobit rezim kryokonzervace
Vv pfipad¢ pozitivniho vysledku. V piipadé

ne-negativniho sérologického vysledku vstupniho vysetfeni pacientli (v dob¢ pred hormonalni
stimulaci partnerky) je vySetfeni provedeno do 14 dnli od pfijmu vzorku do laboratote.
Vysetieni RNA viru HCV se provadi kitem artus® HCV RG RT-PCR Kit (Qiagen), vy3etieni
DNA viru HBV se provadi kitem artus® HBV RG RT-PCR Kit (Qiagen).

Indikace k vysetfeni:
— darci gamet nebo embryi s planovanou kryokonzervaci s ne-negativnim vysledkem
sérologického vySetieni
— pacienti pied zahajenim 1é¢by s ne-negativnim vysledkem vstupniho sérologického
vySetfeni
Omezeni metody: neni vhodna heparinizovand krev, vysledek nemusi byt v takovém piipade
pln€ informativni. V pfipad€, Ze je pacient heparinizovan, je nutno upozornit na tuto
skutecnost v zadance.

10.2.6. Pfimy priikaz RNA viru SARS-CoV-2 metodou real-time PCR

VysSetfeni je provadéno na zakladé¢ indikace od lékafe nebo hygienické sluzby nebo
samoplatctim. Vzorek musi byt vzdy sparovan se zadankou vygenerovanou v systému MZCR
(v papirové nebo elektronické forme). Pro evidenci vzorkili, generovani vysledka a posilani
zprav pacientiim a exportt do ISIN je vyuzivan software CovIT.

Pro odbér nasofaryngealnich vzorkll za Gcelem vySetieni piitomnosti viru SARS-CoV-2 se
pouziva odbérové a transportni médium viRNAtrap (GeneSpector). Odbér vzorku je provadén
proskolenym personalem na odbérovém misté. ViRNAtrap je odbérové a transportni médium,
které vzorek okamzité dezinfikuje a stabilizuje RNA pfi pokojové teploté po dobu né€kolika
dni. Vzorky jsou pfi pokojové teploté (20-25 °C) stabilni az 5 dni, pfi teploté 4 °C az 7 dni,
pfi teploté -20 °C az 6 mésici.
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Pro odbér vzorku slin se pouziva systém Resaliva (Sarstedt). Stabilita vzorku je shodnd se
stabilitou nasofaryngealnich stéra.

Vysetieni pfitomnosti RNA viru SARS-CoV-2 lIze provadét z nasofaryngealniho stéru, slin
nebo slizni¢nich stért podle instrukcei vyrobce kitu.

V piipad¢ zachycené pozitivity se pozitivni vzorky dovySetfuji na pfitomnost specifickych
mutaci (diskriminaéni PCR) podle aktualni epidemiologické situace a podle doporuéeni SZU.

Genetickd laboratof PRONATAL je drzitelem povoleni k laboratornimu vySetfovani
piitomnosti SARS-CoV-2 vydaného SZU ze dne 10.9.2020.

Indikace Kk vySetieni: Indikace k vysetieni se ¥idi aktualnimi instrukcemi MZCR a SZU.
Laboratof je napojena na narodni systémy hlaseni vysetfenych vzorkii (E-Zadanky, UZIS-
ISIN) a spolupracuje se SZU (NRL pro chiipku).

10.2.7. Pfimy diikaz DNA nékterych patogenu se vztahem k neplodnosti z cervikalnich
nebo uretralnich stéri, moce a ejakulatu metodou real-time PCR

Vysetfeni na piitomnost DNA nékterych patogent se vztahem k neplodnosti (Mycoplasma
hominis, Ureaplasma sp., Chlamydia trachomatis) se provadi metodou real-time PCR kity
RG detect (IAB, CZ). Vysetteni indikuje gynekolog (u zen) nebo urolog (u muzi).

Indikace k vySetfeni:
— soucast vstupniho vySetfeni pied zahajenim 1écby neplodnosti
— darci spermii (vySetieni Chlamydia trachomatis z moc¢e nebo ejakulatu)

10.2.8. Vysetieni delece exonu 7 a 8 v genu SMN1 metodou MLPA

Podle doporuceni Spole¢nosti 1ékatské genetiky a genomiky (SLG) z prosince roku 2014 se
u darcii gamet doporucuje rozsifit spektrum genetickych vysetfeni o vySetieni delece exonu 7
a 8 vgenu SMN1. Cilem je eliminovat riziko narozeni ditéte se spinalni muskuldrni atrofii
(SMA) u pard s darovanymi gametami.

Pouzity vySettovaci kit: SALSA MLPA probemix P060 SMA (MRC Holland).

Kit SALSA MLPA P060 SMA obsahuje nékolik specifickych sond, které se vazou na
vybrana mista v SMN1 a SMN2 genu. Smés sond pouzitd v tomto kitu je urena pro detekci
deleci nebo duplikaci v SMN1 a SMN2 genech; neni ur€ena pro detekci jinych mutaci, jako
jsou malé bodové mutace.

Pozn.: v nov¢jsich databazich miize byt pouzito nové Cislovani exonti v genu SMN1/2. Exon 7
se noveé nazyva exon 8 a exon 8 se nové nazyva exon 9. Pouzivany kit 1 nase laboratorni
zpravy pouzivaji ptivodni oznaceni exon 7 a exon 8.

Indikace k vySetieni:

— Dérci spermii a darkyné vajicek po indikaci klinickym genetikem.

— Testovani rodinnych pfisluSniki v ramci pfipravy metody pro PGT-M monogenni
choroby.

Omezeni metody: neni vhodné heparinizovana krev, vysledek nemusi byt v takovém piipadé

pln¢ informativni. V piipad€, ze je pacient heparinizovan, je nutno upozornit na tuto

skutec¢nost v zadance.
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10.2.9. VySetieni mutace 35delG v genu GJB2 pro connexin 26

Spole¢nost 1ékaiské genetiky a genomiky CLS JEP doporuéila 18.5.2018 v Doporuéeném
postupu Genetické laboratorni vySetieni v reprodukéni genetice rozsitit spektrum genetickych
vysetfeni u darcti gamet, aby se eliminovalo riziko narozeni postizené¢ho ditéte u part
s darovanymi gametami. Mutace 35delG je zodpovédna za 60-80 % autosomalné recesivnich
nesyndromickych ztrat sluchu.

Tézké, vrozené poruchy sluchu se vyskytuji s prevalenci cca 1/1000 novorozenci, pfi¢emz
vnejméné 50 % je pricina genetickd. VétSina (75 %) vrozenych nesyndromickych
(izolovanych) forem poruchu/ztrat sluchu se dédi autozomalné recesivné.

Mutace malého genu GJB2 na chromozomu 13, ktery koduje protein connexin 26 (Cx26),
jsou nejcastéjsi pricinou autozomalné recesivné dédicné kongenitalni hluchoty.

Connexin 26 tvoii soucast transmembranovych kandalkii hrajicich roli pfi vyméné
draslikovych iontl mezi bunikami vnitiniho ucha. V genu GJB2 byla publikovéana fada mutaci,
vySetfeni zahrnuje testovani nejcastéjs$i mutace typické pro kavkazskou populaci — 35delG
(p.Glyl12Valfs) GJB2 genu, ktera vede k posunu éteciho ramce a predCasnému ukonceni
syntézy proteinu. V Ceské populaci byla zjiSténa frekvence pienaSect 1/49. Rodice jsou
typicky zdravi pienaseci (heterozygoti), pro potomstvo je nasledné 25% riziko postizeni obou
alel a vzniku poruchy sluchu. Familidrni vyskyt sledujeme ¢asto v manZzelstvich neslySicich
osob nebo u piibuzenskych vztahti. U slysicich pfenaseci je vhodné vySetieni jejich partnert,
protoze frekvence heterozygotti v bézné slysici populaci je pomérné vysoka (kolem 3 %).

Indikace k vySetreni:
— zjisténi priciny vrozené prelingvalni ztraty sluchu
— vySetieni slySicich ptibuznych v rodinach, kde byla jiz mutace GJB2 zjisténa
— vySetieni darcii gamet
— vySetieni partnera pienase¢e mutace GJB2 pted planovanym téhotenstvim
— oveéfeni pfitomnosti mutace u partnerd v pribuzenském svazku

10.2.10. VySetieni vybranych geni metodou NGS a MLPA

Dé&di¢nd nadorovd onemocnéni tvofi malou, ale klinicky vyznamnou cast onkologickych
onemocnéni. Mutacni analyza vybranych onkogeni se provadi u pacientli s diagnostikovanym
nadorovym onemocnénim a jejich rodinnych ptislusnikli podle indikace klinického genetika
na zékladé doporu¢eni SLG CLS JEP. Muta¢ni analyza/screening téchto genti umoZituje
potvrzeni genetického pozadi vzniku nadorového onemocnéni u postizenych jedinci
anasledné prediktivni testovani jejich biologickych pifibuznych. Asymptomaticti nosici
mutace jsou zafazeni do dispenzarizacniho programu, ktery slouzi k v€asnému zéachytu
mozného nddorového onemocnéni.

Mezi dédi¢na nadorova onemocnéni patii piedev§im hereditarni syndrom nadoru prsu
a/nebo ovarii (HBOC) je autozomaln¢ dominantni syndrom s netiplnou penetranci. Pfic¢inou
je kauzalni (patogenni) mutace v tumor supresorovych genech BRCA1l, BRCA2 nebo jinych
genech asociovanych s HBOC. Kumulativni riziko pro vznik nadoru prsu u nosi¢ek zarodecné
mutace v genech BRCA1 a BRCA2 je odhadovano zhruba na 85 % do véku 70 let. Celozivotni
riziko onemocnéni nadorem vajecnikd se u nosi¢ek mutace v genu BRCA1 odhaduje na cca
40-60 % a u nosicek mutace v genu BRCA2 dosahuje toto riziko cca 27 %.

Nase laboratoi pouziva pro muta¢ni analyzu genti asociovanych s nadorovym onemocnénim
panel CZECANCA aktudlni verze, ktery je zaméfen na analyzu 226 gend vybranych pro
pouziti v ¢eské populaci.
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Geny obsazené v panelu CZECANCA verze 1.2: AIP, ALK, APC, APEX1, ATM, ATMIN,
ATR, ATRIP, AURKA, AXIN1, BABAM1, BAP1, BARD1, BLM, BMPR1A, BRAP, BRCA1,
BRCA2, BRCC3, BRE, BRIP1, BUB1B, C110RF30, C190RF40, CASP8, CCND1, CDC73,
CDH1, CDK4, CDKN1B, CDKN1C, CDKN2A, CEBPA, CEP57, CLSPN, CSNKI1D,
CSNK1E, CWF19L2, CYLD, DCLRE1C, DDB2, DHFR, DICER1, DMC1, DNAJC21, DPYD,
EGFR, EPCAM, EPHX1, ERCC1, ERCC2, ERCC3, ERCC4, ERCC5, ERCCS6, ESR1, ESR2,
EXO1, EXT1, EXT2, EYA2, EZH2, FAM175A, FAM175B, FAN1, FANCA, FANCB, FANCC,
FANCD2, FANCE, FANCF, FANCG, FANCI, FANCL, FANCM, FBXW7, FH, FLCN,
GADD45A, GATA2, GPC3, GRB7, HELQ, HNF1A, HOXB13, HRAS, HUS1, CHEKI,
CHEK2, KAT5, KCNJ5, KIT, LIG1, LIG3, LIG4, LMO1, LRIG1, MAX, MCPH1, MDC1,
MDM2, MDM4, MEN1, MET, MGMT, MLH1, MLH3, MMP8, MPL, MRE11A, MSH?2,
MSH3, MSH5, MSH6, MSR1, MUS81, MUTYH, NAT1, NBN, NCAM1, NELFB, NF1, NF2,
NFKBIZ, NHEJ1, NSD1, OGG1, PALB2, PARP1, PCNA, PHB, PHOX2B, PIK3CG,
PLA2G2A, PMS1, PMS2, POLB, POLD1, POLE, PPM1D, PREX2, PRF1, PRKARIA,
PRKDC, PTCH1, PTEN, PTTG2, RAD1, RAD17, RAD18, RAD23B, RAD50, RADS5I],
RAD51B, RAD51C, RAD51D, RAD51AP1, RAD52, RAD54B, RAD54L, RAD9YA, RBI1,
RBBP8, RECQL, RECQL4, RECQL5, RET, RFC1l, RFC2, RFC4, RHBDF2, RNF146,
RNF168, RNF8, RPA1, RUNX1, SDHAF2, SDHB, SETBP1, SETX, SHPRH, SLX4, SMAD4,
SMARCA4, SMARCB1, SMARCE1, STK11, SUFU, TCL1A, TELO2, TERF2, TERT, TLR2,
TLR4, TMEM127, TOPBP1, TP53, TP53BP1, TSC1, TSC2, TSHR, UBE2A, UBE2B, UBE2I,
UBE2V2, UBE4B, UIMC1, VHL, WRN, WT1, XPA, XPC, XRCC1, XRCC2, XRCC3, XRCC4,
XRCC5, XRCC6, ZNF350, ZNF365

Geny asociované s nadory prsu a ovarii: BRCA1, BRCA2, CHEK2, TP53, PALB2, ATM,
RAD51C, RAD51D, BRIP1, NBN, CDH1, PTEN, STK11, BAP1, BARD1, BLM, FANCC,
FANCM, MLH1, MSH2, RECQL, RECQL4, SLX4

Geny asociované s HNPCC: MLH1, MSH2, MSH6, EPCAM, MUTYH

Geny asociované s FAP: APC, MUTYH, POLE, POLD1

DalSi geny asociované s nadorovymi onemocnénimi:* BMPR1A, CDK4, CDKNZ2A,
ERCC2, ERCC3, FH, FLCN, KIT, MEN1, MET, MLH3, RB1, NF1, NF2, PRKAR1A, PTCH1,
RET, SDHB, SMAD4, SMARCB1, SUFU, TSC1, TSC2, VHL, WRN, WT1

Mutaéni analyzy genti, provadéné standardnimi metodami (piimé sekvenovani a dalsi) jsou
technicky Casov€ i finanéné velmi naro¢né. Sekvenovani nové generace (,,next-generation
sequencing”, NGS) je revolu¢ni technologie, kterd poskytuje levné, spravné a piesné
informace o genomické sekvenci. Umoznuje paralelni sekvenovani multiplext riznych DNA
fragmentli. Kombinace metody multiplex PCR (amplifikace specifickych cilovych sekvenci)
S naslednym resekvenovanim za vyuziti platformy firmy Illumina umoznuje sekvenovat
a charakterizovat Siroké spektrum geni nebo oblasti gentl, zodpovédnych nebo podilejicich se
na genetickych onemocnénich, a to u mnoha pacienti soucasné. Tento metodicky postup
umoziiuje vysoce vykonné a finanéné efektivni sekvenovani a pfinasi ve vyrazné krats$i dobé
spravné a presné vysledky o velmi vysoké vypovidaci hodnoté.

Systém Illumina MiSeq kombinuje technologii Sequencing by synthesis (SBS), ktera
umoziuje generovani klustert, sekvenovani a analyzu dat na jediném pfistroji.

Metoda MLPA je pouzivana pro detekci velkych intragenovych piestaveb, které jsou nyni
metodou NGS obtizné zachytitelné.

Kazdy ndlez varianty s patogennim klinickym vyznamem je ovéfovan jinou metodou
(Sangerovym sekvenovanim, MLPA, pfipadné¢ opakovanym vySetienim metodou NGS)
a vysledek musi byt potvrzen vySetienim vzorku z opakovaného odbéru periferni krve.
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Indikace k vySetieni:
— Onkologicti pacienti s diagnostikovanym nadorovym onemocnénim a jejich rodinni
prislusnici
Vysetteni se provadi z plné nesrazlivé krve (KsEDTA).

10.2.11. Prekoncepcni test genetické kompatibility paru panelem Compa-test

Test genetické kompatibility (kompatibilita z angl. compatible, soulad, slucitelnost) je
genetické vysetfeni DNA z krve, které odhali, zda konkrétnimu péru hrozi riziko genetického
onemocnéni jejich ditéte. Jestlize se v paru sejdou dva prenaseci s mutaci ve stejném genu,
podle pravidel dédi¢nosti maji 25% riziko narozeni nemocného ditéte, pokud mu kazdy
Z rodi¢i ndhodné pfedd svou mutovanou alelu genu. Pokud vSak budouci rodi¢e o svém
prenaSecstvi védi, mohou riziko genetického onemocnéni svych déti eliminovat nebo velmi
vyrazng sniZzit.

Test genetické kompatibility vySetfuje geny zplsobujici nejéastéjsi recesivni genetické
choroby, nékteré choroby vazané na pohlavni chromozom X, nékteré mutace v genech
souvisejicich s neplodnosti a také mutace v genech ovliviiyjicich reakci Zeny na 1écbu
neplodnosti.

Seznam vySetiovanych nemoci a genii panelem Compa-test verze 3:

X-vazana adrenoleukodystrofie (ABCD1), Deficit acyl-CoA dehydrogenaz mastnych kyselin s
kratkym, stfednim, dlouhym a velmi dlouhym fetézcem (ACADS, ACADM, HADHA,
ACADVL), Usheriv syndrom (ADGRV1, MYO7A, PCDH15, USH1C, USH2A, CDH23,
CLRN1), Coriho choroba (AGL), Hypofosfatazie (ALPL), ANXA5 M2 haplotyp, Syndrom
necitlivosti na androgeny (AR), Metachromaticka leukodystrofie (ARSA), Argininosukcinat-
lyazovy deficit (ASL), Canavanova choroba (ASPA), Citrulinémie typ I (ASS1), Ataxia-
Telangiectasia (ATM), Wilsonova choroba (ATP7B), Mikrodelece v AZF oblasti chromozomu
Y (AZFdel), Bloomlv syndrom (BLM), Deficit biotinidazy (BTD), Homocystinurie klasicka
(CBS), Cysticka fibroza (CFTR), Vrozeny myasthenicky syndrom (CHRNE), Alportiv
syndrom  (COL4A5), Cystinosis (CTNS), Deficit 21-hydroxylazy (CYP21A2),
Cerebrotendinézni xanthomatéza (CYP27Al), Smith-Lemli-Opitz syndrom (DHCR?7),
Duchennova svalové dystrofie (DMD), Trombofilni mutace ¢.*97G>A (20210G>A) v genu
pro faktor Il - protrombin (F2), Trombofilni mutace ¢.1601GJA (p.Arg534Gln) (mutace
Leiden) v genu pro faktor V (F5), Hemofilie A (F8), Hemofilie B (F9), Tyrosinemie (FAH),
Polymorfismus p.Ser680Asn v genu pro receptor FSH (FSHR), Hepatorenalni glykonenosa
typlA von Gierke (G6PC), Galaktosemie (GALT), Gaucherova choroba (GBA), Glutarova
acidemie, typ 1 (GCDH), X-vazana forma CMT-CMT1X (GJB1), Nesyndromicka ztrata
sluchu (GJB2), Fabryho choroba (GLA), GM1-gangliosidosa (GLB1), Mucolipidosa II-1ll
(GNPTAB), Beta-thalasémie (HBB), Hemoglobinopatie E (HBB), Srpkovita anemie (HBB),
Tay-Sachsova choroba (HEXA), Hemochromatéza (HFE), Mukopolysacharidéza typu I
(IDUA), X-vazana zavazna kombinovana porucha imunity (IL2RG), 3-Methylcrotonyl-
CoAkarboxylazovy deficit (MCCC1, MCCC2), Stiedomoiska horecka (MEFV), Myotubularni
myopathie, X-vazana (MTML1), Nijmegen Breakage Syndrome (NBN), Niemann-Pickova
choroba (NPC1, NPC2, SMPD1), Deficit ornitin transkarbamylazy X-vazany (OTC),
Phenylketonurie (PAH), Zellweger Syndrom Spectrum (PEX1, PEX2, PEX6, PEX10, PEX12,
PEX13, PEX14, PEX16), Chondrodysplasia punctata (PEX7), Vrozena porucha glykosylace
(PMM2-CDG), Alpha-1 antitrypsinovy deficit (SERPINAL), Mukopolysacharidoza typ IIIA


https://cs.wikipedia.org/wiki/Angli%C4%8Dtina
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(SGSH), Pendred syndrom (SLC26A4), Spinalni muskularni atrofie (SMN1), Lamelarni
ichtyosa (TGM1), Neuronalni ceroidni-lipofuscindza (TPP1)

Vysetfeni indikuje klinicky genetik, ktery pacientim sdéli i vysledek testu a v ptipadé
reprodukcniho rizika probere s parem moznosti, jak riziku predejit. Vysledek testu je platny
pro konkrétni par; v ptipad¢ planovani rodicovstvi v budoucnu s jinym partnerem/partnerkou
je vhodné vysetfit nového partnera/partnerku.

Vysetteni se provadi z plné nesrazlivé krve (KsEDTA).

10.3. Preimplantacni genetické testovani (PGT)

10.3.1. Preimplantacni genetické testovani aneuploidii (PGT-A)

PGT-A provadime metodou NGS (Next Generation Sequencing). PGT-A metodou NGS se
pouziva pro testovani aneuploidii vSech 24 chromozomi a pro diagnostiku nebalancovanych
strukturnich chromozomovych aberaci (s minimalnim rozsahem 2Mb). Vysetieni se provadi
na bunkach trofektodermu odebranych zembrya ve stadiu blastocysty, tedy 5. den od
oplodnéni. Builky jsou odebrany embryologem do zkumavek se sterilnim PBS, zamraZeny
apii -20 °C jsou odeslany do genetické laboratofe spolu s tadné¢ vyplnénym 10.417
Protokolem o biopsii bunék pro PGT-A a PGT-SR metodou NGS a pro PGT-M. Zkumavky,
potfebnd média a roztoky a mrazici stojanky jsou do embryologickych laboratoii dodavany
z genetické laboratofe. Embrya po biopsii jsou vitrifikovana, vzorky trofektodermu jsou
vySetteny metodou NGS a pfenos embryi doporucenych k transferu je naplanovan do
n¢kterého z dalSich ptirozenych cykld Zeny.

V piipadech, kdy je z medicinskych diivodii indikovana volba pohlavi, napf. u chorob
vazanych na pohlavi s problematickou diagnostikou mutace, nebo v piipadech, kdy u partnera
byla diagnostikovana mikrodelece na chromozomu Y, jsou k transferu doporuc¢ena embrya
S poZzadovanym gonozomovym komplementem.

Zpravy zpreimplantacniho vySetfeni embryi jsou vzdy v pisemné formé& doruceny
bezprostiedné po dokonceni vysetieni do odesilajiciho IVF centra.

Indikace k PGT-A:
— opakované selhani implantace
— opakované spontanni aborty
— vek matky
— postizeny plod nebo narozeni postizeného ditéte v ptedchozi gravidite
— spermie ziskané metodou TESE
— gonozomova mozaika u jednoho z partnerd

10.3.2. Preimplantacni genetické testovani chromozomovych aberaci (translokaci
a jinych strukturnich chromozomovych aberaci) (PGT-SR)

U nosict balancovanych chromozomovych aberaci je riziko vzniku nebalancovanych gamet,
coz muZe vést k opakovanym té€hotenskym ztratam nebo i k narozeni postiZeného ditéte.
Preimplantacni testovani strukturnich chromozomovych aberaci v embryich se provadi
metodou NGS v bunikach trofektodermu (citlivost pouzivaného kitu VeriSeq je 2Mb).
K transferu jsou poté doporucena pouze balancovana embrya. Pouzivand metoda umi rozlisit
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balancované embryo od nebalancovan¢ho, avSak neumoziiuje rozlisit embrya s normalnim
karyotypem od embryi s karyotypem s balancovanou chromozomovou aberaci.

Indikace k PGT-SR:
— Dbalancovanéa chromozomova aberace u jednoho z rodi¢t

10.3.3. Preimplanta¢ni genetické testovani monogennich chorob (PGT-M)

V indikovanych piipadech vyskytu autozomalné¢ dominantniho, autozomalné recesivniho
nebo

X-vazaného onemocnéni v roding je mozno provést molekularné genetické vysetieni na DNA
Z jedné nebo né¢kolika bun¢k embrya metodou PCR. VySetfeni se provadi na blastomerach
nebo bunkach trofektodermu, proto je vzdy nutné mimotélni oplodnéni v IVF centru. Princip
vySetfeni je individudlni, zalezi na typu choroby, zda je ¢i neni zndma kauzalni mutace;
v piipadé nepiimé diagnostiky a pouziti polymorfnich STS markert zéalezi na stupni
informativnosti (genetickém polymorfismu) rodinnych pfislusnikd. Vzdy je nutnd konzultace
S klinickym genetikem a vlastnimu vySetfeni musi pfedchdzet optimalizace metody na tseku
molekularni genetiky.

V indikovanych ptipadech PGT-M a PGT-SR je vySetieni trofektodermu provedeno metodou
karyomapping ve smluvni laboratofi. Odbér bunck trofektodermu je provadén do specidlniho
média, které doda smluvni laboratot spolu se soupravou pro odbér a transport vzorkt. Cykly
na vySetieni metodou karyomapping museji byt planovany s dostatecnym ptredstihem, aby
bylo mozné zajistit vSechny potiebné dokumenty a média. Pfi vySetfeni metodou
karyomapping jsou nezbytné referenéni DNA partneri a vybranych ptibuznych podle
indikace, kazdy pfipad je nutné feSit individualng. Odeslani vzorkll trofektodermu,
referencnich DNA, dokumentace (vyplnénych informovanych souhlast s molekularné
genetickym  vySetfenim, informovaného souhlasu s vySetfenim embryi —metodou
karyomapping, zadanky, protokolu o biopsii a piipadnych dalsich dokument) podle
konkrétniho vySetteni zajiStuje koordinatorka PGT cyklt.

Koordinatorka PGT cykli ma na starost veskerou komunikaci tykajici se PGT cykld, zejména
vSak PGT-M cykll, mezi genetickou laboratofi, klinickymi genetiky, embryologickymi
laboratofemi, gynekology, asistentkami a dal§imi zuCastnénymi stranami. Koordinatorka PGT
cykli je pracovnici genetické laboratote.

Indikace k PGT-M:
— monogenni onemocnéni v rodiné
— pfenaSecCstvi autozomalné recesivni choroby u obou partnerti
— de novo vzniklé monogenni onemocnéni u jednoho z partneri planujicich rodi¢ovstvi

11. Manual pro odbéry primarnich vzorki

V této kapitole jsou popsany spravné zpusoby odbéru a identifikace primarnich vzorki
biologického materialu, vcetné uvedeni minimalniho mnoZstvi potiebného pro jednotliva
vySetieni. Obsazené informace jsou dulezité nejen pro pracovniky laboratofe, ale zejména pro
odesilajici lékate a personal zodpovédny za odbéry a oznaceni primarnich vzorki, za
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manipulaci se vzorky v dobé od odbéru do transportu, za dodrzeni spravnych podminek
transportu a predani vzorka a zddanek do Genetické laboratofe. Spravny zpiisob odbéru
primarnich vzorkl a spravna manipulace s nimi do doby pfevzeti v Genetické laboratofi jsou
nezbytné pro spravny vysledek vySetieni. Pracovnici provadéjici odbér primarnich vzorki
potvrzuji svym podpisem na zadance, ze odbér primarniho vzorku byl proveden podle pokynt
uvedenych v tomto manualu.

Kazdy primarni vzorek (nddobka s biologickym materidlem) musi byt jednoznaéné
identifikovan a do laboratofe musi byt doddn s nalepenym identifikacnim Stitkem
a s vyplnénou zaddankou o vysetieni.

11.1. Identifikace primarniho vzorku

Vzorky biologického materialu bez radné identifikace se v laboratori nesmi vyskytovat.
Kazdy vzorek biologického materidlu musi byt oznac¢en nalepenym identifikacnim Stitkem, na
kterém jsou uvedeny takové udaje, aby byla zajiSténa jednoznac¢nad identifikace
a nezaménitelnost vzorku.
Pracovnik provadéjici odbér vzorku nalepi na odbérovou nadobu identifikacni Stitek
S témito udaji:

— jméno a piijmeni pacienta

— Cislo pojisténce (rodné c¢islo), datum narozeni nebo identifikacni ¢islo pacienta

vygenerované v IVF centru (u nepojisténych cizinct — samoplatcii)

Za jednoznacné oznaceni vzorku odpovida pracovnik provadéjici odbér biologického
materialu.

11.2. Zadanka pro laboratorni vySetieni

Pracovnik provadéjici odbér primarniho vzorku zapisuje na Zadanku:

— jméno a pfijmeni pacienta

— (Cislo pojiSténce (rodné cislo), datum narozeni nebo identifikacni cislo pacienta
vygenerované v IVF centru (u nepojisténych cizincti — samoplatcti)

— pokud neni moZzné ze jména a rodného Cisla identifikovat pohlavi pacienta, je nutno
napsat na zadanku, jedna-li se o muze ¢i zenu

— kod zdravotni pojisStovny pacienta

— klinickou diagndézu pacienta

— titul, jméno a piijmeni, odbornost a identifika¢ni Cislo 1ékate pozadujiciho vysetieni
(ICP) nebo jednoznaénou identifikaci pracovnika se zdkonnym opravnénim pozadovat
laboratorni vySetfeni nebo pouzivat zdravotni informace; vzdy je nutné razitko a
podpis 1ékare, spolu s mistem pro zaslani zpravy a kontaktnimi udaji

— datum odbéru primarniho vzorku

— pozadovana laboratorni vySetfeni

— typ primarniho vzorku

— identifikace osoby provadéjici odbér primarniho vzorku

Za spravnost vyplnéni Zadanky zodpovida sestra, poptipad¢ jiny pracovnik povéieny Iékarem
indikujicim vysSetfeni. Lékat svym podpisem potvrzuje spravnost tidaji na Zadance. Veskeré
udaje musi byt vyplnény citeln¢.

Udaje psané rukou musi byt vzdy &itelné a pozadavky jednoznaéné formulovang.
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Pokud Ziadanka chybi, neni moZné jednoznacné identifikovat biologicky material, nebo
jsou zakladni udaje necitelné, je laboratori opravnéna vySetieni odmitnout.

11.3. Informovany souhlas

Informovany souhlas vySetifované osoby s genetickym laboratornim vysetfenim je soucasti
I¢ékarské dokumentace pacienta a je uloZen v karté pacienta. Vzhledem k tomu, ze Geneticka
laboratof PRONATAL zajiStuje vySetfeni pro pracovisté skupiny PRONATAL medical group
a veskera lékarska dokumentace pacienti je dohledatelnd v ramci PRONATAL medical
group, neni vyzadovana fyzicka pfitomnost Informovaného souhlasu na pracovisti Genetické
laboratofe. Bez 1ékafské indikace neni mozné provést zadné genetické vysSetfeni. Indikujici
I€kat je zodpovédny za spravné informovani pacienta pted genetickym vySetfenim. Zvlastni
pozadavky pacienta, napf. jeho nesouhlas sulozenim DNA po molekularné¢ genetickém
vySetfeni, uvede indikujici lékaf na zédance; jinak se piedpokladda souhlas pacienta
s uchovanim jeho DNA podle 3-SOP-SP-16 Archivace biologického materialu.

11.4. Pozadavky na urgentni vySetfeni (STATIM)

Vzorky, u kterych je pozadovano ptednostni vySetfeni (STATIM) jsou dodavany do
Genetické laboratofe s zddankou vyplnénou stejné jako u vzorkl zpracovavanych v bézném
rezimu; zadanky jsou navic oznaceny Cervenym slovem ,,STATIM®.

Veskera cytogeneticka vySetfeni bunék plodové vody a biopsie choria jsou STATIMové
povahy, zpracovavaji a vyhodnocuji se pfednostné. Na zadance o vysetieni karyotypu z bunck
plodové vody a choriovych klkii se oznaceni STATIM neuvadi, protoZze pirednostni
zpracovani vzorki je dano povahou vySetfovaného materialu.

V rezimu STATIM jsou dale provadéna , konfirmacni* vySetteni HCV a HBV metodou real-
time PCR u pacienti pied odbérem oocyti (OPU). U kazdého vzorku s pozadavkem
konfirmace RNA viru HCV si piijimajici pracovnik ovéfuje telefonicky v pfislusném IVF
centru, zda se jedna o vzorek STATIM.

V urgentnich ptipadech lze vzorky pacientl s onkologickym onemocnénim vysetfit panelem
CZECANCA v rezimu STATIM. Pokud onkolog poZaduje STATIM vysetieni onkologického
pacienta, telefonicky kontaktuje klinického genetika, ktery se dohodne s genetickou
laboratofi, zda je moZné provést vySetieni do pozadovaného terminu. Pokud nelze
Z logistickych dtvodi stihnout pozadovany termin, zajisti genetickd laboratot vySetfeni v jiné
laboratoti CZECANCA Consortia.

11.5. Pouzivany odbérovy systém

Primarni vzorky biologického materidlu musi byt do laboratofe dodavany ve sterilnich
jednorazovych odberovych nddobkéch nebo zkumavkach.

Odbérové nadoby na periferni krev:
= na cytogenetické vySetieni:
zkumavky Vacuette NH Sodium Heparin se zelenym vickem
= na molekularné geneticka vySetreni:
zkumavky Vacuette KsEDTA s fialovym vickem

Odbérové nadoby na krevni sérum:
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Vysetieni ze séra se provadi pfi ,.konfirmaci® sérologicky HCV nebo HBV ne-negativnich
vzorkll a vzorky séra jsou zasilany z laboratofi AeskulLab. Odbér a zpracovani primarnich
vzorkll pro sérologické vySetieni stejné jako transport ne-negativnich vzorkli do Genetické
laboratoie se fidi prislusSnymi SOP. Biochemicka laboratoi skladuje séra pro dodatecné
analyzy pfi teploté pod -20 °C jeden mésic od piijeti do laboratofe.

Odbérové nadoby na nasofaryngealni stéry:
viRNAtrapTM odbérovy systém (GeneSpector)

Odbérové nadoby na odbér slinnych vzorkii:
Resaliva, dodavatel GeneSpector, vyrobce Sarstedt

Odbérové nadoby na plodovou vodu:
zkumavky BD Vacutainer Z

Odbérové nadoby na biopsii choria:
zkumavky BD Vacutainer NH 170 I.U.

Odbérové nadoby na bukalni stéry:
zkumavka s kartackem nebo nylonové vytérky k PCR vysetieni

Odbérové nadoby na potracenou tkan:
Sterilni zkumavka s malym mnozstvim fyziologického roztoku (1 ml)

Odbérové nadoby na blastomery a buiiky trofektodermu na PGT:

Pro vySetieni bunék trofektodermu (PGT-M a PGT-A metodou NGS): mikrozkumavka se
sterilnim PBS (do IVF laboratofe jsou dodavany pied odbérem bunék z Genetické laboratore)
Médium pro biopsie bun¢k trofektodermu na vySetfeni metodou karyomapping jsou dodavany
smluvni laboratofi na vyZadani.

Odbérové nadoby na stéry z cervixu a uretry:
odbérova souprava DispoLab 8155CDL RAYON

Odbérové nadoby na ejakulat:

Z ejakulatu se v Genetické laboratofi vySetfuje piitomnost DNA Chlamydia trachomatis.
Odbér ejakulatu se provadi v IVF centrech a do Genetické laboratofe jsou zasilany pouze
alikvoty vzorkt odebranych a zpracovanych podle pfislusnych SOP.

11.6. Priprava pacienta pied vySetienim

Pted odbérem biologického materidlu pro vySetfeni provadéna v Genetické laboratofi neni
nutna zadna zvlastni piiprava pacienta.

Pted odbérem nasofaryngealniho vzorku a vzorku slin na vySetieni ptitomnosti RNA viru
SARS-CoV-2 je nutné dodrzet doporuceni vyrobce odbérovych materialii: nevyplachovat tsta
ustni vodou, nekoufit, nejist a nepit 30 minut pied odbérem.
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11.7. Postup pro odbér vzorku
11.7.1. Odbér periferni krve

Odbér periferni krve pro cytogenetické a molekularné genetické vySetieni se provadi podle 1-
PP-Pmg-02 Odbér vzorki (krev, mo¢, potracena tkan, stéry z bukalni sliznice, uretry, cervixu)
a nevyzaduje zadnou specialni ptipravu pacienta.

Krev se odebira z periferni zily v loketni jamce. Paze se volné polozi, dezinfikuje se misto
vpichu — nesmi se pouzit dezinfekce s obsahem jodu, ktera by mohla byt pfic¢inou netspésné
kultivace. Po stabilizovani polohy se provede vpich jehlou s nasazenym nastavcem a pak se
na nastavec nasadi pfislusna zkumavka. Misto vpichu se zakryje ctvereckem z buniCiny,
opatrn¢ se pritlaci a vytahne jehla a ptelepi naplasti. Pacient je pozadan, aby si misto vpichu
tiskl asi jest¢ 5 minut a po 20 minutach si naplast odstranil.

Odbér pro cytogeneticka vySetireni (karyotyp):

Optimélni mnoZzstvi odebrané krve je 4-5 ml, minimalné vSak 2 ml. Ihned po odbéru je nutno
zkumavku promichat opakovanym opatrnym obracenim.

Zkumavka pro cytogeneticka vySetieni: Vacuette se zelenym vickem (NH Sodium
Heparin).

Odbér pro molekularné geneticka vySetieni (mutace v CFTR genu, Y-delece, trombofilni
mutace, delece exonu 7 a 8 v.genu SMN1, mutace 35delG v genu GJB2 pro connexin, pro
vySetieni_mutaci ve vvbranvch genech panelem CZECANCA a pro prekoncepcni test
genetické kompatibility panelem Compa-test:

Optimalni mnoZstvi odebrané krve pro molekuldrné genetickd vysetfeni je 4-5 ml, miniméalné
vSak 400 pl. Thned po odbéru je nutno zkumavku promichat opakovanym opatrnym
obracenim.

Zkumavka pro molekularné genetické vyseti‘eni: Vacuette s fialovym vickem (K3EDTA).

Uchovani vzorki a transport: Zkumavky s periferni krvi je mozno ponechat maximalné po
dobu 4 hodin po odbéru pii laboratorni teploté, pii delsi prodlevé do doby piijmu v laboratofi
je nutno je uchovavat v lednicce pii 2 az 8 °C, chranit je pfed zmrznutim nebo ptehiatim, aby
se zachovaly Zivé buiky. Pfi transportu zkumavek s periferni krvi se postupuje podle 1-PP-
Pmg-03 Transport biologického materidlu. Vzorky se piepravuji v termonadob¢ s chladicimi
vloZzkami a teplomérem, aby bylo mozno kontrolovat teplotu v termoobalu (2 az 8 °C).
Transport vzorkl periferni krve pro cytogenetické vysetteni do Genetické laboratofe je nutno
zajistit nejpozdéji do 24 hodin od odbéru. Transport vzorkd periferni krve pro molekularné
genetické vysetieni do Genetické laboratofe je nutno zajistit do 5 dnt.

Hlavni chyby pri odbérech krve:
Chyby vedouci k hemolyze vzorku:
Hemolyza vadi pti izolaci DNA a nasledné PCR pii molekularné genetickych vySetienich.
Hemolyzu zptisobuje:
— pouziti vlhké odbérové soustavy
— znec€isténi jehly nebo pokozky stopami jesté tekutého dezinfekéniho prostredku
— pouziti ptili§ uzké jehly, kterou se pak krev nasilné nasava
— prudké tfepani krve ve zkumavce (k tomu dochdzi i pfi neSetrném transportu krve
ihned po odbéru)
— pouziti nespravné koncentrace protisrazlivého ¢inidla
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Chyby vedouci ke koagulaci vzorku:
Koagulace zptsobuje znehodnoceni vzorku biologického materialu pii veskerych vysetfenich
provadénych v Genetické laboratofi.
Koagulaci zptisobuje:
— pouziti nevhodné odbérové zkumavky bez protisrazlivého ¢inidla
— protrahovany odbér
— nespravné a nedostate¢né promichani s protisrazlivym ¢inidlem v odbérové zkumavce

Chyby pfi odbéru, skladovani a transportu vzorku:
— nevhodné zkumavky
— nespravné protisrazlivé ¢inidlo
— nespravné a nedostate¢né promichani obsahu zkumavky po odbéru
— nedostatecné oznaceni zkumavky s odebranym biologickym materidlem
— zkumavky po odbéru jsou potiisnény krvi
— krev byla vystavena teplu nebo mrazu
— krev byla vystavena pfimému slune¢nimu svétlu

11.7.2. Odbér krevniho séra

Krevni sérum je zasilano do Genetické laboratofe z laboratofi Aeskulab pro ,konfirmaéni®
vySetfeni pfitomnosti nukleovych kyselin virit HBV a HCV.

Uchovani vzorki a transport: Vzorky séra jsou do Genetické laboratote dopravovany podle
piislusnych SOP a PP.

V Genetické laboratofi jsou vzorky ithned po pfijmu uloZeny pii teploté -18 az -25 °C az do
doby izolace DNA.

11.7.3. Odbér plodové vody a choriovych klki

Odbér plodové vody provadi vzdy 1ékatr-gynekolog pod ultrazvukovou kontrolou podle 1-
PP-Pmg-04 Odbér vzorku (plodové vody, choriovych klki). Odbér plodové vody je provadén
v indikovanych ptipadech u té¢hotnych od ukonceného 15. tydne gravidity.

Pti standardnim odbéru plodové vody je odsato do tii zkumavek BD Vacutainer Z asi 20 ml
plodové vody, coz je asi 5 % celkového mnozstvi plodové vody, kterd se béhem néckolika
hodin po odbéru opét doplni. Minimalni mnozstvi plodové vody pro cytogenetické vySetieni
je 10 ml. Pro molekuldrn€ genetické vySetfeni je minimalni mnozstvi 1 ml, optimalni jsou 2
ml.

Odbér choriovych klka provadi vzdy 1ékar-gynekolog pod ultrazvukovou kontrolou podle 1-
PP-Pmg-04 Odbér vzorku (plodové vody, choriovych klkii). Biopsii choria je mozno provést
u te¢hotnych od 11. tydne gravidity po indikaci klinickym genetikem v piipad€ pozitivniho
vysledku prvotrimestralniho screeningu. Odebrané klky jsou odsaty do zkumavky BD
Vacutainer NH 170 I.U.

Odbér plodové vody a choriovych klki je provadén v Centru prenatalni diagnostiky
(Poliklinika Bud¢&jovicka, Antala Staska 1670/80, 140 00 Praha 4), nebo na jiném pracovisti.
Zpiisob objednavani pacientd, konzultace s klinickym genetikem, indikace k invazivnimu
vysetieni plodu a zplisob odbéru plodové vody je provadén podle postupi schvalenych
v fizené dokumentaci PRONATAL medical group.
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Uchovani vzorki a transport: Vzorky plodové vody a choriovych klkii se zpracovavaji
piednostné, je mozno je uchovavat pred nasazenim do kultivace po dobu nezbytn¢ nutnou pii
laboratorni teploté. Pokud od odbéru do nasazeni uplyne doba delsi nez 4 hodiny, uchovéava se
vzorek pii teploté 2 az 8 °C.

V ptipadé, ze je plodova voda odebrana na jiném pracovisti, je nutno pfi transportu do
laboratofe pouZzivat termonddobu a transport provést pii teploté 2 az 8 °C podle 1-PP-Pmg-03
Transport biologického materialu.

Hlavni chyby p¥i odbéru plodové vody:
— odebrano malé¢ mnozstvi plodové vody
— odbér proveden pied ukoncenym 15. tydnem téhotenstvi, hrozi riziko poskozeni plodu
— odebrana plodova voda je sangvinolentni (kontaminovana krvi matky)

Hlavni chyby p¥i odbéru choriovych klku:
— odebrano malé¢ mnozstvi choria
— odebran vzorek z jediného izolovaného mista (riziko, ze nebude u plodu zachycen
pfipadny mozaicismus)
— nadmérna kontaminace vzorku matefskou tkani

11.7.4. Stér z bukalni sliznice

Stér z bukalni sliznice se provadi podle 1-PP-Pmg-02 Odbér vzorkt (krev, moc, potracena
tkan, stéry z bukalni sliznice, uretry, cervixu). Pacient je pozadan, aby si vyplachl usta Cistou
vodou, a poté odbér provadi sestra, kterd pacientovi vytie sliznice Ustni dutiny specidlnim
kartackem nebo vytérkou (Dispolab, Omniswab). Vytér vlozi do Cisté oznafené zkumavky.
Dbé na to, aby se StéteCek nezkontaminoval jinym biologickym materidlem, zejména jiné
0soby.

Vytér je provadén pacientkdm pii soucasném odbéru plodové vody, aby bylo mozno porovnat
alelicky profil matky a plodu, pfipadné vyloucit kontaminaci vzorku plodové vody nebo
biopsie choria matef'skou tkéni.

Uchovani vzorki a transport: Nezpracovany vzorek je mozno uchovéavat po dobu kratsi nez
8 hodin pii pokojové teplote, po dobu delsi pak v lednici pfi 2 az 8 °C maximalné 14 dni, poté
je nutno skladovat pti -18 az -25 °C.

Hlavni chyby pfFi stérech z bukalni sliznice:
— kontaminace bukalni sliznice potravou (je vhodné vyplachnout usta pted odbérem
vodou)
V piipad¢ vyrazné bakterialni kontaminace se mize snizit kvalita a trvanlivost vzorku.
— stér je nutno provadet pfimérenym tlakem, aby bylo odebrano dostatecné mnozstvi
bun¢k

11.7.5. Odbér potracené tkané

Odbér potracené tkané provadi vzdy lékat-gynekolog ve zdravotnickém zafizeni podle 1-PP-
Pmg-02 Odbér vzorku (krev, moc¢, potracena tkan, stéry z bukalni sliznice, uretry, cervixu).
Material se sterilné¢ vlozi do sterilni oznacené sterilni zkumavky s malym mnoZstvim
fyziologického roztoku a s vyplnénou zadankou se odesle do laboratoie co nejdiive po
odbéru, nejdéle do 24 hodin po odbéru.
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Uchovani vzorki a transport: tkan je mozno uchovéavat pred nasazenim do kultivace po
dobu maximalné 8 hodin pfi laboratorni teploté a transport je mozno provést pii laboratorni
teploté. Pokud od odbéru do nasazeni kultivace uplyne doba delsi nez 8 hodin, uchovava se
vzorek pfi teploté 2 az 8 °C a transportuje se rovnéz pii teploté 2 az 8 °C.

Hlavni chyby pri odbérech potracené tkané:
— odbér nebyl proveden sterilné nebo do sterilni nadobky
— nastala kontaminace vzorku dezinfekénim roztokem
— misto fyziologického roztoku pouzit 5% roztok formaldehydu

11.7.6. Odbér bunék trofektodermu pro preimplantacni genetické testovani

Odbér bunék trofektodermu se provadi podle 4-SOP-Pmg-13 Odbér blastomer a bunék
trofoektodermu pro PGD/PGS.

Odebrany material pro vySetfeni metodou PCR pro vysetieni monogennich chorob a metodou
NGS se prenesou do sterilni mikrozkumavky s PBS dodané z Genetické laboratofte.

Uchovani vzorkii a transport: Buiiky odebrané pro molekularné genetickd vySetfeni jsou
umistény do mikrozkumavky s PBS a po odbéru jsou uchovany v mrazicim stojanku (-18 az -
25 °C) a ptevezeny v termonadobé¢ s namraZzenymi termovlozkami do Genetické laboratofe.

Hlavni chyby pfi odbéru a transportu blastomer nebo bunék trofektodermu:
— chybné nebo chybéjici oznaceni jader nebo embryi
— pfichyceni bun¢k na sténu pipety nebo zkumavky
— rozstiiknuti obsahu zkumavky pifi transportu neSetrnym zachdzenim nebo
nedodrzenim transportni teploty

11.7.7. Stér z cervixu, uretry

Stéry zcervixu a uretry se provadi sterilni odbérovou soupravou DispoLab 8155CDL
RAYON podle 1-PP-Pmg-02 Odbér vzorku (krev, moc¢, potracena tkan, stéry z bukalni
sliznice, uretry, cervixu).

Uchovani vzorku a transport: odebrané vzorky je mozno po dobu krat§i nez 8 hodin
uchovavat pfi laboratorni teploté. Pfi dobé delsi nez 8 hodin se vzorky uchovavaji a rovnéz
transportuji pti

2-8°C.

11.7.8. Odbér moce

Moc¢ pro molekularn€ genetické vySetfeni se odebira do sterilni zkumavky (mocova se Zlutym
uzaveérem) podle 1-PP-Pmg-02 Odbér vzorkt (krev, moc¢, potracena tkan, stéry z bukalni
sliznice, uretry, cervixu).

Uchovani vzorku a transport: odebrané vzorky je mozno po dobu krat§i nez 8 hodin
uchovavat pfi laboratorni teploté. Pfi dob€ delsi nez 8 hodin se vzorky uchovavaji a rovnéz
transportuji pii 2-8°C.
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11.7.9. Odbér ejakulatu
Odbér ejakulatu probiha podle 6-SOP-Pmg-01 Zisk ejakulatu.

Uchovani vzorka a transport: odebrané vzorky (alikvoty) jsou do Genetické laboratoie
transportovany pii 2-8 °C.

11.7.10. Odbér vzorku po vySetieni pritomnosti RNA viru SARS-CoV-2

Geneticka laboratof PRONATAL neprovadi odbéry vzorkii. K vySetieni pfitomnosti RNA
viru SARS-CoV-2 pfijimame nasofaryngealni stéry na tamponu v transportnim médiu, sliny
odebrané do zkumavek Resaliva nebo jiné materidly. Odbér vzorkli provadi smluvni
Odbérové misto podle instrukei vyrobce odbérové sady. Vzorky jsou stabilni pfi laboratorni
teploté (20-25 °C) az 5 dni, pfi teploté 4 °C az 7 dni, pii teploté -20 °C az 6 mésict.

Vzorky jsou pfepravovany ve stojanku vyhrazeném a oznaceném boxu

Ke kazdému vzorku je nutno dodat fadné vyplnénou zddanku v pisemné nebo elektronické
podobg.

Vzorky jsou do Genetické laboratofe dopravovany externi svozovou sluzbou podle
domluveného harmonogramu. Kontakt na pracovisté Genetické laboratoie vySetiujici vzorky
na pritomnost SARS-CoV-2 metodou PCR je 603 385 120, e-mail: covid@pronatal.cz.

11.8. Manipulace se vzorkem, stabilita, transport

Odbér primarnich vzorki probihd ve vSech centrech, kterd jsou soucasti integrovaného
systtmu PRONATAL medical group, a ve spolupracujicich IVF centrech, se kterymi ma
PRONATAL medical group uzavienou smlouvu o poskytovani PGT vySetifeni. Odebrané
vzorky biologického materidlu je nutno dodat do Genetické laboratofe v dobie uzavienych
odbérovych nadobkach, nejlépe v den odbéru. Transport primarnich vzorkl zajistuje externi
firma (viz pracovni postup 1-PP-Pmg-03 Transport biologického materialu). Podminky
transportu biologického materialu pro jednotliva vySetieni jsou uvedeny v pracovnim postupu
1-PP-Pmg-03. Za vhodné zabaleni a spravné oznaceni vzorkil odpovidd piedavajici. Za
dodrzZeni piedepsanych podminek transportu odpovida fidi¢ prevazejici vzorky.
Ptedevsim musi byt zajisténo:
— doprava primarnich vzorkti musi byt rychla a Setrna
— musi byt dodrzen ¢as a podminky transportu
— zédanky musi byt umistény oddélené od zkumavek se vzorky, aby nedoSlo
k pfipadnému potiisnéni zadanek pii nahodném poruseni celistvosti zkumavek
— vzorky vyZzadujici transport pii 2-8 °C se piepravuji ve specidlnim termoobalu
s chladici vlozkou a vlozenym teplomérem

11.9. Zakladni informace k bezpecnosti p¥i praci se vzorky

Obecné zasady bezpecnosti prace s biologickym materidlem jsou obsazeny ve Vyhlasce
Ministerstva zdravotnictvi ¢. 306/2012 Sb., o podminkach piedchdzeni vzniku a Sifeni
infekénich onemocnéni a o hygienickych pozadavcich na provoz zdravotnickych zatizeni
a ustavu socialni péce.
Na zékladé této vyhlaSky byly stanoveny tyto zdsady pro bezpecnost prace s biologickym
materidlem:

— kazdy primarni vzorek je nutné povazovat za potencialn¢ infekéni,

— zéadanky ani vngj$i strana zkumavky nesmi byt kontaminovany biologickym

materidlem — toto je divodem k odmitnuti vzorku,
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— vzorky jsou pfepravovany v uzavienych zkumavkach, které jsou vlozeny do stojanku
nebo prepravniho kontejneru tak, aby béhem piepravy vzorku do laboratofe nemohlo
dojit k rozliti, pottisnéni biologickym materialem nebo jinému znehodnoceni vzorku.

Geneticka laboratotf a vSechny spolupracujici subjekty jsou povinny tyto pokyny aplikovat
V plném rozsahu.

11.10. Informace k dopravé vzorki

Svoz vzorki do GL zajist'uje externi svozova sluzba.

Ridi¢ prevezme vzorky a dokumentaci, kterou pfipravi pracovnici jednotlivych center
zodpovédni za odbéry. Po zkontrolovani poc¢tu a celistvosti zkumavek umisti vzorky
a dokumentaci do transportniho boxu. Vzorky dopravi do Genetické laboratofe PRONATAL.
Informace o pribéhu transportu jsou sledovany v ptislusnych zaznamech.

ReZzim svozu si fidi pfislusnd centra dle stanovenych pravidel. Nutnou aktuilni zménu
konzultuji s pracovniky laboratofe (napi. akutni zménu ¢asu svozu).

12. Preanalytické procesy v laboratori
12.1. Prijem vzorki v Genetické laboratori

12.1.1. Identifikace pacienta na Stitku zkumavky

Vsichni pracovnici Genetické laboratote jsou zaskoleni pro piijem vzorki podle 3-SOP-SP-06
Piijem primarnich vzorkti do Genetické laboratofe. Pfijimajici pracovnik zkontroluje
neporusenost zkumavek s primarnimi vzorky, zda jsou zietelng, Citelné¢ a uplné vyplnény
identifikac¢ni Stitky a zda souhlasi udaje na Stitkach s tdaji na Zaddankéach. V ptipadé nejasnosti
nebo netplného vyplnéni pozadovanych povinnych udaji na zddance nebo odbérové
zkumavce, se ihned po zjisténi nedostatku postupuje podle kapitoly 12.1.2.

Po této kontrole jsou vzorky zapsany do LIS, jsou jim vystaveny Laboratorni poukazy
a automaticky pfifazeno ¢islo GL. Pro kazdy vzorek jsou vytistény Stitky s identifikaénimi
udaji, které se pro konkrétni vzorek pouZzivaji v pribéhu laboratorniho vySetfeni na oznaceni
zkumavek a protokold.

Do databaze LIS se zapisuje:

— jméno a pfijmeni pacienta

— &islo pojisténce, rodné &islo (RC), nebo vygenerované &islo pacienta, ze kterého lze

odvodit pohlavi pacienta, pifipadné datum narozeni a pohlavi

— jméno a identifika¢ni Gdaje odesilajiciho 1ékare

— kod diagnozy

— kod zdravotni pojistovny

— typ primarniho vzorku

— datum odbéru vzorku

— pozadovand vySetieni

— Cislo GL (generuje se automaticky pii vystaveni Laboratorniho poukazu)
Dalsi evidence pacientli a vzorkd se provadi na jednotlivych usecich (usek cytogenetiky,
molekuldrni genetiky) podle zavedenych pravidel popsanych v 3-SOP-SP-06 Ptijem
primarnich vzorkt do Genetické laboratofe.
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12.1.2. Kritéria pro prijeti nebo odmitnuti vadnych (nestandardnich) primarnich vzorki
Chyby zjisténé pii prijimani vzorki:

1/ chybna identifikace

a/ vzorek nelze zpracovat:

Pti zjiSténém nesouhlasu identifikace na zadance a na zkumavce se nepFijmou a zlikviduji
vzorky v piipadé, Ze je dodan:

NEOZNACENY VZOREK — bez nalepeného $titku,

SPATNE OZNACENY VZOREK - na Zadance je zcela jiné jméno, piijmeni nebo RC neZ na
zkumavce.

Je proveden zaznam do Knihy neshod.

b/ informace lze doplnit, po doplnéni zapsat vzorek do LIMS a dale zpracovat:
NEDOSTATECNE ZNACENY VZOREK - &aste¢né nespravné jméno nebo ¢&islo pojisténce,
pfipadné chybi jedna c¢ast identifikace na Stitku a na zddance je kompletni identifikace
pacienta, ale vzorek nelze zaménit s jinym soucasné prijatym.

K RADNE OZNACENEMU MATERIALU CHYBI ZADANKA - po kontaktovani
odesilajiciho 1ékate je domluveno doruceni origindlni zddanky. Pfijimajici pracovnik vzorek
zapiSe do databéaze, vypiSe se patficnd dokumentace o pfijmu vzorki s pozndmkou o neshodé
a vzorek je zpracovan. Pii obdrzeni chybéjici zadanky se dokumentace zkompletuje. Postup
musi byt popsan v Knize neshod/Knize mimotfadnych situaci a Zadatel informovan. Je nutno
zaznamenat kdo, kdy a s kym situaci fesil. Sporné pripady fesi vedouci laboratofe.

K ZADANCE CHYBI VZOREK - pfijimajici pracovnik kontaktuje odesilajiciho lékaie
apozaduje dodani chybgjiciho materialu. Udaje o vzorku se zaznamenaji do Knihy
neshod/Knize mimotadnych situaci s pozndmkou, Ze se ¢ekd na dodani vzorku. Do LIMS je
vzorek zaevidovan aZ po doru€eni primarniho vzorku do laboratote.

2/ chyby na Zadance

Pokud je vzorek jednoznacné identifikovatelny, ale chybi pouze nékteré udaje na Zadance,
které nemaji zasadni vliv na identifikaci vzorku (napt. datum odbéru, diagndza, pojiStovna)
jsou po ustni nebo telefonické domluve s odebirajici sestrou nebo s lékafem pozadujicim
vySetfeni nebo z LIMS doplnény chybéjici udaje. Po doplnéni dajii je vzorek zapsan do
Knihy neshod/Knize mimofadnych situaci se zapisem, co a s kym se fesilo a doplnilo.

3/ chyby p¥i odbéru

Pii zjisténi chyb pii odbéru vzorku (napf. nesprdvna zkumavka, malo materidlu) je tato
informace zapsana na zaddanku a pfijimajici pracovnik rozhodne, zda je mozné vzorek dale
zpracovat piip. s jakym omezenim. Pokud nelze nékterd vySetieni provést, je o tom zadatel
informovan a diivod je zaznamenan do vysledkového listu.

GL je opravnéna nepfijmout zkumavku potfisnénou biologickym materidlem.

4/ postup pri poruseni celistvosti odbérovych zkumavek

Zjisti-li ptijimajici pracovnik, Ze je odbérova zkumavka poskozena, pozadd o novy odbér.
Poskodi-li se vzorek v laboratofi pii jeho zpracovani (rozbiti pii odstfed’ovani), postupuje se
obdobné.

U nenahraditelnych vzorkli se vzorek zpracuje, pokud postacuje mnozstvi vzorku pro
poZadované vySetteni; tato skutecnost se zaznamend do LIMS k pfislusnému vzorku, do
pisemné dokumentace o vzorku a do Knihy neshod/Knihy mimotédnych situaci. V ptipadé
jakychkoliv nejasnosti ve vysledku vySetieni je pozadovan novy odbér.
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5/ nekvalitni material
Vsechny informace o odchylkach v kvalit¢ biologického materidlu jsou zaznamenany
Vv ptislusnych protokolech.

12.2. Manipulace se vzorky a skladovani materialu pred vySetfenim

Vzorky periferni krve, bukalni stéry, stéry z cervixu nebo uretry a mo¢ zpracovavané na
useku molekularni genetiky jsou pred vysetienim skladovany v lednici na vyhrazeném misté
pii teploté

2-8 °C. Do 7 dni od odbéru je vyizolovana DNA. Pokud nelze DNA z priméarniho vzorku
vyizolovat do 7 dni po odbéru (napi. z organiza¢nich divodu), vzorek se ulozi pti -18 az -25
°C na vyhrazeném misté.

Vzorky séra pro konfirmacni vySetieni HBV a HCV se transportuji pii -18 az -25 °C a pii
stejné teplot¢ se uchovavaji az do doby zpracovani.

Periferni krev pro cytogenetické vySetfeni je pfed vySetfenim skladovdna na vyhrazeném
misté v lednici pfi teploté 2-8 °C.

Vzorky plodovych vod, biopsie choria a abortli jsou zpracovany do 24 hodin po pfijmu do
laboratote. Pokud budou zpracovany do 4 hodin po pifijmu, mohou se uchovavat pfii
laboratorni teploté, jinak se uchovéavaji na vyhrazeném misté€ v lednici pfi teploté 2-8 °C.
Vzorky na vysetieni RNA viru SARS-CoV-2 metodou real-time PCR se transportuji pii bézné
laboratorni teploté, do doby vySetfeni se uchovavaji ve vyhrazené lednic¢ce pii 4-8 °C.
Konkrétni postupy jsou uvedeny v SOP pro jednotliva vySetieni.

13. Spolupracujici laboratore a nejcastéji provadéna vysetieni

Laboratof vyuziva sluzeb smluvnich statem ur¢enych laboratoii a konzultantii pro potvrzeni
(konfirmaci) a doplnéni svych vlastnich vySetieni v piipadé nejasného vysledku. Dale ma
nasmlouvany laboratofe pro pfipadny vypadek ve vlastnim provozu.

Za vybér smluvnich laboratofi odpovida vedeni Genetické laboratofe. Parametrem pro vybér
laboratoii je jejich akreditace, statut diagnostické laboratofe schvalené SUKLem ¢&i jiné
reference.

Seznam smluvnich laboratoii je veden ve formulari 2.12. Seznam smluvnich laboratofi
a smluvnich zdravotnickych zatizeni.

Dohody a smlouvy se smluvnimi laboratofemi jsou periodicky pfezkoumavany. Vysledkem
tohoto pfezkoumévani je aktualizace 2.12. Seznamu smluvnich laboratofi a smluvnich
zdravotnickych zafizeni. Seznam je k nahlédnuti u vedouciho laboratote.

14. Faze po vySetieni

Vysetteni je ukonceno vypracovanim zpravy o vySetteni (vysledkovy list), kontrolou tdaji ve
zpravé opravnénou osobou a piipravou vysledkovych listi k odeslani indikujicim 1ékaftam.
Laboratof neni opravnéna interpretovat vysledky pacientiim, toto je vyhradné¢ v kompetenci
1ékatt indikujicich vySetifeni.

Biologicky material je po vySetfeni uchovavan nebo likvidovan podle typu vySetieni.

14.1. Skladovani primarnich vzorki, cytogenetickych preparati, archivace vzorki
S patologickym nalezem

Usek molekuldrni genetiky:
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Plna krev je uchovavana v ptivodnich zkumavkach po dobu vySetfeni a do vydani vysledki
pii 2-8 °C, poté je likvidovana.

Stéry z bukalni sliznice a cervikalni/uretralni stéry jsou uchovavany v pivodnich
zkumavkach po dobu vysetfeni a do vydani vysledku pii 2-8 °C, poté jsou likvidovany.
Primarni vzorky plodové vody a biopsie choria jsou beze zbytku zpracovany.

DNA u vzorkli sinformovanym souhlasem pacienta sulozenim a archivaci DNA je
skladovana pfi

-60 az -70 °C podle 3-SOP-SP-16 Archivace biologického materidlu.

DNA izolovana z primarnich vzorkl pacientt, ktefi si nepieji uloZeni a archivaci DNA, je po
vydani vysledku likvidovéna.

DNA izolovana za ti¢elem stanoveni DNA patogenii (V cervikalnich/uretralnich stérech) je
po vydani vysledkt likvidovana.

Primarni vzorky i izolovana DNA/RNA ke konfirmaci pritomnosti nukleovych kyselin virti
HBV a HCV jsou po vydani vysledkt likvidovany.

Primarni vzorky a vyizolovana RNA ze vzorkl vySetfenych na pfitomnost RNA viru SARS-
CoV-2 jsou archivovany pouze u vzorki s pozitivnim nalezem podle 3-SOP-SP-16 Archivace
biologického materidlu. Primdrni vzorky a vyizolovana RNA vzorkll s negativnim nalezem
jsou likvidovany po vydani vysledku.

Usek cytogenetiky:

Plna krev je uchovavana po dobu 5 dnti od nasazeni bunécéné kultury, poté je likvidovana.
Cytogenetické preparaty a zbylé bunécné suspenze jsou po vydani vysledkl archivovany
podle 3-SOP-SP-16 Archivace biologického materialu.

Veskeré cytogenetické preparaty s patologickym nalezem jsou archivovany podle 3-SOP-SP-
16 Archivace biologického materidlu.

Usek PGT:
Produkty celogenomové amplifikace (DNA po WGA) jsou uchovavany pii -80 °C podle 3-
SOP-SP-16 Archivace biologického materidlu.

14.2. Likvidace biologického materialu po vySetieni

Veskeré odbérové nadoby se zbytky primdrnich vzorkd jsou po uplynuti nezbytné doby
archivace umistény do pfislusnych sbérnych nadob urCenych k likvidaci. Obdobné jsou
likvidovany 1 ostatni vzorky odvozené od primarniho vzorku (bunééné suspenze,
mikroskopickd skla atd.). Vzhledem k potencialné infekénimu charakteru vSech primarnich
vzorkll je s nimi po provedeném vySetfeni nakladdno jako s infekénim odpadem. Jejich
likvidace se fidi Organiza¢ni smérnici OS-Pmg-07 Nakladani s odpady a pfislusnymi SOP.

14.3. Dodatecné vySetieni

Dodate¢né vySetfeni je mozné v zavislosti na Casovém intervalu mezi prvnim nabérem
a dodatecnym pozadavkem. V ptipadé¢ dodatecného molekularn€é genetického vySetieni
z periferni krve, plodové vody nebo biopsie choria, kdy pacient podepsal souhlas s ulozenim
DNA, lze vzorek dovysetiit bez ¢asového omezeni, pokud je k dispozici dostate¢né mnozstvi
DNA.

Dodatecné cytogenetické vySetfeni je mozné z opakované kultivace nebo z ulozené suspenze
lymfocyth periferni krve v zavislosti na ¢asovém odstupu a typu pozadovaného dodate¢ného
vySetieni; v ptipad¢ delSiho ¢asového odstupu je nutné provést opakovany odbér.
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Na dodate¢né vysetfeni pozaduje laboratof novou zadanku s indikaci klinického genetika
nebo plivodni zaddanku, kterou doplni klinicky genetik o pozadované doplnujici vySettfeni.
Zadanku vzdy doplni klinicky genetik aktudlni parafou, datem a razitkem.

Dodatecné vySetteni varianty viru SARS-CoV-2 (diskrimina¢ni PCR) se provadi z ptiivodniho
vzorku. Laboratof je opravnéna vytvofit novou zadanku v systému CovIT, kterd slouzi pro
zaslani vysledku diskrimina¢ni PCR do ISIN.

15. Vydavani vysledkt a komunikace s laboratori

15.1. Vysledkovy list

Vysledkové listy maji rizné formy podle typu vySetfeni.
Vysledkovy list v podobé papirové obsahuje:
— identifikaci pacienta (jméno, p¥ijment, &islo pojisténce nebo RC), ¢islo GL
— identifikaci laboratote, kterd vysledek vydala
— identifikaci vySetfeni
— identifikaci zadatele vySetfeni
— datum odbéru primarniho vzorku
— typ primarniho vzorku
— kod diagnézy
— kod zdravotni pojistovny
— datum uvolnéni/vydani zpravy
— vysledek vySetteni
— jméno a podpis osoby zodpovédné za vysledek
— jméno a podpis osoby kontrolujici a uvoliyjici vysledkovy list, razitko laboratote
— jiné pozndmky (napf. kvalita primarniho vzorku, kterd mohla neZddoucim zpiisobem
ovlivnit vysledek).

Vysledkové listy jsou rozvazeny na centra v zalepenych obalkach svozovou sluzbou.

15.2. Uvoliiovani a vydavani vysledki

Kontrola vysledki

Kazdy vysledek genetického vySetfeni je kontrolovan a vysledkovy list po vytisténi je
podepsan odpovédnou osobou opravnénou uvoliiovat vysledky. Veskeré operace provadéné
béhem vysetieni jsou dohledatelné a autorizované podpisem pracovnika.

Vydavani vysledki

Geneticka laboratof vydava vysledky vysetfeni vzdy v pisemné forme.

Zpravy jsou vytiStény v potfebném poctu kopii podle vnitinich pfedpist laboratote, zafazeny
do laboratorni dokumentace pacienta a odeslany podle typu vySetieni indikujicim 1ékattim.
Pacientiim interpretuje vysledky vzdy lékai s odpovidajici odbornosti.

Zpravy o cytogenetickém vySetieni karyotypu a zpravy o molekularné genetickém
vySetieni jsou predany klinickému genetikovi indikujicimu vySetfeni, ktery jediny
komunikuje s pacienty a informuje je o vysledku vySetieni.
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PGT zpravy jsou dopraveny nebo odeslany do IVF centra tak, aby byly k dispozici 1ékafi
a embryologovi provadéjicim transfer embryi. Bez pisemné zpravy nelze transfer embryi
provest.

V ptipadé vySetieni patogenu se vztahem k neplodnosti se vysledek vySetieni zapiSe ptimo
do zadanky o vySetieni do piislusné kolonky, kompletné¢ vyplnéna Zadanka se zkopiruje pro
potieby archivace v laboratofi a original se odesle 1ékati pozadujicimu vySetieni.

Vysledek vySetfeni pfitomnosti RNA viru SARS-CoV-2 je pacientim sdélovan
zabezpecenym zpusobem pomoci SMS se zaslanym heslem pro vyzvednuti vysledku na
strance www.covidlab.cz. Vysledek si pacienti mohou zobrazit rovnéz v aplikaci ocko.uzis.cz.

V piipad¢ potieby je mozna komunikace laboratote s 1ékafi telefonicky nebo emailem.

15.3. Elektronické sdélovani vysledki

Vysledky vySetfeni je mozné v elektronické podobé ptedavat formou naskenované kopie
originalniho vysledkového listu v pdf formatu pomoci interni zabezpecené sité. Vysledky
mohou uvoliiovat do téchto sitovych sloZzek pouze osoby odpovédné za uvolnovani/vydavani
vysledkid nebo osoby jimi povéfené.

Pracovnici odpovédni za tisk vysledkil z téchto slozek na jednotlivych centrech jsou povinni
po presunuti vysledkid vysetieni do SmartMedixu a/nebo vytisténi tyto elektronické kopie ze
slozek uréenych pro pienos vymazat. Slozky pro pienos zprav neslouzi k archivaci.

Original vysledkového listu je dopraven do centra pravidelnym svozem.

15.4. Telefonické sdélovani vysledkii

Telefonicky se sdé€luji pouze vysledky tzv. urychleného vysetfeni aneuploidii chromozoml
z plodové vody nebo biopsie choria metodou QF-PCR. Pracovnik provadéjici vysetfeni sdéli
vysledek bezprostiedn€ po ukonceni vySetteni a napsani Zpravy o vySetfeni lékafi
provadéjicimu odbér. Ten v ptipad€, Ze nebyly diagnostikovany Zadné aneuploidie, mize
povétit odpovédnou osobu, aby telefonicky informovala pacientku o vysledku vySetfeni.
Povétend odpovédna osoba si ovéfuje kontrolnimi dotazy jméno, pifijmeni a rodné cislo
pacientky a poté informuje pacientku pouze o tom, Ze urychlené vySetfeni chromozomu 13,
18, 21, X a Y metodou QF-PCR jejiho plodu je v potadku. Veskeré dalsi informace podava
pacientce lékaf. Odpovédnou osobou se rozumi pracovnik useku molekularni genetiky, ktery
je zaskolen do vysetieni aneuploidii chromozomt 13, 18, 21, X a Y metodou QF-PCR.

15.5. Poskytovani vysledkii vySetieni provedenych smluvni laboratori

Za dodani pozadovanych vysledkii vySetfeni je Zadateli odpovédnd Geneticka laboratot
PRONATAL a nikoli laboratofe smluvni. Vysledky vySetfeni smluvni laboratofe jsou
zpravidla pouzity k doplnéni vysledkl vlastnich vySetieni. V ptipad¢ potieby mohou byt tyto
vysledky doplnény vlastni interpretaci laboratofe, ktera vychazi i ze znalosti klinickych
informaci o pacientovi.
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16. Uhrada vySetieni samoplatci a cizinci

Uhrady vysetieni samoplatctl a cizinctl se fidi vnitinimi piedpisy spolednosti PRONATAL
medical group.

Pacienti samoplatci odeslani ze spole¢nosti PRONATAL medical group plati mimo prostory
laboratofe a V rezimu uréeném vnitfnimi smérnicemi spole¢nosti.

Geneticka laboratot vyhotovuje podklady pro fakturaci za genetické vySetfeni pro pacienty
z ostatnich center. Data pro fakturaci ptipravuje laboratot souhrnné jednou mési¢né.

17. Zmény vysledki a nalezi

A. Oprava identifikace pacienta

Opravou identifikace pacienta se rozumi oprava ¢isla pojisténce a zména nebo vyznamna
oprava pfijmeni a jména pacientil, ptip. zptsobu pojisténi.

Pracovnik laboratofe opravi data v databézi pfedepsanym zptisobem, vedouci Useku opravu
zkontroluje, propusti vysledek, vytiskne novy vysledkovy list a odeSle s pfipadnym
komentafem indikujicimu lékafi.

Pii opravé pojistovny nebo drobnych opravach jména se na oddéleni nezasild novy
vysledkovy list, oprava se zaznamena v laboratofi v dokumentaci pacienta.

B. Oprava vysledkové ¢asti

Opravou vysledkové ¢asti se rozumi oprava (zména udaji) textové informace u odeslanych
vysledkovych listi.

Pokud néktery pracovnik zjisti, ze byl vysledek Spatné stanoven a odeslan, informuje
vedouciho tuseku. Ten rozhodne, jak se vysledek opravi. Co nejdiive se domluvi
S odesilajicim Iékafem na vymeéné plivodniho vysledkového listu za sprdvny a na zméné
zdznamu v lékarském informaénim systému.

Laboratot eviduje opravu vysledkové ¢asti v LIMS a v databazi LUCIA. Zména nalezu musi
byt zaznamenana v dokumentaci pacienta s datem a jménem osoby odpovédné za tuto zménu.
V laboratofi je ulozen ptvodni vysledek a novy vysledkovy list s vysvétlenim, jaky byl divod
zmény nalezu.

C. Zaména biologického materialu odesilajicim oddélenim

Podobné se postupuje, pokud ozndmi odesilajici 1€kaf, ze byl zaménén biologicky material.
| v téchto piipadech je tfeba zaznamenat vSechny dilezité okolnosti. Veskeré opravy
S autorizaci jsou v systému dokumentace GL dohledatelné. Pii zaméné vzorku vypracuje
pracovnik na piijmu prohlaseni o zaméné.

18. Doby trvani jednotlivych vySeti‘eni od pfijmu vzorku do laboratore

e Vysetfeni karyotypu z bunék periferni krve: 4 tydny (nemélo by pifesahnout
8 tydnil)

e Vysetieni karyotypu z bunék plodové vody a z tkani choria: 2 tydny (nemélo by
presdhnout 4 tydny)

e Urychlené vySetieni chromozomii 13, 18, 21, X a Y metodou QF-PCR z bunék
plodové vody a z tkani choria: 24 hodin (nemélo by pfesdhnout 3 pracovni dny)

e Chromozomové vySetieni potracenych plodi: 4 tydny (nemélo by presahnout
8 tydnil)

e Molekularné geneticka vySetfeni indikovana klinickym genetikem: 1-2 tydny,
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obvykle se kompletuji s vysledkem cytogenetického vySetfeni a zpravy se spolecné
piedavaji klinickému genetikovi

e VySetieni trombofilnich mutaci FV a FII jako soucast vstupniho vySetieni
pacientek pied hormonalni stimulaci: 10 pracovnich dni

e Vysetieni vybranych geni metodou NGS: podle typu vysetieni a pozadavku 1ékare

e ,Konfirmac¢ni“ vySetfeni - primy priikaz RNA viru HCV metodou real-time
PCR: 24 hodin pti pozadavku STATIM (OPU), jinak 2 tydny

e Konfirmacni“ vySetfeni - pFimy prikaz DNA viru HBV metodou real-time
PCR: 2 tydny (pozadavek STATIM je u tohoto vySetfeni irelevantni)

e VySetieni pritomnosti RNA viru SARS-CoV-2: podle legislativnich pozadavku je
vysledek nutno vydat do 48 hodin. V ptipad¢ jiného pozadavku se laboratof tidi udaji
na zadance a informacemi z odbérového mista.

e Primy priikaz DNA nékterych patogenu se vztahem k neplodnosti z cervikalnich
stéri a moce metodou real-time PCR: 10 pracovnich dni

e PGT-A a PGT-SR metodou NGS: aktualné podle instrukci embryologa a lékaie
Vv zavislosti na planovaném terminu embryotransferu, nejdéle 6 tydna

e PGT-M metodou PGH a naslednou fragmentacni analyzou: pii vySetfeni
trofektodermu aktualné podle instrukci embryologa a lékate v zavislosti na
planovaném terminu embryotransferu. Laboratof si vyhrazuje 3 mésice na piipravu
a optimalizaci metody PGH (testovani rodinnych pfislusnikli a urfeni miry
informativnosti STR markert).

NedodrzZeni o¢ekavaného ¢asu dodani vysledku

V laboratofi se mohou vyskytnout neocekavané provozni problémy — napt. porucha pftistroje,
vypadek elektrického proudu. O zméné casu dodani vysledkl informuje laboratot oddéleni,
kterych se problém dotkne, ptipadné se domluvi na piednostnich vySetienich.

Krizové situace fe$i vedouci laboratofe, jednou z moznosti je odeslani vzorku do
spolupracujici laboratofe.

V piipadé, ze se ov&fuje pozitivni nebo suspektni nalez, se doba vydani vysledku navysuje
U dobu nutnou pro dodatecné vySetfeni. Pokud je to nutné, napf. u vySetfeni v rezimu
STATIM, je vydana Pfedb&ézna zpradva a po ukonceni konfirma¢niho nebo dodate¢ného
vySetfeni je vydana Zavérecna zprava.

19. Konzultaé¢ni ¢innost laboratoie

Upozornéni a komentéate k vysledkiim ovliviiujici interpretaci jsou uvedeny v textové casti
vysledkového listu. Individudlni konzultace vysledkl vySetfeni jsou umoZnény kontaktem
s odbornymi pracovniky laboratote.

Laboratot pribézn€ informuje vSechny klienty o zménach, které se tykaji laboratornich
sluzeb, tmérmné jejich zavaznosti. Informace o metodidch zavedenych v rdmci ptiznané
flexibility jsou posilany zadavatelim e-mailem. Seznam vSech vysSetfeni, které jsou zavedeny
v rozsahu pfiznané flexibility, je k dispozici u vedouciho Genetické laboratofte.

E-mailem nebo telefonicky upozornuje vedouci laboratofe na chyby objednévajicich oddéleni,
informuje o aktudlnich provoznich udélostech, zodpovida dotazy nebo reaguje na ptipominky
k praci laboratote. Dulezité pokyny, které se tykaji vzajemné spoluprace, jsou vydavany jako
smérnice zavazné pro vSechna centra.
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20. Zpisob FeSeni stiznosti

Zpusob feseni stiznosti je popsan ve formulafi 7.18. Postup pfi feSeni stiznosti pacientt véetné
citace formulati pro jeji evidenci.

Veskera opatieni a aktivity v ramci kontroly kvality v Pmg sméfuji k tomu, aby situace
smétujici ke vzniku stiznosti viibec nevznikaly. Kazdy pracovnik Genetické laboratofe je
povinen pievzit stiznost. Malo zavazné stiznosti vyfeSi na mist¢ a informuje vedeni
laboratote. Zavazné¢jsi stiznosti ptreda k feSeni vedeni laboratofe. Pro registraci stiznosti
slouzi ptislusné formulaie.

21. Piilohy
Nejsou
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22. List zmén a revizi

Strana | Popis zmény
9-10 Zména adresy laboratote
1-41 Precislovani kapitol, zpfehlednéni
1-41 Zména nazvu Laboratoie (ptivodni: ,,Geneticka laboratot Sanatoria

PRONATAL®, novy: ,,Genetickd laborator PRONATAL®)

Revizni list

Revize ¢.1 Revize ¢.2 Revize ¢.3
Datum revize
Vysledek revize Dokument vyhovél — | Dokument vyhovéel — | Dokument vyhovél —
nevyhovel* nevyhovel* nevyhovel*
Revidujici odp. osoba | Mgr.P.Lonsky Mgr.P.Lonsky Mgr.P.Lonsky
Podpis

*) — nehodici se Skrinéte
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23. Rozdélovnik/Zaznam o seznameni

ROZDELOVNIK
Rizené dokumentace &islo: LP-SP-GL-03

Strana 40 (celkem 41)

Cislo |Datum Funkce a jméno—prevzal a byl seznamen Podpis
Orig. Manazer kvality Pmg — Ing.S Nejedla

1 Vedouci GL — RNDr. M.Kosarova, PhD.
2 www.pronatal.cz (elektronicky)

3 Provozni manazer SP — L.Sajlerova

4 Provozni manaZer P2 — I.Hejlova

5 Provozni manaZer P3 — Ing.P.Stefanova
6 Provozni manazer P4 — G.Smehlikova

7 Provozni manazer P5 — B.Zjaki¢

8 Provozni manazer P6 — M.Hercikova

9 Provozni manazer P7 — Bc.Z.Dostalova

=
o




Rizeny dokument: LP-SP-GL-03 Strana 41 (celkem 41)
Laboratorni pfirucka Genetické laboratofe
Vydani: 11

ZAZNAM O SEZNAMENI
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Datum |Funkce a jméno — byl seznamen Podpis
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