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Zména ¢. | Umisténi Popis provedené zmény Datum Odpovédna osoba
zmény ucinnosti
1 Ptiloha ¢. 1 Doplnén seznam nabizenych 12.11.2020 MUDr. Dana Safka
vySetfeni u onemocnéni HSP Brozkova, Ph.D.
2 Cely Zménéno personalni obsazeni 01.07.2021 MUDr. Dana Safka
dokument laboratore Brozkova, Ph.D.
3 Ptiloha ¢. 1 Doplnén flexibilni rozsah 17. 03. MUDr. Dana Safka
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4 Cely Doplnéni garanti pro flexibilni 17.03. MUDr. Dana Safka
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5 Piiloha ¢. 1 | Doplnén seznam vySetfovanych 17. 03. MUDr. Dana Safka
gentl 2022 Brozkova, Ph.D.
6 Ptiloha ¢. 1 Aktualizovan seznam 17.03.2023 MUDr. Dana Safka
vySetfovanych genti, doplnéna Brozkova, Ph.D.
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vydavani zaheslovanou zpravu ve formatu Brozkova, Ph.D.
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9 Piiloha ¢. 1 Rozsitena informace o FRA, 01.03.2024 MUDr. Dana Safka

Brozkova, Ph.D.
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Prilohy:

Ptiloha €. 1 - Pfehled poskytovanych vySetieni
Seznam zkratek:

2. LF UK 2. 1€karska fakulta Univerzity Karlovy

CMT Charcot-Marie-Tooth

CSN Ceska technicka norma

DNA deoxyribonukleova kyselina

EE epilepticka encefalopatie

EHK externi hodnoceni kvality

EMG elektromyografické vySetfeni

EMQN European Molecular Genetics Quality Network

FRA flexibilni rozsah akreditace

FN Motol Fakultni nemocnice v Motole

GDPR Obecné natizeni o ochran¢ osobnich udaja

HMN dédi¢na motoricka neuropatie

HMSN hereditarni motorické a senzitivni neuropatie

HNPP hereditarni neuropatie s tendenci k tlakovym parézam
HSN dédicna senzitivni neuropatie

ICP identifikacni ¢islo pracoviste

IHK interni hodnoceni kvality

K2EDTA di-draselna sul kyseliny etylen-diamin-tetraoctové
K3EDTA tri-draselna sil kyseliny etylen-diamin-tetraoctové

LF 1ékatska fakulta

LotusLab interni databaze fizené dokumentace laboratote

LP laboratorni ptirucka

MKN Mezinarodni klasifikace nemoci a pfidruzenych zdravotnich problémi
MLPA metoda multiplexni amplifikace sond zavisla na ligaci
Neurogeneticka

laboratot Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol — Neurogeneticka laboratof.
NGL Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol — Neurogenetické laboratot
NSHL dédicna nesyndromova hluchota

PCR polymerédzova fetézova reakce (polymerase chain reaction)
PMD Pelizaeus Merzbacherova choroba

SOP standartni opera¢ni postup

UBLG Ustav biologie a lékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol
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Uvod

Tuto laboratorni pfirucku (LP) vydala Klinika détské neurologie 2. lékatské fakulty a Fakultni
nemocnice Motol — Neurogeneticka laboratot (dale jen laboratot) za ucelem zlepSeni komunikace
s uzivateli laboratornich sluzeb. LP obsahuje zdkladni informace o laboratofi, informuje o provadénych
vySetfenich a podava i dalsi informace tykajici se provozu, zadanek, odbéru a piijmu vzorki, zachazeni
se vzorky, transportu vzorkt, vydavani vysledkli a o konzultac¢nich ¢innostech laboratoie. LP je
zpracovana tak, aby pIn& vyhovovala normé CSN EN ISO 15189:2013. Jeji aktudlni verze je dostupna

v LotusLab a na webovych strankach https://www.fnmotol.cz/neurogeneticka-laborator/. Tist€na verze

je k dispozici u manazera kvality laboratote. LP vyhovuje pozadavkiim odborné smérnice ¢. I0S _1/2010
v platném znéni, ,,Laboratorni sluzby a system POCT ve FN Motol*. Laboratof napliiuje povinnosti
zakotvené v nafizeni Evropského parlamentu a Rady (EU) 2016/679 o ochrané fyzickych osob v
souvislosti se zpracovanim osobnich udaji a o volném pohybu téchto udaji (GDPR). Prohlaseni o
zpracovani osobnich udaju dle tohoto nafizeni je dostupné na webovych strankach FN Motol

(https://www.fnmotol.cz).

Laboratof, respektive jeji vedeni, odpovidd za provadéni sluzeb zdravotnické laboratofe vcetné
odpovidajicich interpretaci a poradenskych sluzeb. Tyto sluzby jsou provadény v pozadovaném rozsahu,
kvalifikované a s definovanou nejistotou tak, aby byly provadény operativné a ve shodé s platnymi
normami, vyhldskami, zadkony a ve shod¢ s pozadavky zadatele, kontrolnich organii nebo organizaci
poskytujicich jejich uznani. Laboratof provadi vyse zminéné sluzby ve stalych prostorach se stalym
laboratornim vybavenim, kde jsou zajiStovany trvale vyhovujici podminky prostfedi pro c¢innost
zdravotnické laboratofe.

Laboratof zalozil prof. MUDr. Pavel Seeman, Ph.D., ktery pied vice nez 20 lety zavedl v CR DNA
diagnostiku pro pacienty s dédi¢nou neuropatii a dal§imi neurogenetickymi onemocnénimi.
Samoziejmosti je dlouholeta spoluprace se zahrani¢nimi pracovisti v Némecku, Rakousku, Nizozemi,
Velké Britanii a USA o ¢emz sved¢i 1 mnoho spoleénych publikaci.

Laboratof je soucasti spolecnych vySetfovacich slozek Fakultni nemocnice v Motole a 2. LF UK.
Pracovisté poskytuje laboratorni sluzby pro FN Motol a dalsi nemocnice v Ceské Republice. Laboratof
ma zaveden systém interniho hodnoceni kvality (IHK) a Gcastni se jiz téméf 20 let také systému
externiho hodnoceni kvality (EHK) v ramci mezinarodniho (evropského) systému kontroly kvality The

European Molecular Genetics Quality Network (EMQN - http://www.emgn.org). Laboratof se také fidi

platnou legislativou a dostupnymi doporu¢enimi odbornych spole¢nosti. Zaméstnanci spliiuji svym
vzdélanim a zkuSenostmi veskeré podminky odborné zptisobilosti. Kromé diagnostické a vyzkumné
¢innosti se pracovnici laboratofe zabyvaji vyukou studentd 2. LF UK, ucastni se pregradualni a
postgradualni vychovy lékait. Pravidelné se aktivné zagastiiuji odbornych konferenci v Ceské republice

i zahranici a publikuji své vysledky v mezinarodnich i tuzemskych recenzovanych casopisech.
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1 Informace o laboratori

1.1 Identifikace laboratoie a diileZité udaje

Nazev laboratofte: Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN

Motol — Neurogenetickd laboratot
Odbornost: odbornost 816 — laboratof 1€kai'ské genetiky
Identifika¢ni udaje: ICO: 00064203, DIC: CZ00064203
Predmét Cinnosti: Provadéni vysetfeni biologického materidlu v oblasti genetiky
Adresa: Fakultni nemocnice v Motole, V Uvalu 84, 150 06, Praha 5
Umisténi: Budova ¢. 23 (Nova onkologie), 1. patro, dvete ¢. 367
Telefon: +420 22443 6788 (vedouci laboratote)
Webové stranky: https://www.fnmotol.cz/neurogeneticka-laborator/
E-mail: petra.lassuthova@fnmotol.cz

anna.meszarosova@lfmotol.cuni.cz

Vedouci laboratore: doc. MUDr. Petra Lassuthova, Ph.D.
Zastupce vedouciho laboratote: RNDr. Anna Uhrova Mészarosova, Ph.D.
Odborny garant za analytickou interpretaci: RNDr. Anna Uhrova Mészarosova, Ph.D.,

Ing. Lucie Sedlackova, Ph.D.

Odborny garant za klinickou interpretaci: doc. MUDr. Petra Lassuthova, Ph.D.
MUDr. Dana Safka Brozkova, Ph.D.

Odborny garant za flexibilni rozsah akreditace: doc. MUDr. Petra Lassuthova, Ph.D.
Zastupce garanta za flexibilni rozsah akreditace: MUDr. Dana Safka Brozkové, Ph.D.

Manazer kvality: MUDr. Dana Safka Brozkova, Ph.D.
Zastupce manazera kvality: doc. MUDr. Petra Lassuthova, Ph.D.
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1.2 Zaméreni pracovisté

Laboratof se zamétuje nejen na diagnostiku, ale také na vyzkum pfi¢in dédi¢nych neurologickych
onemocnéni a také dédicnych poruch sluchu. Mezi vysetfovanymi nemocemi dominuji dédi¢né
neuropatie Charcot-Marie-Tooth (CMT). Dédicné neuropatie jsou nejcastéjsi dédicna
nervosvalova onemocnéni. Projevuji se zhorsujici se svalovou slabosti a atrofiemi svalii, dfive na
dolnich a pozdgji vétSinou i na hornich koncetindch. Tvoii velice heterogenni skupinu
onemocnéni se vSemi typy dédi¢nosti, kde se ptfiznaky onemocnéni mohou lisit mezi jednotlivymi
rodinami se stejnym typem neuropatie, ale rozdily mohou byt i mezi postizenymi Cleny jedné
rodiny.

Mezi dalsi nemoci, které se v laboratofi vySetiuji, patii epileptické encefalopatie (EE) neboli téz
zavazné Casné detské epilepsie jsou extrémné heterogenni skupinou onemocnéni, s ¢asnym
nastupem epileptickych zachvati, obvykle farmakorezistentnich, provazenych vyvojovou
stagnaci ¢i regresem.

Provadéji se zde i vysetfeni genetickych pricin hereditarni spastické paraparézy, dédicné poruchy
sluchu (HL), Nijmegen breakage syndromu, CCFDN syndromu, Pelizacus Merzbacherovy

choroby. Blizsi specifikace pro jednotliva onemocnéni jsou uvedené v ptiloze LP €. 1.

1.3  Organizace laboratore

Prijem biologického materialu probihd v pracovni dny v provozni dobé laboratofe (nebo po
domluveé) prostiednictvim bézné posSty nebo osobni donasky poveéfenym zdravotnickym

pracovnikem. Laboratoi neprovadi odbér primarnich vzorkd.

Provozni doba laboratofe: Po-Pa 8:00 - 15:30
Pfijem vzorku: Po—-Pa 8:00 - 15:30
Telefon do laboratofe: 22 443 6788

1.4  Zasady na ochranu osobnich informaci

Laboratof se zavazuje, Ze v souladu s ustanovenimi zakona ¢. 101/2000 Sb., o ochrané osobnich
udaji, v platném znéni, a ust. § 51 a nasled. zakona ¢. 372/2011 Sb., o zdravotnickych sluzbach,
v platném znéni, bude nalezité nakladat se vSemi citlivymi udaji, nepfedavat tyto citlivé udaje
tietim osobam a zachovavat bezvyhradné mlcenlivost o v§ech informacich tykajicich se vysetfeni
a vysledki pacienta v rozsahu platnych pravnich predpisu.

Laboratof naklada s osobnimi a citlivymi tidaji pacientt tak, aby nemohlo dojit k neopravnénému
ptistupu k nim, k jejich zméné€ nebo zneuziti. Obecné zasady pro ochranu osobnich udajt:
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1.5

1) Organizacni opatfeni:

Osobni a citliva data pacientl jsou vedena v listinné a elektronické forme. Ob¢ formy zdznamu
jsou zabezpeceny uzamcéenim vstupu do laboratofe a fizenim vstupu cizich osob. Zaméstnanci a
dalsi pracovnici laboratofe jsou seznameni se zavazkem o zachovani ml€enlivosti tykajici se
diveérnych informaci o pacientech, tento zavazek je stvrzen podpisem zaméstnance na piisluSném
zaznamu (viz Popis ndpiné prdace zaméstnance). Externi zaméstnanci podepisuji seznameni se
zavazkem o povinném zachovani mlcenlivosti (viz Kniha ndvstév). Pracovnici jsou prokazatelné
seznameni s vnitinimi piedpisy laboratote, ve kterych jsou stanovena pravidla pro nakladéni s
osobnimi udaji.

2) Technicka opatieni:

Technickd opatfeni jsou stanovena na urovni mechanického zabranéni pfistupu neopravnénych
osob do mist, kde je ulozena zdravotnicka dokumentace. Jedna se o fizeny vstup do laboratofte.
Zdravotnickd dokumentace uloZena v pocitacovych databazich je chranéna omezenym pfistupem
jen pro vybrané pracovniky a po piihlaseni uzivatelskym jménem a heslem v souladu se smérnici
10S 3/2008-3 Bezpecnostni politika informaci. VSechna opatieni jsou v souladu s politikou

fizeni bezpecnosti ve FN Motol.

Spektrum nabizenych sluZeb

Molekularné genetické vysetfeni je indikovano lékafem, ve vétsin€ ptipadt klinickym genetikem
(s odbornosti 208) po genetické konzultaci pacienta. Nektera genetickd vySetfeni mohou byt
indikovana i lékafem jiné odbornosti (napt. 209 a 409) — specialistou. [zolace DNA je v laboratofi
vychozi krok ke vSem metodam molekularni genetiky. VySetfeni jsou provadéna pouze
s informovanym souhlasem vySetfovaného (pfipadné jeho zdkonného zastupce). Vysetiovany
(ptipadné jeho zakonny zastupce) musi byt lékatem fadn€ poucen o charakteru, vyznamu a
disledcich vySetfeni a podepisuje Informovany souhlas pacienta s genetickym laboratornim
vySetienim.

Piehled poskytovanych vySetieni s uvedenim zakladnich informaci o vySetfeni, indikacnich
kritérii a pozadavki na vzorek je uveden v samostatné ptiloze LP ¢. 1 na webovych strankach

https://www.fnmotol.cz/neurogeneticka-laborator/.
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2 Informace o provedeni objednavky vySetieni
2.1 Zadanky k vySetieni

2.1.1 Formulafe Zadanky

Pro pozadavky na vySetieni v Neurogenetické laboratoii doporucujeme pouzit formular zadanky,

ktery je ke stazeni na vefejné pfistupnych strankach https://www.thmotol.cz/neurogeneticka-

laborator/. Jako zddanku je mozné pouzit i jiny typ zadanky, vzdy ale musi zddanka obsahovat

udaje uvedené dale.

2.1.2 Povinné Gdaje uvedené v Zadance
Zadanka k vySetieni musi byt vyplnéna itelnd a musi obsahovat povinné tyto udaje:

e Jméno a piijmeni pacienta s jasnym urenim co je piijmeni a co je jméno

e (islo pojisténce (rodné Cislo, u cizince datum narozeni nebo vygenerované nahradni ¢islo dle
data narozeni)

e datum narozeni a pohlavi pacienta (pokud neni ziejmé z rodného ¢isla)

e kod zdravotni pojistovny, kde je pacient pojistén v dobé odbéru

e zakladni diagndzu pacienta dle MKN, ditvod vySetfeni a ocekavany piinos vysetfeni

e jednoznacnou identifikaci zadatele: indikujiciho lékate a zdravotnické zatizeni (razitko, které
obsahuje jméno, odbornost, ICP 1ékate), adresu pro zaslani zpravy, kontaktni udaje (telefon,
event. email, fax)

e podpis zadatele

e pozadovana laboratorni vySetfeni

e u dodani primarniho vzorku (krev, sliny) datum a ptipadné ¢as odbéru

e druh dodaného vzorku

e u vzorku DNA typ primarniho vzorku, datum a ptipadné ¢as odbéru primarniho vzorku

e datum a ¢as pfijmu vzorku (vyplni laboratot)

e datum vystaveni zadanky

e jasné oznaceni statimového vysetteni —,,STATIM* — jen po piedchozi domluve
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2.1.3 Identifika¢ni oznaceni biologického materialu:
Kazdy biologicky material (vzorek) musi byt oznacen Stitkem obsahujicim minimalné:
1. Jméno a ptijmeni pacienta

2. Cislo pojisténce (rodné &islo pacienta, piipadné datum/rok narozeni)

Za jednoznacné oznaceni zddanky a materidlu odpovida zadatel o vySetfeni — indikujici 1€kaft.
Vzdy musi zajistit nezaménitelnost materialu a dokumentace. Kontrolu udaji na zadance a

vzorku provadi povéteny pracovnik piejimajici vzorek v laboratofi.

2.1.4 Urgentni vySetieni ve zrychleném rezimu

Laboratoi standardné neprovadi STATIM vysetfeni. Pokud je u konkrétniho pacienta nutné
provést vySetfeni ve zrychleném rezimu, je tfeba toto oznamit piedem telefonicky na Cisle

224 436 788 a skutecnost oznacit i v zadance (viz kolonka STATIM).

2.1.5 Ustni a dodateéné pozadavky na vySetieni
Laboratof mize pifijmout Ustni (telefonicky) pozadavek na vySetfeni v piipadé, Ze byl do
laboratofe doru¢en material a zadanka daného pacienta, laboratof ma archivovan dostatek
materialu a umoznuje-li to povaha pozadovaného vySetfeni (stabilita). Pozadavek je pfijiman od

1ékare, nikoli od pacientt.

2.1.6 Informovany souhlas pacienta

Pted kazdym genetickym vySetfenim musi byt pacient I€kafem (zadatelem) seznamen s diivodem
vySetfeni a uvést ocekavany pfinos vySetfeni. Svym podpisem Informovaného souhlasu
pacienta/zakonného zastupce pak stvrzuje, Ze souhlasi s odbérem a provedenim indikovaného
genetického vysetieni.

Formy odebirani informovaného souhlasu upravuje Organizacni smérnice FN Motol
10S 10/2005-7 Informovany souhlas pacienta. Informovany souhlas laboratofe (Informovany
souhlas pacienta s genetickym laboratornim vysetrenim) splituje pozadavky této smérnice.

K odebirani informovaného souhlasu se pouzivaji pouze schvalené informované souhlasy FN
Motol, které jsou vedené v Katalogu informovanych souhlasit odboru Naméstka pro 1é¢ebné
preventivni péci FN Motol na intranetu FN Motol. Formula# informovaného souhlasu je pro
externi zadatele sluzeb téz na webovych strankach laboratote

https://www.fnmotol.cz/neurogeneticka-laborator/. Pfijem vzorku

Vzorky se zadankami uréené ke genetickému vysetfeni v laboratofi jsou predavany:

e osobné kterémukoliv pracovnikovi laboratoie v ramci FN Motol v provozni dob¢ laboratoie
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e svozem z jinych pracovist’ do laboratofe kterémukoliv pracovnikovi laboratofe v provozni dobé
laboratote

e postou na adresu laboratote

Po pfevzeti vzorku pracovnikem laboratofe je zkontrolovana spravnost a uplnost udaji
uvedenych na vzorku a Zzadance a vizudln¢ zkontrolovana neposkozenost a Cistota dodaného

vzorku a zadanky.

3 Postup pro vzorky pochazejici z ostatnich pracovist’ FN Motol

Pokud pozaduje pracovisté¢ FN Motol laboratorné genetické vySetieni v laboratofi, probiha izolace DNA
pro dali vysetieni na pracovisti UBLG 2. LF UK a FN Motol. Takto izolovana DNA je potom osobng,

¢i svozem predana kterémukoliv pracovnikovi laboratote.
4 Preanalyticka faze

4.1 Kritéria pro pfijeti vzorku
Ptijaty ke zpracovani budou jen vzorky:
e odebrané do vhodného odbérového systému
o viditeln€ nepoSkozené a odebrané do Cisté odbérové nddoby
e vzorky dodané v dostate¢ném mnozstvi pro provedeni vySetieni
e fadn¢ oznadené vzorky, tzn. jednoznacné identifikovatelné, ozna¢ené jménem, piijmenim
a ¢islem pojisténce (rodné Cislo, popfipad€ datum narozeni pacienta), shodujici se s tidaji

na zadance

4.2 Kritéria pro odmitnuti vzorku

Laboratof miize odmitnout pfijmout:
e neoznacenou odbérovou nadobu s biologickym materidlem (chybi udaje na Stitku vzorku)
e zadanku s biologickym materialem, kde chybi nebo jsou necitelné zakladni udaje
e 7zadanku, kterd obsahuje pozadavek na vySetfeni, které laboratof neprovadi ani
nezajistuje
e zadanku nebo odb&rovou nadobu znecisténou biologickym materialem
e odbérovou nadobu s biologickym materialem, kde zjevné doslo k poruSeni

e Dbiologicky material bez zadanky
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Pracovnik pfijmu vzorkli vzdy informuje odesilajici pracovisté o divodu odmitnuti vzorku, a to
bezprosttedné po dodani vzorku a zjisténi divodu odmitnuti vzorku. Neshoda je zapsana do Knihy

neshod pri prijmu vzorkii.

Postup pii chybné ¢i neuplné identifikaci vzorku nebo pri poSkozeni dodaného vzorku

Pfti zjisténi jakékoliv neshody na zddance nebo na vzorku s biologickym materialem (chybné nebo
neuplné jméno, pfijmeni, ¢islo pojiSténce pacienta) je neprodlené kontaktovano odesilajici
pracovisté a je s nim sjednana adekvatni naprava.

e Je-li uvedeno na zadance chybné Cislo pojisténce, pacienta nebo pojistovna, telefonicky
se overi spravnost uvedenych udaja.

e Je-li na zadance chybné¢ uvedeno jméno pacienta, je odesilajici pracovisté telefonicky
upozornéno a je vyzadana nova zadanka nebo je sjednana naprava.

e Pokud je zjisténo, ze se jedna o chybnou identifikaci vzorku (k Zadance byl dodan vzorek
jiného pacienta, tj. nesouhlasi idaje uvedené na Stitku vzorku s zadankou), ¢i oznaceni
vzorku na Stitku uplné chybi, je vzorek vzdy odmitnut. Pracovnik piijmu vzorkt
neprodlené telefonicky oznami odesilajicimu pracovisti tuto skutecnost a zaroven vyzada
novy odbér.

e Pii neuplné identifikaci pacienta (napf. netplné cCislo pojisténce nebo neuplné datum

narozeni) na vzorku se material pfijme a je telefonicky vyzadana dopliujici informace.

Pfi zjisténi poskozeni dodaného vzorku nebo zjisténi jinych skute¢nosti v rozporu
s pravidly laboratofe pro pfijem vzorku, je vzorek i se zadankou vzdy odmitnut.

Kazda zjisténa neshoda je zapsana do Knihy neshod pri prijmu vzorkii s uvedenim data, jména
pracovnika, identifikace pacienta, ditvodu zapisu a komu byla neshoda hlaSena. Laboratof nevraci

neoznacené ¢i jinak neshodné vzorky zpét na odebirajici zdravotnické pracovisté.

Informace pro odbér biologického materidlu vcetné minimalniho
mnoZzstvi
Tato kapitola popisuje pozadavky a pokyn pro odbér zpracovavanych biologickych materiald,
pozadované odbérové nadoby, minimalni mnozstvi odebiraného materidlu a pozadavky na

transport biologického materialu.

Odbér biologického materialu a typy pfijimanych vzorki
Laboratoi sama nezajistuje odbér biologického materialu. K dal$im analyzam jsou pfijimany tyto
typy vzorkd:

e nesrazliva krev odebrana do vhodné odbérové nadoby s EDTA
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e sliny odebrané do odbérového nadoby ORAGENE (DNA Genotek) (na vyzadani mize
poskytnout laborator)

e izolovana DNA

Odbérové nadoby a minimalni mnoZstvi odebraného materialu

Biologicky material musi byt do laboratofe dodan ve sterilnich fadné oznacenych nadobach nebo
zkumavkach na jedno pouziti. Pii odbéru je vzdy nutné zkumavky a odb&rové nadoby fadné
oznacit jménem a Cislem pojisténce (rodnym ¢islem, pfipadné datem narozeni pacienta).
Periferni nesrazlivou krev urcenou k izolaci DNA a dalSimu vySetfeni je nutné odebrat do

odbérovych zkumavek s obsahem protisrazlivého ¢inidla K2EDTA nebo K3EDTA (obvykle

fialové vicko, napt. firma VACUETTE). Odbér periferni krve pro molekuldrné genetické
vySetfeni provadéné v laboratofi nevyzaduje zadnd specifika pifi odbéru, krev nesmi byt
zmrazena. Dostatecné mnozstvi jsou 2 ml krve, minimalni mnozstvi 400 pl. Thned po odbéru je
nutno zkumavku promichat opakovanym opatrnym obracenim.
Sliny uréené k izolaci DNA a dalSimu vysetieni je nutné odebrat/nasbirat do odbérové nadoby
ORAGENE. Navod pro odbér slin spolu s odbérovym kitem je zasilan na vyzadani indikujicimu
1ékati/pacientovi po telefonické domluvé na Cisle 224436788, odbérova nadoba je zaslana na
pozadani obratem. Optimalni je naplnit odbérovou nadobu celou, minimalni mnozstvi je 1 ml.

Izolovana DNA musi byt dodana v bezpecné uzaviené plastové zkumavce, nejlépe se

Sroubovacim vickem. Minimalni mnozstvi dodané izolované DNA je 10 pl o koncentraci cca 100

ng/pl.

5.2.1 Hlavni chyby p¥i odbéru periferni krve

Chyby vedouci k hemolyze vzorku

Hemolyza vadi pfti izolaci DNA a nasledné PCR.
Hemolyzu zptsobuje:
e zmrazeni odebrané krve
e pouziti vlhké odbérové soustavy
e znecCisténi jehly nebo pokozky stopami jeste tekutého dezinfekEniho prostfedku
e pouziti ptili§ uzké jehly, kterou se pak krev nasilné nasava
o prudké tfepani krve ve zkumavce (k tomu dochazi i pii neSetrném transportu krve ihned
po odbéru)
e pouziti nespravné koncentrace protisrazlivého Cinidla

Chyby vedouci ke koagulaci vzorku
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Koagulace zptisobuje znehodnoceni vzorku biologického materialu pti veskerych vySetfenich
provadénych v genetické laboratofi.
Koagulaci zpisobuje:

e pouziti nevhodné odbérové zkumavky (sérové) bez protisrazlivého ¢inidla

e protrahovany odbér

e nepromichani nebo nespravné promichani s protisrazlivym cinidlem v odbérové

zkumavce

5.2.2 Hlavni chyby pf#i odbéru slin
Nedodrzeni postupu a doporuceni vyrobce pro pouziti odbérového nadoby ORAGENE a to
zejména:
e 30 minut pfed odbérem se nesmi jist, pit, koufit, zvykat zvykacku
e nespravné promichdni se stabiliza¢ni tekutinou

e nedodrzeni ¢asu odbéru do 30 minut snizuje vytézek a ovliviiuje kvalitu DNA

5.2.3 Hlavni chyby pii odbéru, skladovani a transportu krve a slin

e Pouziti nevhodné odbérové zkumavky (sérové — srazlivé) a nadoby

e nespravné protisrazlivé ¢inidlo

e nepromichani nebo nespravné promichani obsahu zkumavky po odbéru

e nedostate¢né oznaceni zkumavky ¢i nadoby s odebranym biologickym materidlem
e zkumavky po odbéru jsou potiisnény krvi

e zmrazeni krve nebo vystaveni mrazu nebo nadmérnému teplu

e krev byla vystavena pfimému slune¢nimu svétlu

5.3 Transport a manipulace se vzorky

e (Odebranou periferni nesrazlivou krev v odbérové zkumavce lze uchovavat az 3 dny pii

teploté 0 — 25 °C, optimalni je vSak teplota 2 — 8 °C. Krev je mozné uchovat pii pokojové
teploté a zaslat postou.

e (Odebrané sliny kizolaci DNA v odbérové nddobé ORAGENE je mozné skladovat pfi

teploté 0 — 25 °C a to i delsi dobu — i mésice. Odebrané sliny je mozné zaslat postou.

U vzorki periferni krve a slin zasilanych postou je vhodné vyznacit datum odbéru, staci ale,
pokud je datum a hodina odbéru uvedena na zadance. Transport nebo zaslani vzorkl periferni

krve a odebranych slin je tfeba zajistit neprodlené nejpozdéji vsak do téi dnl od odbéru.
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e Izolovanou DNA je mozné dodat osobné/svozem nebo zaslat poStou, vzorky mohou byt

uchovany pfi teplote 0 — 25 °C. Vzorky izolované DNA mohou byt jiz pfedtim zmrazeny.

Pii zaslani postou je tfeba vzorky fadn€ zabezpecit proti mechanickému i jinému poskozeni a
kontaminaci, tzn. pevné zaviit a vlozit do ochranného pouzdra ¢i obalu, a zaslat v bublinkové
obalce, piipadné jesté zabalit do bublinkové folie. Za zajisténi transportu a vhodny zpiisob dodani
odpovida zadatel.

Pfi transportu je nutné chrénit biologicky material pred extrémnimi teplotami a svétlem. Pokud
je dodany biologicky material vylity nebo poskozena nadoba/zkumavka, laboratot toto ozndmi
telefonicky Zadateli a zazad4 o novy odbér. Skutecnost je zanesena do Knihy neshod pri prijmu

vzorkil.

6 Skladovani vzorkii a dodate¢na vySetieni

6.1

Pozadavky ke skladovani vzork laboratoti vychazeji vzdy ze stability materialu. Vzorky ptijaté
laboratoii se skladuji do doby vysetieni nebo dal§iho zpracovani (v ptipad€ primarnich vzorki)
beéhem pracovniho dne (nebo pies vikend) tak, aby se zabranilo znehodnoceni, rozliti,
kontaminaci, pfimému vlivu slune¢niho zafeni a tepla. Nejcastéji v chladniéee pii teplote +2°C

az +8°C.

Manipulace a skladovani materialu po vySetieni

Po predchozim souhlasu vysetfované/ho jsou vzorky po vySetfeni skladovany nasledujicim
zpusobem:

Primarni vzorky

Periferni krev (alikvot) — skladovani po neomezenou dobu v mrazaku (-18°C az -22°C)

Sliny v odbérové nadobé Oragene — skladovani po neomezenou dobu pii laboratorni/pokojové
teplote

Sekundarni vzorky

Izolovana DNA - skladovani po neomezenou dobu v mrazaku (-18°C az -22°C)

Nezpracované zbytky krve po odebrani alikvot ke skladovani jsou likvidovany jako nebezpeény
odpad dle platné smérnice FN Motol /0S 23/2005 Nakladani s odpady ve Fakultni nemocnici
v Motole. Uklid a piipadna dekontaminace mista potiisnéného biologickym materialem probiha

v souladu s §10 vyhlasky 306/2012 Sb. MZ.
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Dodate¢na vySetieni a ¢asovy interval pro jejich poZadovani

Dodatecna vysetieni jsou limitovana vlastnosti, mnozstvim a uchovanim zpracovavaného
biologického materialu. Kvalita piipadného dal§iho nebo opakovaného vySetfeni mtze byt
ovlivnéna dobou a metodou skladovani. Dodate¢né pozadovana vySetieni l1ze provést z izolované
DNA archivované v laboratofi (pokud byl dan ptfedchozi souhlas vySetfované/ho s jejim
uchovéanim a s Gcelem vySettenti).

Pacienty vySetfuje laborator dle klinické diagnozy a to postupem od nejcastéji se vyskytujicich
molekularné genetickych pfi¢in nemoci po vzacngjsi a od toho se odviji i sled pouzitych
vySetfovacich metod. V piipadé nutnosti pouziti dalSich vySetfovacich metod k odhaleni
genetické pficiny zadané klinické diagn6zy, laboratoft telefonicky informuje zadatele. Dodatec¢né
vySetfeni je zaznamenano do ptivodni zadanky s datem a podpisem pracovnika, ktery s zadatelem
dohodl dalsi vySetiovaci postup.

V ptipadé zmény Gcelu vysetieni nebo zasadni zmény v rozsahu a zaméteni vysetieni (jina dalsi
diagnoza u pacienta) vyzaduje laboratof novou zadanku i novy informovany souhlas pacienta.

V ptipadé, Zze pro konecné vydani vysledkli je nutné dovySetfeni ptibuznych pacienta nebo
pfipadny novy odbér biologického materidlu, komunikuje s Zadatelem o vySetfeni vedouci

laboratote, odborny garant laboratofe nebo jimi povéieny odborny pracovnik.

Opakovani vySetieni stejného primarniho vzorku

Je-li potieba opakovat vysetieni z divodu podezieni na nespravné vydané vysledky, takové
vySetfeni provede laboratof na vlastni naklady. V ptipadé, Ze jiz primarni ¢i sekundarni vzorek
neni k dispozici nebo je podezieni na zaménu vzorkd, komunikuje s Zzadatelem vedouci
laboratofe, odborny garant laboratofe nebo jimi povefeny odborny pracovnik. O potiebé

zopakovat vySetfeni okamzit¢ informuje Zadatele, tj. indikujiciho 1ékafte.

Vydavani vysledkii a komunikace s laboratori

Informace o formach vydavani vysledki

Laboratot pouziva v soucasné dob¢ primarné vydavani vysledki v tisténé formé vysledkovych
listi ptes laboratorni informacni systém. Pfed vydanim jsou vysledky kontrolované pracovnikem
provadéjicim ptislusné vysetteni a zaroven odpovédnou osobou se specializovanou zpusobilosti.
Vysledkové listy jsou vytistény a podepsané minimaln¢ 2 pracovniky laboratote odeslany postou
indikujicim lékaiim a kopie vysledkového listu s podpisy je zatazena do laboratorni

dokumentace pacienta. Sdéleni a vysvétleni vysledki DNA vysetfeni pacientovi provadi vzdy
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indikujici 1ékai s odpovidajici odbornosti. Pfi interpretaci vysledkd je dulezité brat v tivahu
doporuceni odbornych spolecnosti a platnou legislativu.

Telefonicky se vysledky sdéluji indikujicimu lékaii pouze v piipad€é nebezpeci z prodleni nebo
pii feSeni urcitého problému, a to v piipad€, ze nevznika pochybnost o totoznosti osoby, které je
vysledek sd€lovan. Vysledek sdéluje jen odborny pracovnik, ktery schvaluje vysledky vysetfeni,
nebo vedouci laboratofe. Laboratorni pracovnik si vzdy vyzada pro ovéteni opakovani
sdélovaného vysledku.

Pokud je pozadavek na rychlé zaslani vysledku, je mozné tak ulinit emailem. Zasila se
elektronickd zprava ve formatu pdf, ktera je zaheslovand (heslo je rodné ¢islo, poptipadé Cislo
pojisténi pacienta bez lomitka).

O vysledcich vySetfeni informuje pacienta vyhradné 1ékaf, ktery vysetfeni indikoval.

Zmény vysledki a nalezi

Vsechny procesy jsou v laboratofi nastaveny tak, aby ke zméné konecnych vysledki
nedochazelo. Pokud by k ni doslo, je zaznamenan datum a jméno osoby, ktera zménu dodate¢né
provedla. V ptipadé€, ze laboratof zjisti chybné vydany nélez, komunikuje s Zadatelem vedouci
laboratofe popiipadé jeho zastupce. Zadateli o vySetieni (indikujicimu lékaii) je dodan novy
vysledkovy list s opravami.

Pokud je vysledek zménén, je Zadatel informovan o zméné vysledkil a novy vysledkovy list je
mu zaslan s novym datem a hodinou tisku a s informaci o zméné vysledku. Novy vysledkovy list
je mu zaslan s pruvodnim a omluvnym dopisem se zékladnimi identifikacnimi udaji pacienta a
divodu vydavani nového revidovaného vysledkového listu. V novém vysledkovém listu musi byt
uvedeno ,,Oprava vysledku pacienta jméno, prijmeni. Tato vysledkova zpréva nahrazuje zpravu
ze dne DD.MM.RRRR. prosime o skartaci pivodniho vysledku!*. Revidovany vysledek je

v elektronické i tisténé forme jednoznacné oznacen.

Intervaly od dodani biologického materidlu k vydani vysledki

Vzorky jsou pribézné zpracovavany podle pozadovaného vySetfeni v pofadi, ve kterém jsou
pfijimany do laboratofe. Vyjimku tvofi vzorky oznafené STATIM — ty jsou zpracovavany
prednostné. Doba odezvy vzork, tj. casovy interval od dodéni vzorku do laboratofe do doby
uvolnéni vysledku vysetfeni, se pro jednotlivé diagndzy a zejména jednotliva vySetfeni 1isi dle
rozsahu, narocnosti a povahy pozadovaného vySetfeni. Terminy vyhotoveni vySetfeni jsou
dostupné v Priloze ¢.1 LP - Ptehled poskytovanych vySetfeni na webovych strankéach

https://www.fhmotol.cz/neurogeneticka-laborator/.

Nedodrzeni oéekavaného ¢asu dodani vysledku
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V laboratofi se mohou vyskytnout neocekavané provozni problémy, napf. porucha piistroje,
havarie, onemocnéni, vypadek elektrického proudu apod., kdy mtize dojit ke zpozdéni uvolnéni
vysledku. O zméné ¢asu dodani vysledkll informuje laboratof indikujici 1ékate, kterych se

problém dotkne, a ptipadné se domluvi na piednostnich vySetienich.

Konzulta¢ni ¢innost laboratore

Lékaiim a zadatelim o vySetfeni jsou poskytovany konzultace v odborné oblasti souvisejici s

laboratornimi vysetfenimi. Kontakty jsou uvedeny v kapitole 1.1 této LP.

Zpisob feSeni stiZznosti

Laboratof pfijima veskeré pripominky, stiznosti ¢i jiné zpé€tn€ vazebné informace, které maji vliv
na Cinnost laboratotfe. Stiznost lékate, pacienta, event. dalSich osob je podnétem pro zlepseni
prace na genetickém pracovisti a zabyvame se proSetfenim kazdé pfijaté stiznosti. VeSkerd
opatfeni a aktivity v ramci kontroly kvality smétuji k tomu, aby situace vedouci ke vzniku
stiznosti vibec nevznikaly. Kromé drobnych pfipominek k praci laboratote, které pfijima,
okamzité fesi a nasledné informuje svého nadiizeného kompetentni pracovnik laboratofe, je
vyfizovani stiznosti véci vedouciho laboratotfe nebo jiného povéreného pracovnika dle povahy ¢i
zavaznosti stiznosti. Stiznosti souvisejici s poskytovanim zdravotnich sluzeb jsou feSeny
vsouladu se smérnici FN Motol [0S 15/2009-3 Vyrizovani stiznosti  souvisejicich

s poskytovanim zdravotnich sluzeb.

7.5.1 Prijem stiZnosti
Kazdy pracovnik je povinen pievzit stiznost. Malo zavazné stiznosti vyiesi na mist¢, je-li to v jeho
pfeda k feSeni vedoucimu laboratofe. Pii zjevné neopravnéné stiznosti pracovnik laboratote

predava stiznost k feseni vedeni laboratofe.

7.5.2 Vyfizeni Gstni stiZnosti

Jde-li o drobnou piipominku k praci laboratofe a lze ji vytesit okamzité, ucini se tak. Tento typ
stiznosti se nezaznamenava.

stiznost a jeji feSeni vedeni laboratote, které stiznost a jeji feSeni zaznamend do Knihy stiznosti a
pripominek.

Neni-li mozné vytesit stiznost okamzite, sdéli se navrh feseni a zplisob odpovedi.
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7.5.3 Vyfizeni pisemné stiznosti
Pisemnou stiznost fesi vzdy vedeni laboratofe, stiznost se zaznamendva do Knihy stiznosti a
pFipominek. Je-1i mozné stiznost vytidit ihned, je tak u¢inéno pisemne.
Neni-li mozné stiznost vytesit ihned, je navrzen postup feSeni. Stézujici si osobé€ je ihned pisemné

odeslano oznameni o registraci stiznosti se stru¢nym vyjadfenim o dal$im postupu vyfizovani

stiznosti.
Zpracoval: Ing. Lucie Sedlackova, Ph.D.
V Praze dne 29.6.2020
RNDr. Anna Uhrova Mészarosova, PhD.
Schvalil:

V Praze dne 16.7.2020
RNDr. Anna Uhrova Mészarosova, PhD.
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