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1. UCEL A OBLAST PLATNOSTI DOKUMENTU

PFiru¢ka pro odbér vzorku (dale jen PFiruc¢ka) je vypracovana se zamérem seznamit klienty, indikujici
pracovisté a Iékafe s pracovistém GENvia, s.r.o., s vySetfenimi, které pracovisté aktualné nabizi a také
s nalezitostmi, které plni pfi provadéni téchto vySetfeni. Pfirucka dale definuje pozadavky na odbér
vzorkU, jejichz dodrZeni je nezbytné pro Uspésné provedeni laboratorniho vySetfeni tak, aby vysledek
vySetfeni nebyl nespravné provedenym odbérem negativné ovlivnén ¢i dokonce znemoznén.

Pfirucka je soucasti fizené dokumentace pracovisté GENuvia, s.r.0. V plném rozsahu je dostupna na
webovych strankach spole¢nosti www.genvia.cz a v ti§téné podobé v laboratofi GENvia, s.r.o.

2. PROFIL PRACOVISTE

Spole¢nost GENvia, s.r.o. je akreditované nestatni zdravotnické zafizeni poskytujici genetické
poradenstvi a laboratorni geneticka vySetfeni.

Nazev spolecnosti: GENQvia, s.r.o.

Reditel spole¢nosti: RNDr. Miroslava Krkavcova

Technicky Feditel spole€nosti: Ing. Martin Krkavec

RNDr. Miroslava Krkavcova
Jednatelé spole¢nosti:
Ing. Martin Krkavec

Vedouci laboratore: Ing. Renata Chladova

Zastupce vedouciho laboratore RNDr. Miroslava Krkavcova

Manazer kvality: Mgr. Lenka LetoSnikova

IC subjektu: 27391728

Karlovo namésti 325/7, 128 00 Praha 2 - Nové Mésto

Adresa laboratofre: Sykovecka 276/54, 198 00 Praha 9 - Kyje

Provozni doba:
Po-Pa 07:00 -17:00

Adresa ambulance Karlovo

e~ e Karlovo namésti 325/7, 128 00 Praha 2 - Nové Mésto
namesti:

Vedouci Iékaf: MUDr. Kamila Svétnicova

Provozni doba:

Po 08:00-12:00 12:30 - 14:30
Ut 08:00 - 10:00

St 08:00-12:00 12:30 - 16:30
Ct 08:00-12:00 12:30 - 16:30

Registraéni adresa: ‘

Adresa ambulance OlSanska: Ol$anska 2666/7, 130 00 Praha 3 - Zizkov
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Vedouci Iékaf: MUDr. Dagmar Raskova

Provozni doba:
Po 08:30 - 14:30
Ct 08:00-12:00 12:30 - 16:30

Adresa ambulance Rajska

zahrada: Vajgarska 1141, 198 00 Praha 14 (v objektu polikliniky Bioregena)

Vedouci Iékar: MUDr. Kamila Svétnicova

Provozni doba:
Ut 11:00 - 17:00
Pa 09:00 - 15:00

ICZ (laborator): 02 312 000

ICZ (ambulance): 02 376 000

Cislo bankovniho détu: 51-1053760227/0100

Web: www.genvia.cz

+420 721 669 444 (feditel spole€nosti)

+420 773 669 442 (laborator)

+420 266 315 592 (laborator)

Kontaktni telefon: +420 777 669 470 (ambulance Karlovo namésti, ambulance Rajska
zahrada)

+420 222 162 301 (ambulance Karlovo namésti)

+420 724 225 892 (ambulance OlSanska)

E-mail vedeni spole¢nosti: info@genvia.cz

E-mail vedouci laboratore: vedouci@genvia.cz

E-mail laboratof: laborator@genvia.cz

E-mail manazer kvality
laboratore:

kvalita@genvia.cz

E-mail ambulance Karlovo

e ambulance@genvia.cz
namesti: @g

E-mail ambulance Ol8anska: olsanska@genvia.cz

E-mail ambulance Rajska

ambulance@genvia.cz
zahrada: @g

E-mail finanéni uctarna: faktury@genvia.cz

e-portal GENvia www.genvia.cz
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3. SEZNAM PROVADENYCH LABORATORNICH VYSETRENI

Geneticka laboratof GENvia, s.r.o. aktualné nabizi tato vySetreni:

PARY S PORUCHOU PLODNOSTI, DARCI GAMET

VysSetfeni karyotypu (z kultivovanych bunék periferni krve)
Submikroskopické delece chromosomu Y

VySetieni genu pro cystickou fibrézu

VySetieni mutaci v genu GJB2 (nesyndromova vrozena hluchota)
VySetieni syndromu fragilniho X (syndrom Martin-Bell)

VySetieni spinalni muskularni atrofie

VySetieni trombofilnich mutaci

Preimplantacni genetické testovani aneuploidii (PGT-A)

PRENATALNI VYSETRENI

VysSetfeni plodové vody, fetalni krve nebo choriovych klkii metodou amnioPCR

VySetfeni potracenych plodd metodou amnioPCR

Vysetfeni metodou arrayCGH (aCGH, Comparative Genomic Hybridisation)

VySetieni genu pro cystickou fibrézu

Syndrom Smith-Lemli-Opitz (SLOS)

VysSetfeni spinalni muskularni atrofie

Vysetfeni kostnich dysplazii — achondroplazie, hypochondroplazie, thanatoforicka dysplazie
Vysetfeni karyotypu (z plodové vody, choriové tkané, fetalni krve, potracené tkané)

PREIMPLANTACNI GENETICKE TESTOVANI ANEUPLOIDIi (PGT-A)
Preimplantacni genetické testovani aneuploidii (PGT-A)

VYSETRENI OTCOVSTVIi/PRIBUZNOSTI
Paternitni expertiza

INTERNI A DALSi ONEMOCNENI

VySetieni trombofilnich mutaci

PFimy prikaz dfive prokazané varianty (konfirmacni, prediktivni vySetfeni genl asociovanych s
chorobami)

ONKOLOGIE

Vysetfeni dédi€nych nadorovych predispozic (design ROCHE-CZECANCA)

PFimy prikaz dfive prokazané varianty (konfirmacni, prediktivni vySetfeni genl asociovanych s
chorobami)

OFTALMOLOGIE

VySetifeni genu RPE65

PFimy prikaz dfive prokazané varianty (konfirmacni, prediktivni vySetfeni genl asociovanych s
chorobami)

NEMOCI POHYBOVEHO APARATU

Vysetfeni spinalni muskularni atrofie

VySetfeni genu asociovanych s osteogenesis imperfecta

Vysetfeni kostnich dysplazii — achondroplazie, hypochondroplazie, thanatoforicka dysplazie

PFimy prikaz dfive prokazané varianty (konfirmacni, prediktivni vySetfeni genl asociovanych s
chorobami)

UROLOGIE, MUZSKA NEPLODNOST
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VySetieni genu pro cystickou fibrézu

Submikroskopické delece chromosomu Y

AR panel - vrozené poruchy determinace pohlavi, véetné syndromu necitlivosti k androgenim a
kryptorchismu

PFimy prikaz dfive prokazané varianty (konfirmacni, prediktivni vySetfeni gen(l asociovanych s
chorobami)

OSTATNI GENETICKA VYSETRENI

Fluorescenéni in situ hybridizace (FISH)

VySetieni ziskanych chromosomovych aberaci (ZCA)

PFfimy prikaz dfive prokazané varianty (konfirmacni, prediktivni vySetfeni gend asociovanych s
chorobami)

OSTATNI
Izolace DNA
Izolace DNA a archivace vzorku po dobu 5 let

VYSETRENI SPORTOVNICH PREDISPOZIC

VYSETRENI GENETICKYCH PREDISPOZIC KE KARDIOVASKULARNIM, METABOLICKYM,
NADOROVYM, AUTOIMUNITNIM, NEUROLOGICKYM A DALSIM ZAVAZNYM ONEMOCNENIM

GENkomp — test partnerské kompatibility GENvia
NEINVAZIVNI PRENATALNI TEST (NIPT)
VYSETRENI KLINICKEHO EXOMU (WES)

Z vySe uvedenych vySetreni jsou nasledujici tfi vySetreni cytogeneticka nebo molekularné
cytogeneticka:

o VysSetfeni karyotypu
o VysSetfeni ziskanych chromosomovych aberaci (ZCA)
e Fluorescenéni in situ hybridizace (FISH)

Zbyla vySetreni nalezi do podetné skupiny molekularné genetickych vysSetreni, pfi kterych vzdy dochazi
K izolaci genetického materialu (DNA).

4. PRUVODNI DOKUMENTACE

4.1 Zadanka, Informovany souhlas

Ke kazdému vySetfeni, provadénému v laboratofi, je indikujicim Iékafem/subjektem dodana fadné
vyplnéna privodni dokumentace.

Jedna se minimalné o Zadanku a informovany souhlas s vySetrenim:

e Zadanka o vySetieni BF33, resp. Zadanka a informovany souhlas na vysetieni
pribuznosti osob BF41, resp. Zadanka o PGD/PGS metodou FISH BF90.

V z&dance musi byt vzdy vypIinény identifikadni udaje klienta (pfijmeni, jméno, RC nebo &islo pojisténce
event. datum narozeni, pojiStovna aj.) a zaskrtnuta pole s pozadovanymi vySetfenimi. Na zadance musi
byt uvedeno jméno a pfijmeni indikujiciho lékare, platné ICZ a odbornost. Zadanka musi byt opatfena
razitkem pracovisté indikujiciho l1ékafe a jeho podpisem (podrobné viz kapitola 6). Svym podpisem na




GEN Organizacni fad BRO4
Via [ PRIRUCKA PRO ODBER VZORKU

Vypracoval: Ing. Renata Chladova Platnost od:  08.04.2025 Strana ¢&.: 8/21

Schvalil: RNDr. Miroslava Krkavcova Nahrazuje: 07.02.2025 Vytisk €.: 1M1

Zzadance indikujici Iékaf zaroven stvrzuje, Ze od klienta obdrzel podepsany informovany souhlas s
provedenim uvedenych vysSetfeni (indikujici Iékaf je povinen disponovat informovanym souhlasem
klienta).

e Souhlas vysSetfovaného (zakonného zastupce) s genetickym laboratornim vysetienim
BF70.

Lékar je povinen v plném rozsahu informovat klienta o vSech okolnostech tykajicich se pozadovanych
vySetfeni a seznamit ho se v8emi riziky z toho plynoucimi. Informovany souhlas musi byt opatfen
podpisem indikujiciho Iékafe i klienta event. jeho zakonného zastupce. Klient svym podpisem stvrzuje,
Ze byl se vSemi skuteCnostmi, které se vySetieni tykaji, seznamen a s uvedenym postupem souhlasi
(podrobné viz kapitola 6).

Oba vySe uvedené formulafe zasila indikujici Iékaf/subjekt do laboratofe spolu se vzorkem (v
oddéleném obalu).

Bez dodani Zadanky nelze vys$etieni provést, resp. nelze vydat vysledek vysetreni!

4.2 Dostupnost zadanek a informovanych souhlasti

Dostupnost formulart Zadanek a informovanych souhlasi:

e Formulafe jsou dostupné na webovych strankach spoleénosti www.genvia.cz, v sekci ,Ke
stazeni®, odkud Ize provést jejich tisk.

e Formulare jsou dostupné na e-portalu GENvia, po pfihlaSeni jménem a heslem pfihlaSované
osoby, odkud Ize provést jejich tisk.

o Formulafe jsou dostupné v tisténé i elektronické podobé v laboratofi (Ize dodat po vyZzadani).

o Formulare jsou dostupné v tisténé i elektronické podobé v genetickych ambulancich spoleénosti
GENvia, s.r.o. (Ize dodat po vyZadani).

o Genetické ambulance spole€nosti GENvia, s.r.o. maji rovnéZz moznost pouzit k vyplnéni
dokumentu jeho plné elektronickou verzi, ktera je dostupna v objednavkovém systému
ambulanci.

1) Zadanka o vysetieni BF33, resp. Zadanka a informovany souhlas na vysetieni pfibuznosti
osob BF41, resp. Zadanka o PGD/PGS metodou FISH BF90 musi obsahovat tyto Gdaje:

a) Osobni udaje vySetfované osoby pro jeji jednoznaénou identifikaci (pfijmeni, jméno, RC
nebo Cislo pojisténce event. datum narozeni, pojiStovna aj.), datum odbéru, kédové
oznaceni diagnozy.

b) Dodany material.

c) PoZadovana vySetfeni event. jasné oznacgeni vySetfeni v reZimu STATIM.

d) Identifikadni Udaje Zzadatele (indikujiciho Iékafe) tj. pfijmeni, jméno, ICZ, odbornost, razitko
a podpis.

2) Souhlas vysetiovaného (zakonného zastupce) s genetickym laboratornim vysetienim

BF70 musi obsahovat tyto udaje:

a) Osobni udaje vySetfované osoby pro jeji jednoznaénou identifikace (pfijmeni, jméno, RC
nebo ¢islo pojisténce event. datum narozeni).

b) Ugel laboratorniho genetického vy$etieni.

c) Prohladeni lékafe o skuteCnosti, Ze vySetfované osobé& vysvétlil uéel, povahu,
pfredpoklddany prospéch, nasledky i mozna rizika poZzadovanych vySetfeni (musi byt
uvedeno pfijmeni, jméno, datum a podpis indikujiciho 1ékare).

d) Prohlaseni vySetfované osoby ohledné vyctu pozadovanych vySetfeni a druhu odebraného
materialu.

e) Prohlaseni vySetfované osoby ohledné vysledku vySetfeni.
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f)  ProhlaSeni vySetfované osoby ohledné archivace/likvidace vzorku

) GDPR

) Podpis vySetfované osoby/zakonného zastupce, datum, RC nebo &islo pojisténce event.
datum narozeni.

0 Q

5. INFORMACE PRO KLIENTY

Informace o spoleCnosti GENvia, s.r.o. jsou dostupné na webovych strankach pracovisté
www.genvia.cz. Zakladni informace o druzich a rozsahu provadénych vysetfeni jsou rovnéz dostupné
na webovych strankach pracovisté.

Podavani podrobnych informaci o jednotlivych vySetfenich véetné interpretace vysledkd vy$etfeni je
plné v kompetenci indikujiciho Iékare.

Laboratof poskytuje vysledky vySetfeni a doplfiujici informace k vySetfeni vyhradné indikujicimu lékafi.
Klientovi Ize na jeho vlastni Zadost poskytnout vysledky vySetfeni za podminek, které jsou podrobné
popsany v kap. 12. VYSLEDKY VYSETRENI.

6. POSTUPY PRO ODBER VZORKU

6.1. Odbérové nadobky
Vzorky se odebiraji sterilné do sterilnich nddobek na jedno pouziti.

o K odbéru periferni a fetalni krve se standardné pouziva sterilni uzavieny vakuovy systém
Vacutainer® (zn. Becton Dickinson) se zkumavkami barevné rozliSenymi dle obsahu pfidatnych
latek. Pro cytogeneticka a molekularné cytogeneticka vySetfeni je nutné pouzit zkumavku se
zelenym uzavérem (obsahuje Na-Heparin, popf. Li-Heparin)*. Pro molekularné geneticka
vysSetfeni, u kterych vzdy dochazi k izolace DNA, je nutné pouzit zkumavku s fialovym uzavérem
(obsahuje EDTA).

* Zcela vyjimecné, nejsou-li k dispozici heparinizované podtlakové zkumavky, Ize pouzit k odbéru krve pro cytogeneticka event.
molekularné cytogeneticka vySetfeni bézné injekéni stiikacky, a to nasledujicim zpisobem:

Do 5ml injekéni stfikaCky aspirujeme cca 0,3 ml heparinu a stfikacku jim proplachneme. Poté nasadime jehlu a pist stlacime
nadoraz (heparin zUstane pouze v konusu stfikacky a v jehle, kterou se bude provadét odbér). Je nezbytné postupovat striktné
dle tohoto navodu, protoze takto Ize nadavkovat optimalni mnozstvi heparinu z hlediska zabranéni srazeni krve i nasledné
uspésné kultivace bunék. Kultivaci nepfiznivé ovliviiuje nedostatek i pfebytek heparinu. Pfi jeho nedostatku dochazi ke srazeni
krve (na chromosomalni vySetfeni nelze pouzit srazenou krev), pfi pfebytku vS§ak znemozriuje kultivaci. Pouziti nespravného
mnozstvi heparinu je u takto provadéného odbéru nejcastéjsi priCinou netispésné kultivace!

o Plodova voda se odebira do sterilnich zkumavek bez pfidatnych latek. Odebrana plodova voda
se ihned po odbéru rozdéli do 2-3 sterilnich zkumavek z divodu zaloZeni dvou nezavislych
bunécénych kultur.

e Choriova tkan se odebira do sterilni zkumavky bez pfidatnych latek, pouze s pfidanym
sterilnim fyziologickym roztokem (cca 5-10 ml).

o Tkan potraceného plodu se odebira do sterilni zkumavky nebo sterilni lahvi¢ky bez pfidatnych
latek, pouze s pfidanym sterilnim fyziologickym roztokem (cca 5-10 ml nebo dle potieby).

o Odbér stéru ze sliznice dutiny ustni se provadi komer¢né dodavanou stérovou soupravou.
Pfesny postup odbéru je vzdy uveden na obalu stérové soupravy.

6.2 Odbér vzorku

Pfed samotnym odbérem vzorku ovéfi odebirajici pracovnik (odbérova sestra, l1ékar) totoznost klienta,
kterému je vzorek odebiran. Klient je dotdzan na pfijmeni, jméno, datum narozeni event. dali udaje,
kterymi je napf. ovéfeno, zda splnil pozadavky na uspésné provedeni odbéru/vySetfeni (napf. stav
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nalacno, vynechani medikace (Cas posledniho uziti nebo vysazeni Iéku), odbér vzorku v ur€eném
intervalu, ¢ase, za specifickych podminek aj.).

Vzorek oznaceny identifikaénim Stitkem se ihned po odbéru viozi do plastového obalu a spolu s
privodni dokumentaci (v oddéleném obalu) odeSle do laboratofe (viz Pokyny pro dopravce BROS8).
Vzorky se transportuji do laboratore zpravidla ve stejny den, kdy probéhl jejich odbér. Vzorky by mély
byt do laboratofe dopraveny ve lhaté max. 2-3 dnu od provedeni odbéru.

6.2.1. Odbér periferni krve

Odbér periferni krve provadi odborné zpusobily zdravotnicky pracovnik v odbérové mistnosti
specializovaného pracovisté. Odbér je provadén z zily v loketni jamce. Paze se vhodné polohuje a misto
vpichu dezinfikuje lihem (jiné dezinfekeni prostfedky by mohly zapfi€init netspéch pfi kultivaci vzorku).
Po stabilizaci zZily se provede vpich a nasledny odbér.

K odbéru Ize pouzit uzavieny vakuovy systém Vacutainer® (zn. Becton Dickinson) se zkumavkami
barevné rozliSenymi dle obsahu pfidatnych latek. Pro cytogeneticka a molekularné cytogeneticka
vysetreni je optimalni mnozstvi odebrané periferni krve 2-5 ml, u malych déti 1-2 ml. Krev se odebira
do zkumavky se zelenym uzavérem (heparinizovana zkumavka, viz kap. 6.1). Pro molekularné
geneticka vySetfeni je optimalni mnozstvi odebrané periferni krve cca 2 ml. Krev se odebira do
zkumavky s fialovym uzavérem (zkumavka s EDTA, viz kap. 6.1). Nelze odebirat pacientovi a
zejména novorozenci periferni krev po transfuzi (vysledkem by byl profil darce, nikoli pacienta).

Predpokladanému objemu odebrané krve je nutné vzdy uzpuUsobit velikost odbérové zkumavky
(mnozstvi heparinu ve zkumavce je vyrobcem kalibrovano na objem krve, pro ktery je urCena).
Odbérovou zkumavku je nutné ihned po odbéru lehce promichat, aby doslo ke smiseni krve s pfidatnou
sloZkou a eliminaci vzniku srazeniny. Odbérové zkumavky na vyZzadani dodava laboratof.

Zkumavky oznacené identifikacnim Stitkem se ihned po odbéru viozi do plastového obalu a spolu s
privodni dokumentaci (v oddéleném obalu) odeslou do laboratofe nebo ulozi do lednice pfi teploté 2-8
°C (viz Pokyny pro dopravce BR08).

Vzorky se transportuji do laboratore zpravidla ve stejny den, kdy probéhl jejich odbér. Vzorky by mély
byt do laboratofe dopraveny ve lhaté max. 3 dnli od provedeni odbéru.

6.2.2. Odbér fetalni (pupecnikové) krve - kordocentéza

Odbér fetalni krve provadi lékaf specialista na specializovaném pracovisti. Odbér je provadén
transabdominalné punkci pupeéniku za kontinualni UZ kontroly.

K odbéru Ize pouzit uzavieny vakuovy systém Vacutainer® (zn. Becton Dickinson) se zkumavkami
barevné rozliSenymi dle obsahu pridatnych latek. Pro cytogeneticka a molekularné cytogeneticka
vySetieni je optimalni mnoZstvi odebrané fetélni krve 1-2 ml. Krev se odebira do zkumavky se zelenym
uzaverem (heparinizovana zkumavka, viz kap. 6.1). Pro molekularné geneticka vySetreni je optimalni
mnozstvi odebrané fetalni krve 0,5-1 ml. Krev se odebira do zkumavky s fialovym uzavérem (zkumavka
s EDTA, viz kap. 6.1). Odbérové zkumavky na vyzadani dodava laboratof.

Zkumavky oznalené identifikaCnim Stitkem se ihned po odbéru vloZi do plastového obalu a spolu s
privodni dokumentaci (v oddéleném obalu) odeslou do laboratofe nebo ulozi do lednice pfi teploté 2-8
°C (viz Pokyny pro dopravce BR08).

Vzorky se transportuji do laboratofe zpravidla ve stejny den, kdy probéhl jejich odbér. Vzorky by mély
byt do laboratofe dopraveny ve lhaté max. 3 dnli od provedeni odbéru.

Vysetfeni fetalni krve probiha vzdy v rezimu STATIM.
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6.2.3. Odbér plodové vody - amniocentéza (AMC)

Odbér plodové vody provadi Iékaf specialista na specializovaném pracovisti. Odbér je provadén
transabdominalné aspiraci amnialni tekutiny za kontinualni UZ kontroly.

K odbéru Ize pouzit sterilni systém Vacutainer® (zn. Becton Dickinson) bez pfidatnych latek nebo jinou
sterilni nadobku. Pro standardni budget cytogenetickych, molekularné cytogenetickych a molekularné
genetickych vysetieni je v souhrnu tfeba cca 15-20 ml plodové vody rozdélené ihned po odbéru do 2-3
zkumavek. Rozdéleni vzorku umoznuje zalozit 2 nezavislé kultury bunék. Odbérové zkumavky na
vyzadani dodava laboratof.

Zkumavky oznacené identifikacnim Stitkem se ihned po odbéru dikladné uzavrou, vlozi do plastového
obalu a spolu s priivodni dokumentaci (v oddéleném obalu) odeslou do laboratofe nebo ulozi do lednice
pfi teploté 2-8 °C (viz Pokyny pro dopravce BR08).

Vzorky se transportuji do laboratofe zpravidla ve stejny den, kdy probéhl jejich odbér. Vzorky by mély
byt do laboratofe dopraveny ve lhuté max. 2 dnli od provedeni odbéru.

6.2.4. Odbér choriové tkané - choriocentéza (CVS)

Odbér choriové tkané provadi lékaf specialista na specializovaném pracovisti. Odbér je provadén
transabdominalné biopsii choria za kontinualni UZ kontroly.

K odbéru Ize pouzit sterilni systém Vacutainer® (zn. Becton Dickinson) bez pfidatnych latek nebo jinou
sterilni nadobku, doplnénou o sterilni fyziologicky roztok (cca 5-10 ml). Pro standardni budget
cytogenetickych, molekularné cytogenetickych a molekularné genetickych vySetfeni je v souhrnu tieba
cca 5-10 mg tkané (hodnoceni dle G. Simoniho). Odbérové zkumavky a fyziologicky roztok na vyZzadani
dodava laboratofr.

Zkumavka oznacena identifikacnim Stitkem se ihned po odbéru dikladné uzavre, vlozi do plastového
obalu a spolu s pravodni dokumentaci (v oddéleném obalu) odesle do laboratofe nebo ulozi do lednice
pfi teploté 2-8 °C (viz Pokyny pro dopravce BR08).

Vzorky se transportuji do laboratofe zpravidla ve stejny den, kdy probéhl jejich odbér. Vzorky by mély
byt do laboratofe dopraveny ve lhaté max. 2 dnli od provedeni odbéru.

6.2.5. Odbér tkané potraceného plodu

Odbér tkané potraceného plodu provadi lékaf specialista na specializovaném pracovisti. Ddvodem
odbéru je pozadavek na objasnéni pri€iny t€hotenské ztraty, kterd maze byt genetického pivodu.

K odbéru Ize pouzit sterilni systém Vacutainer® (zn. Becton Dickinson) bez pfidatnych latek nebo jinou
sterilni nadobku, doplnénou o sterilni fyziologicky roztok (cca 5-10 ml nebo dle potfeby). Pro standardni
budget cytogenetickych, molekularné cytogenetickych a molekularné genetickych vysetfeni je tfeba
tkan o velikosti minimalné nékolika mm. Odbérové zkumavky a fyziologicky roztok na vyzadani dodava
laboratof.

Zkumavka oznacena identifikacnim Stitkem se ihned po odbéru dikladné uzavre, vlozi do plastového
obalu a spolu s pravodni dokumentaci (v oddéleném obalu) odesle do laboratofe nebo ulozi do lednice
pfi teploté 2-8 °C (viz Pokyny pro dopravce BR08).

Vzorky se transportuji do laboratofe zpravidla ve stejny den, kdy probéhl jejich odbér. Vzorky by mély
byt do laboratofe dopraveny ve Ihité max. 2 dnli od provedeni odbéru.

6.2.6. Odbér stéru ze sliznice dutiny ustni

Odbér stéru provadi odborné zpusobily zdravotnicky pracovnik v odbérové mistnosti specializovaného
pracovisté, u nékterych druhl vySetfeni mlze byt proveden i formou samoodbéru. Jedna se o
neinvazivni zpUsob odbéru, ktery je provadén stérem bukalni sliznice dutiny Ustni. Divodem odbéru je
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ziskani buné&ného materidlu k nasledné izolaci DNA, ktera slouzi k molekularné genetickému vy3etfeni
samotného klienta nebo pro porovnani DNA profilt (typicky matky a plodu pfi vySetfeni plodové vody,
choriové tkané nebo potracené tkané (ovéfuje se tak skutecnost, Zze vySetfovany vzorek obsahuje pouze
buriky plodu a nedoslo k jeho kontaminaci matefskou tkani)).

K odbéru lze pouzit stérové tyCinky a nadobky ktomu uréené, dostupné u vyrobcu/dodavateld
zdravotnického materialu, nebo stérové soupravy k tomu urené, které jsou rovnéz komeréné dostupné.
Pfi manipulaci je tfeba strikiné dodrzet pokyny vyrobce pro provedeni odbéru, jeho skladovani a
transport. Stérovy material na vyzadani dodava laboratof.

Nadobka oznacena identifikacnim Stitkem se ihned po odbéru ddkladné uzavie, vlozi do plastového
obalu a spolu s pravodni dokumentaci (v oddéleném obalu) odesle do laboratofe nebo ulozi do lednice
pfi teploté 2-8 °C (viz Pokyny pro dopravce BR08).

Vzorky se transportuji do laboratofe zpravidla ve stejny den, kdy probéhl jejich odbér. Vzorky by mély
byt do laboratofe dopraveny ve Ihité max. 3 dnli od provedeni odbéru.

6.2.7. Vysetreni blastomer embryi (Preimplantacni geneticka diagnostika (PGD) metodou FISH)
Vychozim produktem pro vySetfeni blastomer embryi jsou buriky blastomer fixované na podloznim skle.

Fixovany material (podlozni sklo) musi byt fadné oznacen. Transport do laboratofe zajiStuje indikujici
zarizeni (zpravidla IVF centrum, CAR). Soucasti transportu je dodani privodni dokumentace (v
oddéleném obalu), viz Pokyny pro dopravce BROS.

Vzorky se transportuji do laboratofe zpravidla ve stejny den, kdy probéhla jejich pFiprava k transportu.
PFipadné zdrzeni je nutné laboratofi neprodlené oznamit (viz Pokyny pro dopravce BRO8).

6.3. Oznacéeni vzorku

6.3.1 Pozadavky na nezbytné oznaceni vzorku
Oznaceni vzorku identifika&nim Stitkem zajiStuje odbérové pracovisté.

Na identifikaénim Stitku je nezbytné uvést:

e pfijmeni, jméno klienta;
e jeho RC nebo gislo pojisténce event. datum narozeni.

Stitek mdzZe pfipadné obsahovat i dal$i udaje.

V pfipadé, Ze je nezbytna identifikace klienta nedostatecna, snazi se laborator zjistit a doplnit chybéjici
Udaje vSemi dostupnymi prostfedky. Pokud i presto zlstava identifikace klienta nedostate¢na, je
zélezitost oznalena jako neshodna (viz Kniha neshod CKO02) a laboratof provede pouze
zakladni/nezbytné nutné Uukony, které zabrani znehodnoceni vzorku, event. provede pouze
zakladni/nezbytné nutna vysetfeni vzorku®.

* Vyjimku tvofi pozadavek na vySetfeni otcovstvi/pfibuznosti, které se bez prokazatelné identifikace klienta a dalSich
vySetfovanych osob neprovadi. Doruéeny vzorek je uloZen v laboratofi po dobu jednoho tydne, poté se zlikviduje. O likvidaci je

proveden zaznam, o skutecnosti je proveden zapis do Knihy neshod CK02.

6.3.2 Pozadavky na dalSi oznaceni vzorku a zplisob feSeni nedostatecné oznacenych vzorkt

e V pfipadé, Ze se jedna o paralelni odbéry stejného materialu u téhoz klienta (nap¥. odbéry u
viceCetného téhotenstvi), je nezbytné vzorky dale odliSit vhodnym zplsobem (napf. velkymi
pismeny A, B, ... nebo Cisly). Shodné je pak vzorek evidovan i v laboratofi.

e Pokud je nadobka s biologickym materidlem oznafena pouze pfijmenim/pfijmenim a
jménem/RC/&islem pojisténce/datem narozeni klienta, laboratof zkouma, zda je nadobka
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jednoznacéné pfipojena k privodni dokumentaci s kompletni identifikaci klienta (sponou,
prilepenim, v uzavieném samostatném obalu aj.) tak, aby mohla vzorek a pravodni dokumentaci
jednoznaéné sparovat. Laboratof pfipadné ovéfuje/potvrzuje tuto skutec¢nost komunikaci
s odbérovym pracovistém/indikujicim lékafem/subjektem (o skute¢nosti i probéhlé komunikaci
je proveden zaznam do privodni dokumentace).

e Odbérové nadobky/pravodni dokumentace klientd, jejichz identifikaéni udaje nejsou vubec k
dispozici (neznamé osoby nebo osoby, u kterych jsou k dispozici pouze &astecnéljiné
informace) musi byt odbérovym pracovistém/indikujicim Iékafem/subjektem jednoznacné
oznaceny jinym, av§ak dostacujicim a nezaménitelnym zpusobem. Indikujici 1ékaf/subjekt ma
v takovém pfipadé povinnost o této nestandardni skute¢nosti pfedem informovat laborator.

e Pri jakékoli dalsi nedostate¢né informaci o klientovi/odebraném materialu/indikujicim
Iékari/subjektu nebo pozadovanych vySetfenich &i navazujicich Ukonech, pracovnici laboratofe
vzdy kontaktuji odbérové pracovisté/indikujiciho Iékafe/subjekt s cilem zjistit a doplnit chybéjici
udaje (formou zaznamu do pravodni dokumentace €i formou zadosti o dodani nové/doplnéné
dokumentace). V pfipadé Uspéchu i neuspéchu takového postupu je o této skuteCnosti i
probéhlé komunikaci proveden zaznam do privodni dokumentace.

6.4 Odmitnuti vzorku

6.4.1 Kritéria pro odmitnuti vzorku
Odmitnout Ize:

e zcela neoznacenou odbérovou nadobku*;

e odbérovou nadobku bez jakékoli privodni dokumentace*;

o odbérovou nadobku, ktera je porusena, rozbita nebo jinak znehodnocena a doslo k poruseni
celistvosti vzorku*;

¢ odbérovou nadobku/privodni dokumentaci znecisténou biologickym materidlem*;

e odbérovou nadobku/pravodni dokumentaci, na které chybi/jsou necitelné/jsou zaménitelné
nezbytné udaje o klientovi (viz vy$e) a nelze je zjistit a doplnit ani po kontaktovani odbérového
pracovisté/indikujiciho lIékare/subjektu*;

e odbérovou nadobku a pruvodni dokumentaci, ktera obsahuje pozZadavek/pozadavky na
vySetfeni, ktera laboratof neprovadi*.

* Netyka se vzacného a jedine¢ného materialu, jehoz odbér nelze event. zopakovat (fetalni krev, plodova voda, choriova tkan,
tkan potraceného plodu). Po pfijmu takového vzorku je dal$i postup nakladani se vzorkem bezodkladné komunikovan
s odbérovym pracovistém/indikujicim Iékafem/subjektem, pokud jsou znamy, event je postupovano dle kap. 6.3.1 Pozadavky na
nezbytné oznaceni vzorku.

6.4.2 Postup pfi odmitnuti vzorku
Postup laboratore pfi odmitnuti vzorku:

e vzorek NENI pfijat do laboratofre;

o odbérové pracovisté/indikujici I€kaf/subjekt (pokud jsou znamy) jsou bezodkladné informovani
o odmitnuti vzorku;

e odmitnuti vzorku je evidovano jako neshoda (o skute¢nosti je proveden zapis do Knihy neshod
CKO02).

7. POSTUP PRO PRIJEM VZORKU

PFijem vzork( probiha v laboratofi na misté k tomu vyhrazeném. K evidenci pfijmu slouzi Kniha pfijmu
vzorkli CKO08 (v knize se eviduje odesilajici lékaf/pracovisté, datum a &as pfijmu vzorku, podpis
pracovnika, ktery vzorek pfijal, event. druh pfepravni sluzby).
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Bé&hem pfijmu povéfeny pracovnik ihned zkontroluje, zda je odbérova nadobka neporusena, oznacena
nezbytnymi udaji (pfijmeni, jméno, RC nebo &islo pojisténce event. datum narozeni) a zda i pravodni
dokumentace obsahuje vedkeré nezbytné udaje k realizaci zakazky. Po provedené kontrole je Zadanka
opatfena razitkem o pfijmu, kde pfejimajici pracovnik zaznamena datum a €as pfijmu vzorku a potvrdi
prevzeti svym podpisem. Vzorky a priivodni dokumentace se poté vlozi do plastového boxu pro pFijem
vzork( a pfemisti do laboratore.

V laboratofi jsou odbérové nadobky oznafeny C¢islem dle pfislusnych laboratornich evidenci
(elektronické evidence, deniky CD) a ihned zpracovany nebo vhodné skladovany.

Bezprostiedné po pFijmu je klient pod svym pfijmenim, jménem a RC/&islem pojisténce event. datem
narozeni zaevidovan do laboratorniho databazového informacniho systému (DIS). Zaznamy
jednotlivych klientd jsou v systému Fazeny chronologicky a vedeny pod unikatnim identifikaénim
(sumarnim) Cislem klienta, které systém pfidéluje automaticky. Tento sumarni zaznam zastfeSuje
vSechna jednotliva vysetfeni, ktera jsou u toho kterého klienta provadéna. Kazdé vySetieni disponuje
zaroven vilastnim porfadovym ¢islem, které je pridéleno systémem rovnéz automaticky nebo
koresponduje s pfislusnym zaznamem v deniku CD, pokud je veden. V denicich jsou zaznamy o
vy$etfenich fazeny chronologicky. U kazdého zédznamu v CD je uvedeno piijmeni jméno a RC/gislo
pojisténce event. datum narozeni a dalSi relevantni Udaje souvisejici s vySetfenim nebo vzorkem, které
by mohly mit vliv na priibéh nebo vysledek vySetfeni (pfimés krve ve vzorku, pfitomnost srazeniny,
nedostate¢né nebo nadbyte€né mnozstvi materidlu v odbérové nadobce, rezim STATIM, opakovana
vySetieni, dalSi provadéna vysetreni aj.).

Z pruvodni dokumentace jsou do sumarniho zaznamu v DIS event. i do denikd CD pfeneseny veskeré
nezbytné Udaje o klientovi i vzorku. Pfidélenym sumarnim Cislem oznadi pracovnik laboratofe ru¢né
vSechny listy prlvodni dokumentace. Ta je nasledné oskenovana, elektronické skeny pfifazeny k
sumarnimu zaznamu klienta v DIS a listinné dokumenty zafazeny do pofadacu. V ramci jednoho
sumarniho zaznamu Ize zalozit libovolny pocet vySetieni, a to kdykoli v priibéhu kalendarniho roku po
zalozZeni zaznamu. V DIS Ize nahlizet do privodni dokumentace event. ji tisknout, vytvaret a tisknout
formulare k vySetfenim (desky pacienta), pracovni protokoly a dal$i dokumenty souvisejici s vySetfenim.
Kazdy dokument obsahuje udaje nezbytné k jednoznaéné identifikaci klienta.

Po provedeni vySetieni je vysledek vySetfeni zaznamenan do DIS a zaznam zkontrolovan. Nasledné je
vygenerovan vysledek vySetfeni véetné event. pfiloh, tento vysledek je uvolnén, opatfen elektronickym
podpisem a odeslan (elektronickou cestou) indikujicimu 1ékafi (e-portal GENvia).

PFenos udaju z pravodni dokumentace do DIS i nasledné zaznamy v DIS jsou na zakladé elektronické
stopy dohledatelné a identifikovatelné a podléhaji nékolika stupfiové kontrole.

8. KLINICKE INFORMACE
Klinické informace k jednotlivym druhiim vySetfovaného materialu viz nize.

8.1 Periferni krve
Duvodem odbéru periferni krve je poZadavek na cytogenetické, molekularné cytogenetické nebo
molekularné genetické vySetfeni jedince, obvykle v kombinaci obou typl vySetfeni.

Odbér nasleduje po konzultaci klienta s klinickym genetikem.

Vysledek cytogenetického &i molekularné cytogenetického vysetieni je zpravidla k dispozici do 17-28
dnd, v pfipadé rezimu STATIM do 7 dnl (vySetfeni je provadéno z kultivovanych lymfocytl periferni
krve).

Vysledek vysSetfeni vétSiny molekularné genetickych vySetfeni je zpravidla k dispozici do 7-28 dnf,
vysledek vySetfeni metodou amnioPCR zpravidla do 48 hod. (2 prac. dny)*. Vysledek vySetieni
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molekularné genetickych vySetfeni, ktera jsou provadéna metodou NGS, je zpravidla k dispozici do 1-
3 mésicl pfip. na dotaz.

8.2 Fetalni krev

Duvodem odbéru fetalni krve je pozadavek na cytogenetické, molekularné cytogenetické nebo
molekularné genetické vySetfeni plodu.

Odbér nasleduje po konzultaci téhotné klientky s klinickym genetikem. Jedna se o invazivni z4krok,
ktery je spojen s rizikem komplikaci v cca 0,8-1 % pfipadl. Odbér se provadi obvykle az po 18. tydnu
téhotenstvi. Pfi planovani odbéru je tfeba pocitat s dobou odezvy jednotlivych vySetieni a také brat
v Uvahu fakt, Ze ukond&eni t&hotenstvi z genetickych diivodt je dle platné legislativy CR povoleno (aZ na
vyjimky) do konce 24. tydne téhotenstvi.

Vysledek cytogenetického ¢i molekularné cytogenetického vysetreni je zpravidla k dispozici do 7 dnu
(vySetreni je provadéno z kultivovanych lymfocytl fetalni krve v rezimu STATIM).

Vysledek vysSetfeni vétSiny molekularné genetickych vysSetfeni je zpravidla k dispozici do 7-28 dnd,
vysledek vySetfeni metodou amnioPCR zpravidla do 48 hod. (2 prac. dny)*. Vysledek vySetfeni
molekularné genetickych vySetfeni, ktera jsou provadéna metodou NGS, je zpravidla k dispozici do 1-
3 mésicl pfip. na dotaz.

8.3 Plodova voda

Duvodem odbéru plodové vody je pozadavek na molekularné genetické vySetfeni plodu,
v odtvodnénych pfipadech pak rovnéz na cytogenetické ¢i molekularné cytogenetické vySetfeni.

Odbér nasleduje po konzultaci téhotné klientky s klinickym genetikem. Jedna se o invazivni zakrok,
ktery je spojen s rizikem komplikaci v cca 0,5-1 % pfipadl. Odbér se provadi obvykle mezi 16. a
20. tydnem téhotenstvi. Pfi pldnovani odbéru je tfeba pocitat s dobou odezvy jednotlivych vySetfeni a
také brat v Gvahu fakt, Ze ukongeni t&hotenstvi z genetickych divodd je dle platné legislativy CR
povoleno (az na vyjimky) do konce 24. tydne téhotenstvi.

Vysledek vySetieni vétSiny molekularné genetickych vysetfeni je zpravidla k dispozici do 7-28 dnd,
vysledek vySetfeni metodou amnioPCR zpravidla do 48 hod. (2 prac. dny)*. Vysledek vySetfeni
molekularné genetickych vysetfeni, ktera jsou provadéna metodou NGS, je zpravidla k dispozici do 1-
3 mésicl pfip. na dotaz.

Vysledek cytogenetického &i molekularné cytogenetického vySetfeni je zpravidla k dispozici do 17-28
dnd (vySetfeni je provadéno z kultivovanych amniocytt plodové vody).

8.4 Choriova tkan

Duvodem odbéru choriové tkané je pozadavek na molekularné genetické vysSetfeni plodu,
v odGvodnénych pFipadech pak rovnéz na cytogenetické ¢i molekularné cytogenetické vysetfeni.

Odbér nasleduje po konzultaci t&€hotné klientky s klinickym genetikem. Jedna se o invazivni zakrok,
ktery je spojen s rizikem komplikaci v cca 0,5-1 % pfipadt. Odbér se provadi obvykle mezi 12. a
15. tydnem téhotenstvi. Pfi planovani odbéru je tfeba pocitat s dobou odezvy jednotlivych vySetfeni a
také brat v Gvahu fakt, Ze ukongeni t&hotenstvi z genetickych divodd je dle platné legislativy CR
povoleno (az na vyjimky) do konce 24. tydne téhotenstvi.

Vysledek vySetfeni vétSiny molekularné genetickych vySetfeni je zpravidla k dispozici do 7-28 dnu,
vysledek vySetfeni metodou amnioPCR zpravidla do 48 hod. (2 prac. dny)*. Vysledek vySetfeni
molekularné genetickych vysetfeni, ktera jsou provadéna metodou NGS, je zpravidla k dispozici do 1-
3 mésicl pfip. na dotaz.
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Vysledek cytogenetického & molekularné cytogenetického vysetreni je zpravidla k dispozici do 17-28
dna (vySetfeni je provadéno z kultivovanych bunék choriové tkané).

8.5 Tkan potraceného plodu

Duvodem odbéru tkané potraceného plodu je pozadavek na molekularné genetické vysSetfeni
potraceného plodu, v odlvodnénych pfipadech pak rovnéZz na cytogenetické ¢i molekularné
cytogenetické vySetfeni.

Odbér je proveden pfi zakroku. VySetfeni indikuje klinicky genetik.

Vysledek vySetieni vétSiny molekularné genetickych vysSetfeni je zpravidla k dispozici do 7-28 dnd,
vysledek vySetfeni metodou amnioPCR zpravidla do 48 hod. (2 prac. dny)*. Vysledek vysetfeni
molekularné genetickych vySetfeni, ktera jsou provadéna metodou NGS, je zpravidla k dispozici do 1-
3 mésicl pfip. na dotaz.

Vysledek cytogenetického Ci molekularné cytogenetického vysetreni je zpravidla k dispozici do 21-28
dna (vySetfeni je provadéno z kultivovanych bunék potracené tkané).

8.6 Stér ze sliznice dutiny ustni
Duvodem odbéru stéru ze sliznice dutiny Ustni je pozadavek na molekularné genetické vySetfeni

jedince.

Odbér nasleduje po konzultaci klienta s klinickym genetikem, u nékterych druhl vySetfeni maze byt
proveden i formou samoodbéru. Jedna se o neinvazivni zakrok.

Vysledek vySetieni vétSiny molekularné genetickych vysetfeni je zpravidla k dispozici do 7-28 dnu.
Vysledek vySetfeni molekularné genetickych vySetfeni, ktera jsou provadéna metodou NGS, je
zpravidla k dispozici do 1-3 mésicu pfip. na dotaz.

8.7 Vysetieni blastomer embryi

Duvodem vySetfeni blastomer embryi (Preimplantaéni geneticka diagnostika (PGD) molekularné
cytogenetickou metodou FISH) je pozadavek na genetické vySetfeni bunék embrya pfed jeho
transferem do délohy.

Buriky blastomer jsou dodavany fixované na podloznim skle.
Vysledek vySetfeni je zpravidla k dispozici do 7 dnu (vySetfeni je provadéno v rezimu STATIM).

* Diagnostika metodou amnioPCR umozriuje zejména u prenatalnich vzorki (fetalni krev, plodovéa voda, choriova tkar) rychlou
detekci nej¢astéjSich aneuploidii chromosomu 13, 18, 21, X a Y. Vysledky vysetfeni jsou k dispozici zpravidla do 48 hod. (2 prac.
dny) od pfijmu vzorku do laboratofe. RozSifena verze této metody, ktera detekuje aneuploidie chromosomi 13, 15, 16, 18, 21,
22, X a'Y, se vyuziva jako metoda prvni volby pfi vySetfeni vzork( potracené tkané (diivodem je obecné vysSi riziko netspésné
kultivace pfi konzervativniho zplsobu vy$etfeni materialu tohoto druhu, zptisobené jeho horsi ristovou schopnosti a nachylnosti
ke kontaminacim).

9. ZPUSOB TRANSPORTU, NAKLADANI SE VZORKY, SKLADOVANI,
LIKVIDACE

9.1 Transport vzorku

Po odbéru se vzorky transportuji do laboratofe tak, aby nedoSlo k jejich poSkozeni/znehodnoceni
vnéjsimi vlivy, a rovnéz aby nedoSlo pfi transportu k ohrozeni fyzickych osob. Spolu se vzorky je
transportovana i privodni dokumentace (v oddéleném obalu).

Vzorky se do laboratofe transportuji zpravidla ve stejny den, kdy probéhl jejich odbér. Neni-li to z
provoznich dvodi mozné, vzorky Ize kratkodobé skladovat v lednici pfi teploté 2-8 °C. Vzorky by mély
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byt do laboratofe dopraveny ve Ih(té max. 2-3 dnG od provedeni odbéru. Béhem kratkodobého
uskladnéni a transportu nesmi byt biologicky material vystaven extrémnim podminkam (nesmi zmrznout
ani byt vystaven pfimému sluneé¢nimu zareni). Podrobnéji viz Pokyny pro dopravce BR0S8.

9.2 Nakladani se vzorky po prichodu do laboratore

9.2.1 Periferni krev

Ze vzorku periferni krve se odebere potfebné mnozstvi pro zalozeni kultivace (zelena zkumavka) a pro
izolaci DNA (fialova zkumavka). Zbytek krve ve zkumavce se uloZi do lednice (2-8 °C) do stanovené
doby likvidace vzorku (viz Interni smérnice pro archivaci BS11). Vzorek se nasledné likviduje jako
nebezpecny odpad.

9.2.2 Fetalni krev

Ze vzorku fetalni krve se odebere potfebné mnozstvi pro zalozeni kultivace (zelena zkumavka) a pro
izolaci DNA (fialova zkumavka). Zbytek krve ve zkumavce se ulozi do lednice (2-8 °C) do stanovené
doby likvidace vzorku (viz Interni smérnice pro archivaci BS11). Vzorek se nasledné likviduje jako
nebezpeény odpad.

9.2.3 Plodova voda

Ze vzorku plodové vody se odebere potfebné mnozstvi pro zaloZeni kultivace a pro izolaci DNA. Zbyla
¢ast vzorku v plvodni odbérové zkumavce (cca 1 ml) se ulozi do mraziciho boxu (-30 az -15 °C) pro
pfipadné dalSi pouziti nebo zpétnou identifikaci vzorku, a to az do stanovené doby likvidace vzorku (viz
Interni smérnice pro archivaci BS11). Vzorek se nasledné likviduje jako nebezpecny odpad.

9.2.4 Choriova tkan

Ze vzorku choriové tkané se odebere potfebné mnozstvi pro zalozeni kultivace a pro izolaci DNA. Mala
¢ast vzorku v ptvodni odbérové zkumavce se ulozi do mraziciho boxu (-30 az -15 °C) pro pfipadné
dalSi pouziti nebo zpétnou identifikaci vzorku, a to az do stanovené doby likvidace vzorku (viz Interni
smérnice pro archivaci BS11). Vzorek se nasledné likviduje jako nebezpeny odpad.

9.2.5 Tkan potraceného plodu

Ze vzorku tkané potraceného plodu se odebere potfebné mnozstvi pro zalozeni kultivace a pro izolaci
DNA. Cast vzorku v ptvodni odb&rové zkumavce se uloZi do mraziciho boxu (-30 az -15 °C) pro
pfipadné dalsi pouziti nebo zpétnou identifikaci vzorku, a to aZz do stanovené doby likvidace vzorku (viz
Interni smérnice pro archivaci BS11). Vzorek se nasledné likviduje jako nebezpelny odpad.

9.2.6 Stér ze sliznice dutiny ustni

Vzorek stéru se beze zbytku pouZije na izolaci DNA. Nadobka se poté ulozi do mraziciho boxu (-30 az
-15 °C) pro pfipadnou zpétnou identifikaci vzorku, a to aZ do stanovené doby likvidace vzorku (viz Interni
smérnice pro archivaci BS11). Vzorek se nasledné likviduje jako nebezpeény odpad.

9.2.7 Blastomery embryi

Blastomery embryi, fixované na podloznim skle, se pouZiji na indikované vySetfeni. Po analyze se
podlozni skla uloZi do lednice (2-8 °C) do stanovené doby likvidace (viz Interni smérnice pro archivaci
BS11). Material se nasledné likviduje jako nebezpecény odpad.

9.2.8 Izolovana DNA

Vzorek izolované DNA se pouzije na indikovana vysSetfeni. Zbytek vzorku v pavodni mikrozkumavce se
ulozi do mraziciho boxu (-30 az -15 °C) pro pfipadné dal$i pouziti nebo zpétnou identifikaci vzorku, a
to az do stanovené doby likvidace vzorku (viz Interni smérnice pro archivaci BS11). Vzorek se nasledné
likviduje jako nebezpeény odpad.
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Veskera manipulace s biologickym materidlem (primarni vzorky, bunééné kultury, suspenze,
vzorky DNA) i dokumentaci se fidi ustanovenim § 6 vyhlasky MZD ¢.440/2000Sb a pokyny Interni
smérnice pro archivaci BS11.

10. DODATECNA A OPAKOVANA VYSETRENI

Dodate¢na vysetreni jsou vySetfeni indikovana dodate¢né (tji. po pfijmu vzorku a privodni
dokumentace do laboratofe), tzn. v pribéhu analytické nebo postanalytické faze. Pozadavek
indikujiciho lIékafe na dodateCna vySetieni je tfeba oznamit laboratofi bez zbyteCné prodlevy. Zaroven
je nutné konzultovat s pracovniky laboratofe po€et a rozsah dodateCnych vySetfeni, a to z hlediska
moznych omezeni, ktera mohou nastat. Limitujici je mnozstvi i kvalita dostupného materialu. V pfipadé,
ze byl vzorek jiz zlikvidovan nebo je jeho mnozstvi nedostateCné €i kvalita nizka, 1ze po dohodé s
indikujicim lékafem provést pozadovana vySetfeni z nového, opakovaného odbéru. Pro dodatecné
indikovana vySetfeni vystavuje indikujici Iékaf zadanku.

e V pripadé prenatalnich vzorkl s kaskadovym zpusobem vysetfeni (amnioPCR a nasledné
aCGH), kdy je nalez v amnioPCR vySetfeni pozitivni, je zavedenym internim pravidlem laboratofe
postup, pfi kterém automaticky nasleduje vySetfeni karyotypu plodu a vySetfeni aCGH je zruseno
(pokud indikujici IékafF nepozaduje jinak). Vystaveni Zzadanky na vySetfeni karyotypu se v takovém
pfipadé nepozaduje.

e U panelovych vysSetieni (CZECANCA, GENkomp, WES) je zavedenym internim pravidlem
laboratofe postup, pfi kterém jsou klientovi automaticky provedeny 2 nezavislé odbéry. V pfipadé
pozitivniho panelového vySetfeni je totiz nutné nalez konfirmovat z nezavislého odbéru. Didvodem
takového postupu je zkraceni doby mezi vydanim pozitivniho vysledku vysetfeni a jeho konfirmaci.
Konfirmace je Iékafem indikovana spolu s panelovym vySetfenim v jedné zadance.

Je-li nutné opakovat vysetireni z divodu technické zavady, analytické chyby nebo nedostatecné kvality
zpracovani/analyzy, provede laboratof tato vySetifeni na vlastni naklady a bez zbyte€ného odkladu. O
opakovanych vysetfenich vede laboratof interni zaznamy (na cytogenetickém uUseku viz Evidence
dodanych vzorkd krve CDO03, na molekularné genetickém Useku viz Opakovana vySetfeni CK24).
Pfipadné nedodrZzeni doby odezvy (doba, ktera uplyne od pfijmu vzorku do laboratofe do vydani
vysledku vySetfeni) je komunikovano s indikujicim Iékafem.

11. DOBA ODEZVY

Doba odezvy (doba, ktera uplyne od pfijmu vzorku do laboratofe do vydani vysledku vySetfeni) se u
jednotlivych vySetfeni [iSi v zavislosti na druhu zpracovavaného materidlu, €asové néarocnosti
zpracovani vzorku, naro¢nosti analyzy, pfip. rezimu STATIM.

Doba odezvy u doindikovanych vySetfeni se pocita ode dne pfijeti poZzadavku laboratofi (dodani
zadanky, telefonicka nebo e-mailova komunikace s indikujicim Iékafem apod.).

Doba odezvy u konfirmaci pozitivnich panelovych vySetfeni se pocita od doby uvolnéni pozitivniho
vysledku vySetieni.

Pfi stanovovani a zpétném hodnoceni doby odezvy je postupovano s ohledem na skuteénost, ze
vySetfeni jsou provadéna z materialu biologické povahy, ktery mGze vykazovat individualni odchylky v
mnozstvi, kvalité ¢i ristové schopnosti. V bézné praxi proto maze dojit k pfekroceni doby odezvy, zcela
vyloucit nelze ani neluspésné analyzy ¢i neuspésné kultivace. Kazdy takovy pfipad je posuzovan a
hodnocen individualné, pfip. konzultovan s indikujicim |ékafem.

Rozptyl doby odezvy u cytogenetickych a molekularné cytogenetickych vysetfeni je zpravidla 7 az 28
dnud, u molekularné genetickych vysetfeni zpravidla 48 hod. (2 prac. dny) az 3 mésice. Podrobng;jsi
informace jsou uvedeny v kap. 8. KLINICKE INFORMACE, v dokumentu Plan indikatort kvality BP04 a
rovnéz na webovych strankach spolecnosti www.genvia.cz.
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12. VYSLEDKY VYSETRENI

12.1. Vydavani vysledkt vySetreni

Vysledky vysSetieni jsou vydavany elektronicky, formou vysledkovych zprav. Laboratof vydava
vysledky vySetfeni v upIné podobé, tj. véetné event. pfiloh. PFilohy jsou nedilnou soucasti vysledku
vySetfeni a samostatné nelze jedno ani druhé interpretovat!

Vydej predbéznych vysledkud vySetfeni laboratof neprovadi.

Vysledky vysSetfeni jsou po jejich elektronickém vydani trvale dostupné v DIS. V DIS a na serveru
laboratofe jsou také archivovany. Archivace vysledkl vyS$etfeni probiha v souladu s platnymi
legislativnimi pfedpisy a Interni smérnici pro archivaci BS11.

Za spravnost, srozumitelnost a formalni Uplnost vysledk(l vySetfeni a rovnéz za skute¢nost, Ze jsou
vysledky vySetfeni vydavany pouze kompetentnim osobam/subjektim odpovidaji vSichni pracovnici
laboratofe.

Vysledek vySetieni Ize vydat:

1) v elektronické podobé

VSechny vysledky vySetfeni jsou primarné vydany v elektronické formé prostfednictvim DIS. Po uvolnéni
vysledku vySetfeni opravnénou osobou je zprava opatifena elektronickym podpisem a odeslana na e-
portal indikujiciho Iékare.

V elektronické podobé mohou byt vysledky vysetfeni rovnéz pfedany pfimo klientovi nebo osobé, kterou
klient k pfevzeti opravni. Dokumenty Ize zaslat elektronicky po pfedchozi domluvé a po obdrZeni tfedné
ovéfené Zadosti klienta nebo osoby, kterou klient k Zadosti opravni (ufedné ovérenou plnou moci
opravnujici k prevzeti dokumentt) a Gredné ovérenych dokladech totoznosti (obéansky prikaz, cestovni
pas) v elektronické ¢i pisemné formé.

2) v tisténé podobé

V tisténé formé jsou vysledky vySetfeni distribuovany pouze v pfipadé, kdy indikujici Iékaf nema zfizen
pFistup na e-portal a vysledky vySetfeni tak nemulze ziskat v elektronické podobé. Dokumenty jsou
v takovém pfipadé zasilany indikujicimu lékafi doporucené postou na adresu pracovisté.

V tisténé podobé mohou byt vysledky vySetieni rovnéz predany pfimo klientovi nebo osobé, kterou klient
k prevzeti opravni. Dokumenty Ize predat osobné na adrese laboratofe GENvia, s.r.o. po pfedchozi
domluvé a po ovéreni totoZnosti klienta/opravnéné osoby (obCansky prukaz, cestovni pas), pfip. po
pfedloZeni Gredné ovérené plné moci opravriujici k pfevzeti dokumentu.

12.2. Obsah vysledkové zpravy
Vysledkova zprava obsahuije:

e logo pracovisté, identifikacni udaje pracovisté event. akreditacni znacky;

e nazev vySetfeni (pokud je ve vysledkoveé zpravé uvedena za nazvem vySetieni hvézdicka (*) a
v komentafi k vySetfeni formulace “RozSifeni v ramci uplatnéné flexibility“, znamena to, ze
vySetfeni bylo provedeno v ramci flexibilniho rozsahu akreditace);

e druh primarniho vzorku a odkaz na zvoleny postup vy3etfeni (SOP);

e osobni udaje klienta (pfijmeni, jméno, RC nebo &islo pojisténce event. datum narozeni, adresa
aj.);

e indikace (pfijmeni, jméno indikujiciho |ékafe, kdédové oznaleni diagndzy, datum odbéru
primarniho vzorku*);
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* Cas odb&ru neni uvadén, protoze se NEJEDNA o daj relevantni k druhu péce, kterou pracovisté GENvia, s.r.o.
poskytuje; pokud je udaj z odbérového pracovisté dostupny, je uveden na zadance o vysetieni).

e Udaje o provedeném vysetfeni (evidenéni Cislo vySetfeni event. dalsi identifikacni Cisla, ktera
se vztahuji k vySetfeni, struny popis vySetieni aj.);

o vysledek vySetfeni (vysledek vySetieni event. dopliujici informace k vysledku vysetfeni);

e komentar (komentar k vysledku vySetfeni event. informace nezbytné pro interpretaci vysledku
vySetfeni);

¢ identifikace osoby, ktera vysledek vySetfeni uvolnila, datum uvolnéni;

e datum pfijeti vzorku do laboratofe;

e datum tisku vysledku vySetfeni (tj. datum odeslani vysledku vySetfeni na e-portal);

e zaznam o elektronickém ovéfeni a podpisu;

e identifikac¢ni Cislo formulare v systému fizené dokumentace, Cislo strany aj.

12.3. Zména, revize, kopie vysledkové zpravy

V pfipadé nutnosti zmény/revize vysledku vysetieni event. pfilohy k vysledku vySetieni je vydan novy
vysledek vySetieni event. pfiloha k vysledku vySetfeni a tento dokument je viditeIné oznacen napisem
ZMENA nebo REVIZE. V dokumentu musi byt provedend zména jasné viditelna, jednoznadné
identifikovatelna a dostateéné popsana. O vydani zmény/revize vysledku vysSetfeni event. pfilohy k
vysledku vySetfeni je vZzdy informovan indikujici 1ékaf. Davodem je fakt, ze dokumenty jizZ mohly byt
pouzity jako podklad pro klinickou konzultaci nebo rozhodnuti, a indikujici Iékaf musi zvazit dopad zmén
na péci o pacienta.

Pavodni i zménéna/revidovana verze dokumentu zustava elektronicky dostupna.

Vydej kopie vysledku vysSetieni event. kopie pfilohy k vysledku vySetieni je mozny pouze se
souhlasem indikujiciho Iékafe. Dokument je v takovém pfipadé viditelné oznacen napisem KOPIE.

12.4. Sdélovani vysledku vySetieni, sdélovani kritickych vysledkt vySetieni

Interpretovat vysledek vySetieni je v souladu s platnou legislativou opravnén vyhradné indikujici
lékar!

Telefonicky/e-mailem (e-portél) Ize sdélovat vysledek vy3etfeni pouze indikujicimu lékafi po ovéfeni
jeho kompetence.

V pfipadé kritického vysledku vySetieni (vysledku vySetfeni s patologickym nalezem) je, nad ramec
bézného elektronického vydani vysledku vySetfeni, o této skute€nosti informovan indikujici lékaF
telefonickou cestou nebo e-mailem, a to neprodlené po vydani takového vysledku vysSetfeni. Pfi
komunikaci jsou vyuZivany zavedené postupy pro ovéfeni totoZnosti uzivatele (sdéleni pfidéleného ID,
sdéleni hesla laboratofe). Uzivatelim s pfistupem na e-portal je sdélena informace o dostupnosti
patologického vysledku vySetfeni na e-portalu, pfip. dopliujici komentaf k nalezu. Uzivatelim bez
pfistupu na e-portél je avizovano zaslani tiSténé verze patologického vysledku vySetfeni doporucené
postou (prostfednictvim Ceské posty, a.s.) na adresu pracovité uzivatele, ktera je uvedena v Zadance
o vySetfeni. V pfipadé neuspéSného kontaktovani je proces dle potfeby opakovan. Dokladem o
informovani uzivatele/pokusech informovat uzivatele je ru¢ni zaznam na tiSténych deskach k danému
vySetieni. Zaznam obsahuje identifikaci pracovnika, ktery kontakt uskutecnil (ID, podpis) a datum,
event. i as oznameni.

13. ZASADY OCHRANY OSOBNICH INFORMACI
V laboratofi je nakladano se vSemi daty klientd jako s divérnymi.

V pribéhu celého procesu nakladani se vzorky a dokumentaci je ochrana osobnich Udaji klienta
zabezpecena tak, aby nedoslo k jejich zneuziti.
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Striktné

jsou dodrzovany nasledujici pravidla ochrany ddvérnych informaci:

8)
9)

Nakladani se vzorky a dokumentaci probiha v zajisténych prostorech laboratore a fidi se timto
organiza¢nim fadem BR04 a dal$imi internimi dokumenty pracovisté GENvia, s.r.o.

Prostory laboratofe nejsou cizim osobam volné pfistupné. Do laboratofe je zajistén fizeny vstup.
VSichni pracovnici laboratofe se podpisem pracovni smlouvy zavazuji k zachovani mi¢enlivosti.
Externi pracovnici, ktefi zajistuji pro laboratof sluzby v prostorech laboratofe i mimo né, jsou
rovnéz vazani k zachovani mi€enlivosti.

Navstévnici, ktefi pfichazeji do laboratore, se eviduji a v prostorech laboratofe se pohybuji vzdy
za doprovodu povéfeného pracovnika.

Elektronicka data klientd jsou shromazdovana v internim laboratornim databazovém
informacnim systému (DIS), ktery je zabezpecen pfed neopravnénym vstupem, zménami nebo
zni¢enim. Pocitacové systémy s databazemi klientl jsou umistény v zajisténych prostorech
laboratofe a pfistupné pouze vymezenému poctu pracovniku, ktefi maji do zafizeni fizeny vstup
(unikatni jméno a heslo).

Data ulozena v DIS jsou v pravidelnych intervalech ukladana na server laboratofe. Denné
probiha automaticka zaloha dat z PC na server laboratofe a zaloha dat ulozenych na serveru z
primarniho (HDD1) na sekundarni (HDDZ2) disk. Jednou tydné probiha kompletni zaloha dat na
externi datové ulozisté (NAS).

Informacni tok z/do laboratofe probiha pfes zabezpeceny kanal e-portal GENvia.

Kontrolu dodrzovani téchto postupu provadi v pravidelnych intervalech manazer kvality v ramci
internich auditt a vedeni spoleénosti pfi pfezkoumani SM.

Laboratof se zavazuje, Ze v souladu s ustanovenim zakona €. 101/2000 Sb., o ochrané osobnich udaj(,

v platné

m znéni, a ust. § 51 a nasl. zakona ¢&. 372/2011 Sb., o zdravotnickych sluzbach, v platném

znéni, bude odborné nakladat se vSemi citlivymi Udaji, nebude pfedavat tyto citlivé adaje tfetim osobam

a bude

bezvyhradné zachovavat mi€enlivost o vSech informacich tykajicich se vySetfeni a vysledku

vySetfeni pacienta v rozsahu platnych pravnich pfedpisu.

PFi shromazdovani a zpracovani osobnich Udaji se laboratof zavazuje, ze bude dodrzovat Nafizeni

Evropsk
souvislo

ého parlamentu a Rady (EU) &. 2016/679 ze dne 27.04.2016 o ochrané fyzickych osob v
sti se zpracovanim osobnich udaju a o volném pohybu téchto udaji (GDPR).

14. HISTORIE VERZI

Datum

Verze Struény popis zmén

platnosti

01.05.2021 | Celkova revize

2 05.10.2022 | Celkova revize, doplnéni
3 05.09.2023 | Celkova revize, doplnéni
4 07.02.2025 | Celkova revize, doplnéni
5 08.04.2025 | Vyrazeni dotéenych vySetfeni dle aktualné platného OA




