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1. Uvod

Centrum prenatalni diagnostiky U.S.G. POL s.r.0. zahajilo svou €innost v roce 2010. Pfimo
tak navazuje na aktivity MUDr. Petra Polaka CSc., ktery toto multidisciplinarni

zafizeni zaloZil jiz v roce 2008. Sidlem centra je mésto Olomouc, ulice Hanackého pluku 6,
kde je moznost vyuzit bezproblémového parkovani. Jde o lokalitu v tésné blizkosti
samotného historického jadra mésta. U.S.G. POL s.r.o. patfi v sou€asné dobé mezi predni
Ceska centra a poskytuje klientim sluzby v mnoha odvétvich prenatalni diagnostiky a
lékarské genetiky.

Oblast genetického poradenstvi vedena od 1.1.2015 MUDr. Jifim Hyjankem, Ph.D. zahrnuje
celé spektrum geneticky podminénych vrozenych vyvojovych vad a dédicnych onemocnéni
(se zamérenim na prenatalni diagnostiku, onkogenetiku, asistovanou reprodukci, darcovstvi
gamet, reprodukéni genetiku, mentalni retardace u détskych pacientu...). Genetické
konzultanstvi vyuziva sbornikt vrozenych vyvojovych vad a syndromU a pocitaCovych
dysmorfologickych databazi. Soucasti centra je diagnosticka poradna pro srde¢ni anomalie.
Vedle specializovanych odbornosti v oblasti genetického poradenstvi a prenatalni
diagnostiky provozuje centrum také gynekologicko-porodnickou ambulanci, ktera zajistuje
preventivni i [éCebnou péci pro zeny vSech vékovych kategorii.

Velky duraz v nasi ¢innosti je kladen na kvalitu pé¢e a odbornost IékaiU i stfedné
zdravotnického personalu. Samoziejmosti je kontinualni proces postgradualniho vzdélavani
a sledovani aktualnich medicinskych trendd.

V roce 2013 byla pfi U.S.G. POL s.r.0. zaloZena laboratof molekularni genetiky, jejimz
primarnim ukolem je vytvofeni uzaviené kompletni péce o téhotnou a jeji pfibuzné
v genetickém riziku.

2. Zakladni informace o laboratori

Laboratof molekularni genetiky (LMG) ma v souladu se svym pfistrojovym vybavenim a
odbornymi moznostmi stanoven soubor metod laboratorniho vySetfeni, ktery maze realizovat.
Personalni obsazeni zaméstnancu laboratofe i ambulance splfiuji svym vzdélanim podminky
odborné zpusobilosti.

Klientim jsou po dohodé poskytovany informace o organizaci provozu LMG.

Laboratof je akreditovana dle aktualni verze normy CSN EN ISO 15189.

Kontaktni udaje:
Laboratof molekularni genetiky, U.S.G. POL s.r.0., Hanackého pluku 1153/8, 779 00
Olomouc, tel: +420 727 900 157 (popf. +420 585 242 733), e-mail: Ing@usgpol.cz

Provozni doba:
Po - Pa: 7:30 — 16:00

Vikendovy provoz v nutnych pfipadech pouze po pfedchozi domluvé a v pfipadé akutniho
genetického vysetfeni.

Vedouci laboratore: prof. Mgr. Radek Vodicka, Ph.D.
Manazer kvality: Mgr. Jana Bohmova
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3.Zameéreni laboratore a spektrum nabizenych sluzeb

Nase laboratof provadi specializovana molekularné geneticka vysetieni z téchto primarnich
materiala:
e plodova voda
choriové klky
vytér z dutiny ustni (bukalni stér)
periferni krev
izolovana DNA
po domluvé Ize i z jinych primarnich materialt (potratova tkan, biopticka tkan, aj.)

Seznam akreditovanych laboratornich vySetieni:
e VySetfeni aneuploidii chromozoma 13, 18, 21 a stanoveni pohlavnich chromozomu X
a Y metodou QF PCR
e VySetfeni panelu 36 variant asociovanych s Cystickou fibr6zou metodou
alelospecifické PCR
e VySetfeni mikrodeleci na Y-chromozomu v oblastech AZFa, AZFb, AZFc metodou
alelospecifické PCR
e Stanoveni genomickych variant metodou MLPA - Stanoveni poctu kopii genu SMN1
a SMN2 metodou MLPA
o VysSetfeni trombofilnich variant FV Leiden, FlIl Protrombin pomoci alelospecifické
PCR
e Stanoveni variant v genech asociovanych s dédi¢nym nadorovym onemocnénim
metodou masivniho paralelniho sekvenovani (NGS):
o asociovanych s HEREDITARNIM KARCINOMEM PRSU/VAJECNIKU/U-
vySetfeni variant v 24 genech
o asociovanych s LYNCHOVYM SYNDROMEM (hereditarni nepolypézni
kolorektalni karcinom — HNPCC) — vySetfeni variant v 24 genech (pfedevsim
MLH1, MLH2, MSH6, PMS2)
o asociovanych s dédicnym nadorovym onemocnén véetné KARCINOMU
SLINIVKY BRISNi a PANKREATITIDY- vy$etfeni variant v 30 genech

Flexibilni rozsah akreditace:

Laboratof ma pfiznan flexibilni rozsah akreditace pro vSechna vySetifeni v rozsahu akreditace.
Specifikace flexibilniho rozsahu akreditace (tzv. stupné volnosti) jsou uvedena v Seznamu
¢innosti  vramci  flexibilniho  rozsahu akreditace na  webovych  stankach:
https://www.usgpol.cz/laborator-molekularni-genetiky/
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Seznam neakreditovanych laboratornich vysetreni:

|zolace a ulozeni DNA
CYSTICKA FIBROZA - vy$etfeni dvou nejéastéjsich variant asociovanych s timto
onemocnénim ,delta F508" a ,dele2,3" v genu pro cystickou fibrozu (CFTR)
TURNERUV SYNDROM - vy$etfeni monozomie (aneuploidie) chromozomu X
SYNDROM FRAGILNIHO X - Stanoveni po&tu opakovani v genu FMR1 metodou
fluorescenéné metyl-sensitivni PCR
MENTALNI RETARDACE — MLPA panel subtelomerickych deleci a duplikaci
MENTALNI RETARDACE — MLPA panel — mikrodele¢ni syndromy
Vysetfeni / konfirmace kauzalnich variant Sangerovym sekvenovanim,
VySetfeni rozsahlejSich deleci/duplikaci pomoci metody MLPA :

o Vv exonech gent BRCA1, BRCA2 a CHEK2 (exon1, exon 9 a varianta

1100delC)

o Vv exonech gent MLH1/MSH2, MSH6, PMS2

o Vv exonech genu CDH1
Familiarni hypercholesterolémie (FH) — vySetfeni varianty R3500Q v genu APOB-100
a NGS hyperlipidémie
WES - Celoexomové sekvenovani
Stanoveni variant v genech asociovanych s rasopatiemi metodou masivniho
paralelniho sekvenovani (NGS)
Stanoveni variant v genech asociovanych s monogenni obezitou metodou masivniho
paralelniho sekvenovani (NGS)
VySetfeni varianty S680N v genu FSHR (samoplatci)
Safety Gene Test (SGT) — vySetieni 420 genu je zaméfeno predevsim na
prenasecstvi genetickych onemocnéni, které mohou podmiriovat dédiCnou zatéz
jedince, pfibuznych a potomka
Stanoveni POHLAVI PLODU z fetoplacentarni jednotky (v indikovanych pfipadech)
Stanoveni POHLAVI PLODU z periferni krve t&hotné Zeny (v indikovanych
pfipadech)
VySetfeni variant asociovanych s vrozenou autosomalné recesivni nesyndromovou
ztratou sluchu spojenych s defektem genu pro Connexin 26
DNA diagnostika na zakladé pozadavk klienta po konzultaci s klinickym genetikem

4. Prohlaseni o souhlasu

LékaF odebirajici material pro laboratof je povinen informovat pacienty a pofidit
pisemny informovany souhlas s odbérem biologického materialu a s genetickym
vySetfenim. Pacient je vzdy seznamen s ucelem, povahou a disledkem provadéného
vySetfeni. Svym podpisem stvrzuje, ze souhlasi s odbérem a pfipadnym uchovavanim
odebraného biologického materidlu (je vzdy uvedeno v informovaném souhlasu o
odbéru a uchovani vzorku DNA).

Samostatnou pfilohou této pfirucky je formulafr pro informovany souhlas s odbérem
biologického materialu a s genetickym vySetfenim.

Pro akreditovanou metodu ,VyS$etieni aneuploidii chromozoma 13, 18, 21 a stanoveni
pohlavnich chromozomud X a Y metodou QF PCR® je klient nebo klientka vzdy
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informovan o limitdch molekularné genetického vysetfeni. Jsou pouceni zejména o
tom, Ze pomoci tohoto vySetfeni nelze rozpoznat vSechny vrozené vyvojové vady
plodu a svym podpisem stvrzuje, Ze s touto skuteCnosti byla seznamena.

5. Manual pro odbér primarnich vzorku

V této kapitole jsou vSechny specifické pokyny tykajici se spravného odbéru a zachazeni
s primarnimi vzorky. Tyto pokyny jsou dllezité nejenom pro pracovniky laboratofe, ale i pro
pracovniky odpovédné za odbéry primarnich vzorku. Pracovnik odebirajici primarni vzorky
vzdy ruéi za jejich odbér a transport. Svym podpisem na privodce pro dané vysetfeni
stvrzuje, Zze primarni vzorek byl odebran dle pokynu této Laboratorni pfirucky!!!

5.1. Zakladni informace pro uzivatele laboratornich sluzeb

5.1.1. Molekularné-genetické metody

Molekularné genetické vySetfeni je provedeno po indikaci klinickym genetikem a fadném
genetickém poradenstvi.

Izolace DNA je vychozi krok ke vSem metodam molekularni genetiky.

Laboratof provadi:
e izolaci DNA ze vzorku periferni krve, plodové vody, choriovych klka a bukalniho stéru,
po domluvé i z jinych primarnich vzork( a analyzy z vyizolované DNA.

Plodova voda a choriové klky

Pfi pozadavku na prenatalni molekularné-genetické vySetfeni je nejCastéji primarnim
materialem pro vySetfeni plodova voda a z ni ziskané bunky (tzv. amniocyty). Vzhledem
k tomu, Ze se jedna o invazivni vySetfeni s rizikem komplikaci vykonu okolo 0,5 %, musi byt
vykon (amniocentéza) jednoznacné indikovan. Plodova voda obsahuje kozni a slizni¢ni
buriky z povrchu plodu. Odbér se provadi nejcastéji mezi 16.-18. tydnem gravidity, Ize ho
vSak provést jiz od 15. tydne gravidity. Choriova biopsie (CVS) je provadéna v pripadech
pozitivniho prvotrimestralniho screeningu (UZ, kombinovany test), kdy je pro zavaznost
indikace nutné s vySetfenim zacit pfed 15. tydnem gravidity, riziko vykonu se pohybuje
kolem 1%. Pokud je odbér materialu provadén ve vyssich tydnech gravidity, je potfeba brat
v Uvahu, ze preruseni téhotenstvi z dlivodu poskozeni plodu je az na vyjimky povoleno pouze
do konce 24. tydne téhotenstvi.

Periferni krev

Duvodem odbéru je molekularné-genetické vysetfeni indikované klinickym genetikem. Odbér
by nemél byt proveden min. 6 tydnG po transfuzi ani u pacientd, kterym byla provedena
alogenni transplantace kostni dfené. V takovych pfipadech je nutné konzultovat moznosti
odbéru jiného typu biologického materialu od pacienta s vedoucim laboratofe LMG.

Bukalni stér

Po vyplachnuti ustni dutiny Cistou vodou se provede stér bunék ze sliznice ustni dutiny z
vnitfni strany tvare pomoci sterilniho kartacku pro odbér cytologickych stérli (cca 15x se otfe
sliznice vnitfni strany tvare, pfi odbéru se pfitlaci pfiméfené kartaCkem na vnitini stranu tvare).
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SEZNAM AKREDITOVANYCH PROVADENYCH VYSETRENI:

Vysetreni

Vysetfeni aneuploidii chromozomti 13,18,21 a stanoveni
pohlavnich chromozomii X a Y metodou QF PCR

Oblast zajmu

STR lokusy chromozoma 13,18,21,X,Y a AMELX/Y

Metoda provedeni

kvantitativni fluorescencni PCR

Vysetfovany material
a odebirané
mnozstvi

1)Fetalni vzorek

¢ DNA (od 1 ng/ul)

e nekultivované choriové klky (min. 1 klk o velikosti 1x3mm, optimum 2 a vice klk
velikosti 1x3mm )

¢ nekultivované amniocyty (min. 1ml, optimum 3ml plodové vody)
e periferni krev (min. 400 pl, optimum 2 ml)

2) Maternalni

vzorek

¢ DNA (od 1 ng/ul)

e Bukalni stér (BS)

¢ periferni krev (min. 400 pl, optimum 2 ml)

Doporucené
odbérové zkumavky

¢ BS: sterilni kartacky pro odbér cytologickych stéra i vytérkou (napt. Dispolab,
OmniSwab apod.)

¢ Biopsie choriovych klki: zkumavky BD Vacutainer s fyziologickym roztokem

¢ Plodova voda: zkumavky BD Vacutainer Z, Odbér do zkumavek bez konzervacni
latky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA

e transport do laboratore co nejdfive
® pfi ¢asovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrzovat vzorek pfi teploté 2 — 8

Transport °C
e vzorek Ize vsak zpracovat nejpozdéji do 14 dnl po odbéru (vzorek uchovavan pri
teploté 2 — 8 °C)
¢ k prenatalnimu vzorku je nutné dodat materndlni vzorek pro kontrolu

Specifika kontaminace fetalniho

vzorku

Doba odezvy

2 pracovni dny

Indikace

¢ riziko biochemického screeningu I. a Il. trimestru vyssi nez 1:250
¢ celkové genetické riziko nad 10%

e abnormalni ultrazvukovy nalez

* kombinace vice rizikovych faktor(

Podminky pro
dodatecna vysetreni

¢ doindikace vysetteni klinickym genetikem
¢ dostatek materialu po ptedchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta

Pozndmky

LMG neprovadi kultivace amniocyt( ani choriovych klkd

SOP

01
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. iy s Vysetieni panelu 36 variant asociovanych s Cystickou fibrézou
Vysetreni cps 1 2
metodou alelospecifické PCR

Soucasti panelu je i testovani intragenovaného polymorfismu Tn variant (5T, 7T, 9T) v

intronu 9 (1VS8), kdy je sledovana homo- ¢i heterozygotni pfitomnost nebo absence 5T alely,
Specifikace véetné rozliseni TG repetic, souvisejici s kongenitdIni bilateralni absenci vas (CBAVD).
vySetreni Provadéné vysetreni zachyti 92 % vsech variant CTFR genu v Ceské populaci.

Test je schopen zachytit jak asymptomatické prenasece (heterozygoty), tak postizené
jedince (homozygoty).

Oblast zajmu

gen CFTR

Metoda provedeni

alelospecificka PCR, kit Devyser CFTR Core (CE-IVD) (Devyser AB)

e bukalni stér

Vysetfovany ¢ DNA (min. 1 ng/ul, optimum 10 ng/ul)
material e nekultivované choriové klky (min. 4 klky o velikosti 1x3mm, optimum 5 a vice klk{ o
odebirané velikosti 1x3mm )
mnozstvi ¢ nekultivované amniocyty (min. 12 ml, optimum 16 ml plodové vody)
e periferni krev (min. 400 pl, optimum 2 ml)
e BS: sterilni kartacky pro odbér cytologickych stéra ¢i vytérkou (napf. Dispolab,
Doporucené OmniSwab)
odbérové e Biopsie choriovych klk(: zkumavky BD Vacutainer s fyziologickym roztokem o
zkumavky ¢ Plodova voda: zkumavky BD Vacutainer Z, Odbér do zkumavek bez konzervacni latky
e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s ndpini K3EDTA
e transport do laboratore co nejdfive
* pfi Casovém odstupu delsim neZ 8 hodin je nutné udrZovat vzorek pfiteploté 2 -8 °C
Transport Y . \.. o Y (oo M
e vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dnli po odbéru (vzorek uchovavan pri teploté 2
-8°C).
Specifika

Doba odezvy

do 30 pracovnich dni, statimova vysetfeni po pfedchozi domluvé

® U pacienta s pfiznaky cystické fibrézy

e u pribuznych pacienta s cystickou fibrézou (CF) a detekovanymi variantami v genu CFTR.
e U partnera nosice znamé varianty pred planovanym téhotenstvim, pfipadné v pribéhu
téhotenstvi

¢ u dospélych muzu s poruchou plodnosti

Indikace e u parl vstupujicich do asistované reprodukce
e u parQ s opakovanymi potraty v anamnéze
e u parl s primarni nebo sekundarni sterilitou
e u darcl gamet
e prenatalni diagnostika v pripadé partnerd heterozygotl pro mutaci v CFTR genu
e prenatalni diagnostika u plod( s UZ znamkami rizika CF (stfevni hyperechogenita)
Podminky pro e doindikace vysetreni klinickym genetikem
dodatecna ¢ dostatek materidlu po predchozi analyze
vySetieni ¢ dodani informovaného souhlasu pacienta
Pozndmky LMG neprovadi kultivace amniocyt(l ani choriovych klkd
SOP SOP 03
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VyZetfen Vysetreni mikrodeleci na Y-chromozomu v oblastech AZFa, AZFb,

AZFc metodou alelospecifické PCR
V AZF oblastech se nachazi geny dilezZité pro spravnou spermatogenezi.
- Soucdsti testovani jsou i kontrolni markery ZFXY a sY14 na kratkém raménku

Specifika

Y« oy chromozomu Y.
vySetieni

Mikrodelece v AZF oblastech se vyskytuji u nékterych skupin muzd s poruchami
plodnosti, pfedevsim u azoospermiku a tézkych oligospermik.

Oblast zajmu

Y-chromozom v oblastech AZFa, AZFb, AZFc

Metoda alelospecificka PCR- kit Devyser AZFv2, Devyser AZF extension (CE-IVD) (Devyser AB)

provedeni

\r;yastit:;‘l’a”y « bukalni stér (BS)

odebirané * DNA (min. 20 ng/ul, optimum 30 ng/ul)

.oy o periferni krev (min. 400 pl, optimum 2 ml)

mnozstvi

Doporugené I;isbpucl)izlgi stér: sterilni kartacky pro odbér cytologickych stérl ¢i vytérkou (napf.

odbérové N

zkumavky Omnlswab’) . Ly (s
e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s ndpini K3EDTA
* transport do laboratofe co nejdfive

Transport ¢ pfi Casovém odstupu delSim neZ 8 hodin je nutné udrZovat vzorek pfi teploté 2 — 8 °C
e vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dnll po odbéru (vzorek uchovavan pfi
teploté 2 — 8 °C).

Specifika

Doba odezvy

do 30 pracovnich dni, statimova vy3etfeni po predchozi domluvé

Indikace

e porucha plodnosti u muzd — azospermie nebo tézka oligospermie (pod 10 mil/ ml)

Podminky pro

¢ doindikace vy3Setfeni klinickym genetikem

dodatecna ¢ dostatek materidlu po ptedchozi analyze
vySetfeni ¢ doddani informovaného souhlasu pacienta
SoP SOP 02
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« .« . | VySetrfeni trombofilnich variant FV Leiden, Fll Protrombin pomoci
Vysetreni )
alelospecifické PCR
Vrozena trombofilie je ¢asto zplsobena variantami v genech kddujici koagulaéni
faktory, jako je faktor V Leiden a faktor Il Protombin.
Specifikace Testuji se trombofilni varianty v genu:
vySetfeni a) pro koagulac¢ni faktor V — varianta FV Leiden — NM_000130.4(F5): c.1601G>A

(p.Arg534GIn)
b) koagulacni faktor Il — Protrombin — varianta G20210A - NM_000506.4(F2): c.*97G>A

Oblast zajmu

geny kédujici koagulaéni faktory FV Leiden, Fll Protrombin

Metoda I -
, alelospecificka PCR (minisekvenace)
provedeni
VysSetfovany ¢ bukalni stér
material * DNA (od 1
odebirané ng/ul)
mnozstvi o periferni krev (min. 400 pl, optimum 2 ml)
Bukalni stér: ilni kartack € logickych stérd ¢i vytérk f.
Doporugené 0. ukalni stér: sterilni kartacky pro odbér cytologickych stérl ¢i vytérkou (napf
" , Dispolab,
odbérové .
Skumavk OmniSwab)
¥ e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA
e transport do laboratofe co nejdfive
e pfi Casovém odstupu delSim neZ 8 hodin je nutné udrZovat vzorek pfi teploté 2 — 8 °C
Transport Y . - 5 v T
e vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dni po odbéru (vzorek uchovavan pfi
teploté 2 — 8 °C).
Specifika

Doba odezvy

do 30 pracovnich dni, statimova vy3etfeni po predchozi domluvé

Indikace

e Zilni trombdza (embolie) u jedince pod 50 let

¢ trombdza na neobvyklém misté

¢ tromboembolickd choroba u pacienta se zatizenou rodinnou anamnézou

e Zilni trombdza v pribéhu téhotenstvi nebo v souvislosti s uzivanim hormonalni
terapie nebo antikoncepce

¢ pacient pred planovanych chirurgickym vykonem s rodinnou anamnézou

¢ pacientka s opakovanymi potraty v Il. nebo lll. trimestru téhotenstvi bez objasnéné
priciny

¢ indikace klinickym hematologem

Podminky pro

¢ doindikace vysetfeni klinickym genetikem

dodatec¢na ¢ dostatek materidlu po ptedchozi analyze
vySetfeni ¢ dodani informovaného souhlasu pacienta
SOP SOP 05
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Stanoveni variant v genech asociovanych s hereditarnim
Vysetreni karcinomem prsu a vajeéniku metodou masivniho paralelniho
sekvenovani (NGS)
Specifikace Varianty v téchto predispozi¢nich genech resp. v jejich exonech mohou byt korelovany s
vySetreni rizikem vzniku hereditarnich karcinomu prsu a vajeéniku.

Oblast zajmu

Kédujici a pfilehlé exon/intronové sekvence (20 bp do intronové oblasti) 24 tumor-
supresorovych gen(. Jedna se o geny: ATM, APC, BARD1, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1,
CHEK2, EPCAM, MAP3K1, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, NBN, NF1, PALB2, PMS2, PTEN,
RAD50, RAD51C, RAD51D, STK11, TP53.

Metoda , masivni paralelni sekvenovani (NGS)
provedeni
Vysetr.c3vany ¢ DNA (min. 5 ng/ul, optimum 10
mate,rlal , ng/u)
odebvlran'e e periferni krev - 2 nezdvislé odbéry (2x 4ml)
mnozstvi
Doporucené
odbérové e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA
zkumavky
e transport do laboratore co nejdfive
Transport e pfi Casovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrzovat vzorek pfi teploté 2 — 8 °C
e vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dnu po odbéru (vzorek uchovavan pri teploté
2-8°C).
e pfi zachyceni patogenni nebo pravdépodobné patogenni varianty pomoci NGS analyzy se
nalezena varianta konfirmuje pomoci cileného Sangerova sekvenovani prislusné oblasti
Specifika zahrnujici danou variantu

 Rozsahlejsi delece/duplikace v exonech BRCA1 a BRCA2 gend a tfi oblasti CHEK2 genu
jsou dovysetiovany pomoci MLPA (multiple ligation-dependent probe amplification).

Doba odezvy

3-6 mésicy, statimova vysetieni po predchozi domluvé

Indikace

1) dle genealogickych kritérii

e alespon 3 pribuzné diagnostikované s karcinomem prsu a/nebo ovaria (bilateralni
karcinom je bran jako dva nadory)

e 2 pribuzné prvniho stupné s karcinomem prsu a/nebo ovaria, z nichZ alespor jedna byla
diagnostikovana pod 50 let véku

2) dle osobni anamnézy

e pacientka s bilateralnim nadorem prsu s prvni diagnosou pod 50 let véku

e pacientka s nadorem prsu a ovaria v jakémkoliv véku (nadorova duplicita)

e sporadicky vyskyt unilateralniho karcinomu prsu nebo ovaria ve véku pod 40 let

* muz s nadorem prsu v kterémkoliv véku

e pacientka s medularnim karcinomem prsu diagnostikovanym pod 50 let véku

e pacientka s karcinomem prsu s negativitou estrogenovych a progesteronovych receptord
a HER2 diagnostikovanym pod 50 let véku

Podminky pro

e doindikace vysetreni klinickym genetikem

dodatecna  dostatek materialu po predchozi analyze
vysSetteni * dodani informovaného souhlasu pacienta
SOP SOP 08
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Lynchiv syndrom (HNPCC — hereditarni nepolypdzni
Vysetreni kolorektalni karcinom) metodou masivniho paralelniho

sekvenovani (NGS)

Specifikace vysetreni

Vysetreni s vyuZitim masivniho paraleniho sekvenovani (NGS) se provadi za
ucelem potvrzeni diagndzy Lynchova syndromu (HNPCC — hereditarni
nepolypdzni kolorektalni karcinom).

Oblast zajmu

Kédujici a prilehlé exon/intronové sekvence (10 bp do intronové oblasti) 24
tumor-supresorovych gen(. Jedna se o geny: ATM, APC, BARD1, BRCA1,
BRCA2, BRIP1, CDH1, CHEK2, EPCAM, MAP3K1, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH,
NBN, NF1, PALB2, PMS2, PTEN, RAD50, RAD51C, RAD51D, STK11, TP53.

Metoda provedeni

masivni paralelni sekvenovani (NGS)

Vysetfovany material
odebirané mnozstvi

¢ DNA (min. 5 ng/ul, optimum 10 ng/pl)
e periferni krev - 2 nezavislé odbéry (2x 4ml)

Doporucené odbérové
zkumavky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA

Transport

e transport do laboratore co nejdrive

e pfi ¢asovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrzovat vzorek pfi teploté
2-8°C

e vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dni po odbéru (vzorek uchovdvan
pfi teploté 2 — 8 °C).

Specifika

* pfi zachyceni patogenni nebo pravdépodobné patogenni varianty pomoci
NGS analyzy se nalezend varianta konfirmuje pomoci cileného Sangerova
sekvenovani prislusné oblasti zahrnujici danou variantu

¢ Rozsahlesi delece/duplikace jsou vysetfovany pomoci MLPA MLH1/MSH?2,
MSH6 a PMS2) (multiple ligation-dependent probe amplification).

Doba odezvy

3-6 mésicU, statimova vysetieni po predchozi domluvé

Indikace

e pacienti splfujici Amsterdamska kritéria | a Amsterdamska kritéria Il

e v rodiné jsou alespon tfi pfibuzni s kolorektalnim karcinomem (modifikované
u ll — s nddorem typickym pro HNPCC, jeden z nich je pfibuzny prvniho stupné
ostatnich dvou

* jsou postizeny alespor dvé generace

e alespon jeden nemocny je pod 50 rokd

¢ nador byl ovéfen patologem

¢ je vyloucena familidrni adenomatdzni polypdza

Podminky pro
dodatecna vysetreni

e doindikace vysetteni klinickym genetikem
¢ dostatek materialu po predchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta
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Stanoveni variant v genech asociovanych s nadorovym
Vysetreni onemocnénim véetné karcinomu slinivky bfi$ni a pankreatitidy
metodou masivniho paralelniho sekvenovani (NGS)
Specifikace Varianty v téchto predispozi¢nich genech resp. v jejich exonech mohou byt korelovany s
vySetreni rizikem vzniku hereditarnich karcinomu prsu a vajeéniku.

Oblast zajmu

Kédujici a pfilehlé exon/intronové sekvence (20 bp do intronové oblasti) gend. Jedna se o
geny: ATM, APC, BARD1, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CARS, CDH1, CDKN2A, CHEK2, CTRC,
EPCAM, FANCC, MAP3K1, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, NBN, NF1, PALB2, PMS2, PTEN,
PRSS1, RAD50, RAD51C, RAD51D, SPINK1, STK11, TP53.

Metoda , masivni paralelni sekvenovani (NGS)
provedeni
Vysetr.c3vany ¢ DNA (min. 5 ng/ul, optimum 10
mate,rlal , ng/u)
odebvlran'e e periferni krev - 2 nezdvislé odbéry (2x 4ml)
mnozstvi
Doporucené
odbérové e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA
zkumavky
e transport do laboratore co nejdfive
Transport e pfi Casovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrzovat vzorek pfi teploté 2 — 8 °C
e vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dnu po odbéru (vzorek uchovavan pri teploté
2-8°C).
* pfi zachyceni patogenni nebo pravdépodobné patogenni varianty pomoci NGS analyzy se
nalezena varianta konfirmuje pomoci cileného Sangerova sekvenovani prislusné oblasti
Specifika zahrnujici danou variantu

 Rozsahlejsi delece/duplikace v exonech BRCA1 a BRCA2 gend a tfi oblasti CHEK2 genu
jsou dovysetiovany pomoci MLPA (multiple ligation-dependent probe amplification).

Doba odezvy

3-6 mésicu, statimova vysetieni po predchozi domluvé

Indikace

1) Exokrinni karcinom pankreatu v jakémkoliv véku, pro ucely personalisované lécby i
pro v€asnou diagnostiku dédiéného syndromu v rodiné
2) Pokud neZije pacient, testovani pfibuzného prvniho stupné je mozné

Podminky pro

e doindikace vysetreni klinickym genetikem

dodatecna e dostatek materidlu po predchozi analyze
vySetfeni * doddni informovaného souhlasu pacienta
SOP SOP 08
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VyZetfeni Stanoveni genomickych variant metodou MLPA

Stanoveni poctu kopii genii SMN1 a SMN2 metodou MLPA

Geny SMN1 a SMN2 kéduji stejny protein. DlleZitéjsi je gen SMN1, gen SMN2 zodpovida pouze
za tvorbu 10 — 15 % funkéniho SMN proteinu ve srovnani s genem SMN1. Pocet kopii genu
SMN?2 je velmi variabilni, pouze u 60 — 70 % jedincl se vyskytuji dvé kopie. Homozygotni delece
genu SMIN2 je pfitomna u cca 5% zdravych jedincu.
SMN1 a SMN2 geny se od sebe lisi dvéma jednonukleotidovych zménami: jednou v exonu 7 a
druhou v exonu 8. Jednonukleotidova zména v exonech 7 obou gend, ovlivriuje sestfih mRNA

Specifikace transkriptl. U 96,4 % SMA pacientd se vyskytuje homozygotni delece exonu 7 i exonu 8, nebo

Yoy . pouze exonu 7.
vysetreni

Limity MLPA metody:

3,6 % SMA pacient( jsou sloZeni heterozygoti s mutaci na jednom chromozomu a
deleci/genovou konverzi na druhém chromozomu, tyto zmény nelze detekovat MLPA metodou.
Falesné negativni skrinink SMA prenaseci: u cca 3,3 — 8,1 % jedincli se mohou vlivem genové
konverze nachazet dvé kopie SMN1 genu na jednom chromozomu a Zadna kopie genu SMN1 na
druhém chromozomu. V takovém pripadé je testovana osoba ve skute¢nosti prenasecem SMA.
MLPA metoda detekuje pouze pocet kopii genu nikoli jejich lokalizaci.

Oblast zajmu

exony 7 a 8 u geni SMN1, SMN2

:;/:(ca)f/c:iaenl' MLPA (multiple ligation-dependent probe amplification)
Vygetfovany o bukélnl'.stér (BS) .
materii| * DNA (min. 1 ng/ul, optimum 10 ng/pl)
odebirané enekultivované choriové klky (min. 1 klk o velikosti 1x3mm, optimum 2 a vice klkG 1x3mm )
.oy ¢ nekultivované amniocyty (min. 1ml, optimum 3ml plodové vody)
mnozstvi . , . .
o periferni krev (min. 400 pl, optimum 2 ml)
o BS: sterilni kartacky pro odbér cytologickych stér( ¢i vytérkou (napt. Dispolab,
Doporucené OmniSwab)
odbérové ® Biopsie choriovych klk(: zkumavky BD Vacutainer s fyziologickym roztokem o
zkumavky Plodova voda: zkumavky BD Vacutainer Z, Odbér do zkumavek bez konzervaéni latky

o Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s ndplini K3EDTA

Transport a
uloZeni

e transport do laboratore co nejdfive

e pfi Casovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrZovat vzorek pfi teploté 2 -8 °C

e vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dni po odbéru (vzorek uchovavan pfi teploté 2 — 8
°C).

Specifika

Doba odezvy

30 pracovnich dni, statimova vySetreni po predchozi domluvé

Indikace

¢ diagnostika prenasecstvi SMA u darcd gamet

o u parl vstupujicich do asistované reprodukce

o u parll s opakovanymi potraty v anamnéze

e u pard s primarni nebo sekundarni sterilitou

¢ diagnostika neuromuskularnich onemocnéni

e vyskyt SMA v rodiné

® prenatalni diagnostika v pfipadé partner( heterozygotl pro SMA
® U partnera prenasece SMA

Podminky pro

¢ doindikace vysetreni klinickym genetikem

dodatecna ¢ dostatek materidlu po predchozi analyze

vySetfeni ¢ dodani informovaného souhlasu pacienta

SopP SOP 04

Poznamky LMG neprovadi kultivace amniocyt( ani choriovych klk(
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OSTATNi NEAKREDITOVANA VYSETRENI:

Vysetreni

Celoexomové sekvenovani (WES)

Specifikace
vysetteni

Vysetteni variant v zdjmovych genech/ nebo v celém exomu

Oblast zajmu

Kéduijici a pfilehlé exon/intronové sekvence (20 bp do intronové oblasti) zajmovych gena.

Metoda
provedeni masivni paralelni sekvenovani (NGS)
Vysetfovany
myateriél Vol DNA (min. 5 ng/ul, optimum 10
o ng/ul)
omdne:vlsr:n’e e periferni krev - 2 nezavislé odbéry (2x 4ml)
Zstvi
Doporucené
odbérové e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA
zkumavky
e transport do laboratore co nejdfive
Transoort e pfi Casovém odstupu delSim nezZ 8 hodin je nutné udrZovat vzorek pfi teploté 2 — 8 °C
P e vzorek lIze vsak zpracovat nejpozdéji do 14 dnid po odbéru (vzorek uchovavan pfi teploté
2-8°C).
e pfi zachyceni patogenni nebo pravdépodobné patogenni varianty pomoci NGS analyzy se
Specifika nalezena varianta konfirmuje pomoci cileného Sangerova sekvenovani prislusné oblasti

zahrnujici danou variantu

Doba odezvy

3-6 mésicu, statimova vysetieni po predchozi domluvé

Indikace

1) Nediagnostikované vrozené nebo vyvojové poruchy
2) Podezfeni na geneticky podminénou chorobu, kde jiné testy selhaly

3) Vzacna onemocnéni
4) Rodinna zatéz nejasné etiologie
5) Prenatdlni indikace (v nékterych centrech)

Podminky pro
dodatec¢na
vySetfeni

¢ doindikace vysetreni klinickym genetikem
¢ dostatek materidlu po predchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta
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N&zev Vysetreni variant ,delta F508“ a ,,dele2,3“ v genu CFTR

asociovanych s Cystickou fibrézou

Specifikace vysetreni

Test je schopen zachytit jak asymptomatické prenasece (heterozygoty), tak
postizené jedince (homozygoty) na tyto varianty.

Oblast zajmu

dvé nejcastéjsich varianty F508del(-CTT) a dele2,3 (21 kb) v genu CFTR

Metoda provedeni

QF-PCR

Vysetfovany material
odebirané mnozstvi

e bukalni stér

¢ DNA (min. 1 ng/ul, optimum 10 ng/pl)

¢ nekultivované choriové klky (min. 4 klky o velikosti 1x3mm, optimum 5 a vice
klkd o velikosti 1x3mm )

¢ nekultivované amniocyty (min. 12 ml, optimum 16 ml plodové vody)

e periferni krev (min. 400 pl, optimum 2 ml)

Doporucené odbérové
zkumavky

e BS: sterilni kartacky pro odbér cytologickych stér( ¢i vytérkou (napf.
Dispolab,

OmniSwab)

* Biopsie choriovych klkd: zkumavky BD Vacutainer s fyziologickym roztokem
¢ Plodova voda: zkumavky BD Vacutainer Z, Odbér do zkumavek bez
konzervacni latky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA

e transport do laboratore co nejdfive
* pfi Casovém odstupu delSim neZ 8 hodin je nutné udrZovat vzorek pfi teploté

Transport 2-8°C
¢ vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dnli po odbéru (vzorek
uchovavan pfri teploté 2 — 8 °C).

Specifika

Doba odezvy

30 pracovnich dni, statimova vySetfeni po pfedchozi domluvé

Indikace

* U pacienta s ptiznaky cystické fibrézy.

e u pribuznych pacienta s cystickou fibrézou a detekovanymi variantami
F508del(-CTT) a/nebo dele2,3(21 kb) v genu CFTR.

e u partnera nosice varianty ,,F508del(-CTT) a/nebo dele2,3(21 kb) pred
planovanym téhotenstvim, pripadné v pribéhu téhotenstvi.

¢ u dospélych muzl s poruchou plodnosti.

e u pard vstupujicich do asistované reprodukce

e u pard s opakovanymi potraty v anamnéze

e u pard s primarni nebo sekundarni sterilitou

e u darcli gamet

e prenatalni diagnostika v pfipadé partnerl heterozygot(l pro varianty
,F508del(-CTT) nebo dele2,3 (21 kb) v CFTR genu

e prenatalni diagnostika u plodd s UZ znamkami rizika CF (stfevni
hyperechogenita)

Podminky pro
dodatecna vysetreni

e doindikace vysetteni klinickym genetikem
¢ dostatek materialu po predchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta

Poznamky

LMG neprovadi kultivace amniocytt ani choriovych klk(
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U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

Hanackého pluku 1153/8, LMG Zména: 0

Olomouc Vydani: 10
VysSetreni variant asociovanych s vrozenou autosomalné

Nazev recesivni nesyndromovou ztratou sluchu spojenych s

defektem genu pro Connexin 26

Specifikace vysetreni

Test je schopen zachytit jak asymptomatické prenasece (heterozygoty), tak
postizené jedince (homozygoty) na tyto varianty.

Oblast zajmu

e koddujici oblast exonu 2 a intronova varianta IVS1+1G>A (Sangerovo
sekvenovani)

e nebo pét nejcastéjsich patogennich variant pro ¢eskou populaci s
tradi¢nimi ndzvy: 35delG, W24X, 313del14, delE120 a intronova
varianta IVS1+1G>A

Metoda provedeni

alelospecificka PCR (minisekvenace) nebo cilené sangerovo sekvenovani

Vysetfovany materidl
odebirané mnozstvi

e bukalni stér
¢ DNA (min. 1 ng/ul, optimum 10 ng/ul)
e periferni krev (min. 400 pl, optimum 2 ml)

Doporucené odbérové
zkumavky

e BS: sterilni kartacky pro odbér cytologickych stér( ¢i vytérkou (napf.
Dispolab,

OmniSwab)

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s ndpini K3EDTA

¢ transport do laboratore co nejdfive
e pfi ¢asovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrzovat vzorek pfi teploté

Transport 2-8°C
e vzorek Ize vsak zpracovat nejpozdéji do 14 dni po odbéru (vzorek
uchovavan pfi teploté 2 — 8 °C).

Specifika

Doba odezvy

30 pracovnich dni, statimova vySetfeni po prfedchozi domluvé

Indikace

- zjisténi pficiny prevodni a percepcni nedoslychavosti, ztraty sluchu

- vySetfeni slysSicich pfibuznych v rodinach, kde byla jiz varianta GJB2 zjisténa
- vySetfeni partnera prenasece mutace GJB2 pred planovanym téhotenstvim
- ovéreni pritomnosti variant u partnerd v pfibuzenském svazku

Podminky pro
dodatecna vysetieni

e doindikace vysetteni klinickym genetikem
¢ dostatek materialu po predchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta
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U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

. Zmeéna: 0
Hanackého pluku 1153/8,
Olomouc LMG Vydani: 10
. v . TURNERUV SYNDROM - Vysetieni monozomie (aneuploidie)
Vysetreni

chromozomu X

Oblast zajmu

STR lokusy z chromozomu X

Metoda provedeni

QF-PCR

Vysetfovany
material odebirané
mnozstvi

* DNA izolovana z periferni krve (min. 5 ng/ul, optimum 20 ng/ul)

¢ periferni krev (min. 400 ul, optimum 2 ml)

¢ bukalni stér

¢ nekultivované choriové klky (min. 1 klk o velikosti 1x3mm, optimum 2 a vice
kikd  velikosti 1x3mm )

¢ nekultivované amniocyty (min. 1ml, optimum 3ml plodové vody)

Doporucené
odbérové zkumavky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA

* BS: sterilni kartacky pro odbér cytologickych stérl ¢i vytérkou (napf. Dispolab,
OmniSwab)

* Biopsie choriovych klkd: zkumavky BD Vacutainer s fyziologickym roztokem

¢ Plodova voda: zkumavky BD Vacutainer Z, Odbér do zkumavek bez konzervacni
Iatky

Transport a ulozZeni

e transport do laboratore co nejdfive

¢ odebrana periferni krev musi byt uloZena na ledové lazni

¢ vzorek Ize vsak zpracovat nejpozdéji do 4 hodin po odbéru (vzorek uchovéavan
pti teploté 2 — 8 °C).

Specifika

Doba odezvy

prenatalni vzorky do 2 pracovnich dn(, postnatdlni do 30 pracovnich dnli

Indikace

¢ UZ markery souvisejici s Turnerovym syndromem u plodu
¢ postnatalni fenotypova stigmata souvisejici s Turnerovym syndromem u
probandky

Podminky pro
dodatecna vysetieni

¢ doindikace vysetteni klinickym genetikem
¢ dostatek materialu po predchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta

Poznamky

LMG neprovadi kultivace amniocytl ani choriovych klkd
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U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

. Zmeéna: 0
Hanackého pluku 1153/8,
Olomouc LMG Vydani: 10
. vy s SYNDROM FRAGILNIHO X -Stanoveni po¢tu opakovani v
Vysetreni

genu FMR1 metodou fluorescencéné metyl-sensitivni PCR

Specifikace vysetreni

Vysetieni se provadi za Ucelem potvrzeni diagndzy syndromu Fragilniho X
nebo za Ucelem zjiSténi prenaseclstvi. Stanovuje se rozmezi fyziologické,
premutované a plné mutované.

Oblast zajmu

specifické lokusy z chromozomu X

Metoda provedeni

alelospecificka PCR

Vysetfovany material
odebirané mnozstvi

¢ DNA izolovana z periferni krve (min. 5 ng/ul, optimum 20 ng/pl)

e periferni krev (min. 400 pl, optimum 2 ml)

¢ bukalni stér

¢ nekultivované choriové klky (min. 1 klk o velikosti 1x3mm, optimum 2 a vice
kikd  velikosti 1x3mm )

¢ nekultivované amniocyty (min. 1ml, optimum 3ml plodové vody)

Doporucené odbérové
zkumavky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s ndpini K3EDTA

e BS: sterilni kartacky pro odbér cytologickych stér( ¢i vytérkou (napf.
Dispolab,

OmniSwab)

e Biopsie choriovych klk(: zkumavky BD Vacutainer s fyziologickym roztokem

¢ Plodova voda: zkumavky BD Vacutainer Z, Odbér do zkumavek bez konzervaéni
latky

Transport a uloZeni

e transport do laboratore co nejdfive

¢ odebrana periferni krev musi byt uloZena na ledové lazni

e vzorek Ize vsak zpracovat nejpozdéji do 4 hodin po odbéru (vzorek
uchovavan pfi teploté 2 — 8 °C).

Specifika

Doba odezvy

prenatalni vzorky do 7 pracovnich dn(, postnatélni do 30 pracovnich dnli

Indikace

e mentdlni zatéZz v rodiné

¢ mentalni opozdéni zejména u chlapc(, ale také i u divek

e darkyné oocytl

e prenatalni diagnostika v pfipadé prenasecstvi mutace FMR1 genu u téhotné
matky u plodd muzského pohlavi

Podminky pro
dodatecna vysetreni

¢ doindikace vysetteni klinickym genetikem
¢ dostatek materialu po predchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta
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U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

Hanackého pluku 1153/8, LMG Zména: 0
Olomouc Vydani: 10
Vysetfeni MLPA panel — mikrodeleéni syndromy

Specifikace vySetfeni

SlouZi pro objasnéni nevysvétlenych vyvojovych zpozdéni a/nebo mentalnich retardaci
u vicenasobnych mikrodeleénich syndromi

Detekované mikrodelecni syndromy: 1p36 dele¢ni syndrom, 2p16 mikrodeleci, 2q23
mikrodeleci/MBD5, 2q33 mikrodeleci/SATB2, 3g29 mikrodeleci, 9922.3 mikrodeleci,
15924 dele¢ni syndrom, 17921 mikrodeleci, 22q13 / Phelan-McDermid, Cri du Chat
syndrom 5p15, DiGeorge syndrom 22q11, Distal 22q11 region, 10p14 DiGeorge region
2, Langer-Giedion syndrome 8q, Miller-Dieker syndrome 17p, NF1 microdeletion
syndrom, Prader-Willi / Angelman, MECP2 / Xg28 duplikace, Rubinstein-Taybi
syndrom, Smith-Magenis syndrom, Sotos syndrom 5g35.3, Williams syndrom, Wolf-
Hirschhorn 4p16.3.

Limity MLPA metody:

MLPA metodou nelze zjistit zmény, které lezi mimo cilovou sekvenci sond a vétsinu inverzi a
vyvazenych translokaci. Pfi pouZiti vzorku nekultivovanych amniocytl mize kontaminace
maternalni DNA vést k Spatnému vysledku. Pfi pouZiti vzorku choriovych klkd byly popsany
rozpory v chromozomalnich néalezech mezi DNA z choriovych klk& a DNA plodu v ddsledku
matefské kontaminace, postzygotické nondisjunkce, postzygotického isochromozomového
usporadani, mozaicismu a komplikacim pfi odbéru vzorkd DNA u téhotnych s dvojcaty. V
pfipadé pozitivnich vysledki se doporuduje aby byli testovani i rodic¢e k uréeni, zda aberace
nalezend u pacienta je skute¢né de novo. Nalez de novo delece nebo duplikace bude s velkou
nemusi mit fenotypovy projev, ale mdze byt nasledkem vzacného polymorfismu nebo zménou
poctu kopii, ktera je také pritomna u jednoho z rodic.

Oblast zajmu

23 mikrodelecnich syndrom{ viz. Specifikace vysetreni

Metoda provedeni

MLPA (multiple ligation-dependent probe amplification)

Vysetfovany material
odebirané mnozstvi

® bukalni stér (BS)

* DNA (min. 5 ng/ul, optimum 20 ng/pl)

enekultivované choriové klky (min. 1 klk o velikosti 1x3mm, optimum 2 a vice klk( o
velikosti 1x3mm )

¢ nekultivované amniocyty (min. 12 ml, optimum 16 ml plodové vody)

e periferni krev (min. 400 pl, optimum 2 ml)

Doporucené odbérové
zkumavky

¢ BS: sterilni kartacky pro odbér cytologickych stér( ¢i vytérkou (napf. Dispolab,
OmniSwab)

e Biopsie choriovych klk(: zkumavky BD Vacutainer s fyziologickym roztokem

¢ Plodova voda: zkumavky BD Vacutainer Z, Odbér do zkumavek bez konzervacni
latky o
Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA

Transport a uloZeni

e transport do laboratore co nejdfive

e pfi Casovém odstupu delSim neZ 8 hodin udrzovat vzorek pfi teploté 2 — 8 °C

e vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dnl po odbéru (vzorek uchovavan pfi
teploté 2 — 8 °C).

Doba odezvy

prenatalni vzorky do 7 pracovnich dnt, postnatalni do 30 pracovnich dn(

Indikace

¢ mentalni opozdéni (retardace) probanda

® podezreni na mikrodele¢ni syndrom na zakladé patologického fenotypu probanda
® prenatalni diagnostika v pfipadé postiZzeni plodu suspektniho pro néktery z
mikrodelec¢nich syndrom( (zejména vrozené vady srdce, CNS, vyznamné zvétseni
nuchalni translucence...)

Podminky pro
dodatecna vysetreni

¢ doindikace vysetreni klinickym genetikem
¢ dostatek materidlu po predchozi analyze
e dodani informovaného souhlasu pacienta

Poznamky

LMG neprovadi kultivace amniocytl ani choriovych klka

Strana: 20z 40




U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

Hanackého pluku 1153/8, LMG Zména: 0
Olomouc Vydani: 10
Vysetieni MLPA panel subtelomerickych deleci a duplikaci

Specifikace vysetreni

Test umoznuje detekci delece(i)/duplikace(i) v jedné nebo vice subtelomerickych

oblastech chromozom(l metodou MLPA.

MLPA panel je navrzen pro odhaleni potencialni pficiny vyvojového opozdéni,

dysmorfickych rysa, dalSich vrozenych abnormalit a/nebo potratd.

Limity MLPA metody:

e MLPA metodou nelze zjistit zmény, které lezi mimo cilovou sekvenci sond a vétsinu
inverzi a vyvazenych translokaci.

e PFi pouZiti vzorku nekultivovanych amniocytd miZe kontaminace maternalni DNA
vést k nespravnému vysledku.

e Pfi pouziti vzorku choriovych klk( byly popsany rozpory v chromozomalnich
nalezech mezi DNA z choriovych klkd a DNA plodu v dGsledku matefské
kontaminace, postzygotické nondisjunkce, postzygotického isochromozomového
usporadani, mozaicismu, komplikacim pfi odbéru vzorkd DNA u téhotnych
s dvojcaty.

Oblast zajmu

Panel obsahuje celkem 47 MLPA sond: 2 sondy pro kazdy chromozom a 1 sondu
pro unikatni ¢ast Y chromozomu. Celkem 41 sond je umisténo v subtelomerickych
oblastech. Pro akrocentrické chromozomy (13, 14, 15, 21, 22) nejsou pfitomny
subtelomerické sondy, ale sonda detekujici g raménko chromozomu v blizkosti
centromery (napf. 13p). Subtelomerické sondy pro chromozom X a Y jsou stejné a
detekuji sekvence v pseudoautozonalnich oblastech (PAR1 a PAR2).

Metoda provedeni

MLPA (multiple ligation-dependent probe amplification)

Vysetfovany material
odebirané mnozstvi

e bukalni stér (BS)

e DNA (min. 5 ng/ul, optimum 20 ng/ul)

enekultivované choriové klky (min. 1 klk o velikosti 1x3mm, optimum 2 a vice
klkd o velikosti 1x3mm )

e nekultivované amniocyty (min. 12 ml, optimum 16 ml plodové vody)

e periferni krev (min. 400 pl, optimum 2 ml)

Doporucené odbérové
zkumavky

e BS: sterilni kartacky pro odbér cytologickych stér ¢i vytérkou (napf.
Dispolab,

OmniSwab)

e Biopsie choriovych klk(: zkumavky BD Vacutainer s fyziologickym roztokem
¢ Plodova voda: zkumavky BD Vacutainer Z, Odbér do zkumavek bez
konzervacni latky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s ndpini K3EDTA

Transport a uloZeni

e transport do laboratore co nejdfive

¢ pii ¢asovém odstupu delSim neZ 8 hodin je nutné udrZovat vzorek pfi teploté
2-8°C

e vzorek Ize vsak zpracovat nejpozdéji do 14 dni po odbéru (vzorek
uchovavan pfi teploté 2 — 8 °C).

Specifika

Doba odezvy

prenatalni vzorky do 7 pracovnich dnd, postnatalni do 30 pracovnich dni

Indikace

e mentalni opoZdéni (retardace) probanda

Podminky pro
dodatecna vysetreni

¢ doindikace vysetteni klinickym genetikem
¢ dostatek materialu po predchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta

Poznamky

LMG neprovadi kultivace amniocytl ani choriovych klk(
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U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

Hanackeho pluku 1153/8, LMG Zména: 0
Olomouc Vydani: 10
Cilené Sangerovo sekvenovani kauzalnich variant/potvrzeni
Vysetreni pravdépodobné patogennich nebo patogennich variant

zjiSténych pomoci NGS

Specifikace vysetreni

Cilené Sangerovo sekvenovani slouzi k vySetieni kauzalni (rodinné) varianty pro
potvrzeni/vylouceni kauzalni varianty nebo ke konfirmaci patogenni nebo
pravdépodobné patogenni varianty zjisténé pomoci NGS

Oblast zajmu

Konkrétni poZadovana varianta vymezena parem primer(

Metoda provedeni

Sangerovo sekvenovani

Vysetfovany material
odebirané mnozstvi

¢ DNA (min. 5 ng/ul, optimum 10 ng/ul)
e periferni krev - 2 nezavislé odbéry (2x 4ml)

Doporucené odbérové
zkumavky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA

Transport

e transport do laboratore co nejdrive

e pfi Casovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrzovat vzorek pfi teploté
2-8°C

¢ vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dnli po odbéru (vzorek
uchovavan pfri teploté 2 — 8 °C).

Specifika

e pfi zachyceni varianty pomoci NGS analyzy se nalezena varianta konfirmuje
pomoci cileného Sangerova sekvenovani pfislusné oblasti zahrnujici danou
mutaci

¢ Rozsahlesi delece/duplikace jsou vysetfovany pomoci MLPA MLH1/MSH?2,
MSH6 a PMS2) (multiple ligation-dependent probe amplification).

Doba odezvy

3-6 mésicl, statimova vysSetieni po predchozi domluvé

Indikace

e osoby v riziku prenasecstvi kauzalni mutace (primarné prvostupriovi, dale
druhostupnovi a vicestupnovi pribuzni) nad 18. rok(

Podminky pro
dodatecna vysetfeni

» doindikace vySetfeni klinickym genetikem
¢ dostatek materialu po predchozi analyze
¢ doddni informovaného souhlasu pacienta
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U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

Hanackého pluku 1153/8, LMG Zména: 0
Olomouc Vydani: 10
Vysetreni Stanoveni pohlavi plodu z periferni krve téhotné Zzeny

Oblast zajmu

specifické lokusy z chromozomu X a 'Y

Metoda provedeni

alelospecificka PCR

Vysetfovany materidl
odebirané mnozstvi

e fetalni DNA izolovana z periferni krve téhotné
e periferni krev téhotné — min. dvé zkumavky (2x 10 ml)

Doporucené odbérové
zkumavky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s ndpini K3EDTA

Transport a ulozZeni

e transport do laboratore cca do 4 hodin od odbéru pfi teploté 2 — 8 °C

Specifika

odebrana krev musi byt uchovavdna v ledové lazni

Doba odezvy

5-10 pracovnich dnt

Indikace

¢ genetickd zatéZ vazanda na pohlavni chromozom

Podminky pro
dodatecna vysetreni

¢ doindikace vysetteni klinickym genetikem
¢ dostatek materidlu po predchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta

Vysetieni

Stanoveni pohlavi plodu z fetoplacentalni jednotky

Oblast zajmu

specifické lokusy z chromozomu X a 'Y

Metoda provedeni

alelospecificka PCR

VysSetfovany materidl
odebirané mnozstvi

e bukalni stér (BS)

¢ DNA (min. 5 ng/ul, optimum 20 ng/ul)

enekultivované choriové klky (min. 1 klk o velikosti 1x3mm, optimum 2 a vice
klkd o velikosti 1x3mm )

¢ nekultivované amniocyty (min. 12 ml, optimum 16 ml plodové vody)

e periferni krev (min. 400 pl, optimum 2 ml)

Doporucené odbérové
zkumavky

e BS: sterilni kartacky pro odbér cytologickych stér ¢i vytérkou (napf.
Dispolab,

OmniSwab)

* Biopsie choriovych klkd: zkumavky BD Vacutainer s fyziologickym roztokem
¢ Plodova voda: zkumavky BD Vacutainer Z, Odbér do zkumavek bez
konzervadni latky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s ndpini K3EDTA

Transport a uloZeni

e transport do laboratore co nejdfive

¢ pfi ¢asovém odstupu delSim neZ 8 hodin je nutné udrZovat vzorek pfi teploté
2-8°C e vzorek Ize viak zpracovat nejpozdéji do
14 dnd po odbéru (vzorek uchovavan pfri teploté 2 — 8 °C).

Specifika

Doba odezvy

2 pracovni dny

Indikace

e geneticka zatéz vazana na pohlavni chromozom

Podminky pro
dodatecna vysetreni

e doindikace vysetteni klinickym genetikem
¢ dostatek materialu po predchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta

Poznamky

LMG neprovadi kultivace amniocytl ani choriovych klk(
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U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

Hanackého pluku 1153/8, LMG Zména: 0
Olomouc Vydani: 10
Vysetieni Cilené Sangerovo sekvenovani kauzalni varianty varianty

R3500Q v genu APOB-100

Specifikace vysetreni

Cilené Sangerovo sekvenovani slouzi k vySetfeni kauzalni varianty R3500Q v genu
APOB-100.

Oblast zajmu

Konkrétni poZzadovana varianta vymezena parem primeru

Metoda provedeni

Sangerovo sekvenovani

Vysetfovany materidl
odebirané mnozstvi

¢ DNA (min. 5 ng/ul, optimum 10 ng/pul)
e periferni krev

Doporucené odbérové
zkumavky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s ndpini K3EDTA

e transport do laboratofe co nejdfive
* pii Casovém odstupu delSim neZ 8 hodin je nutné udrZovat vzorek pfi teploté

Transport 2-8°C
¢ vzorek Ize vsak zpracovat nejpozdéji do 14 dni po odbéru (vzorek
uchovavan pfi teploté 2 — 8 °C).
e pfi zachyceni varianty pomoci NGS analyzy se nalezena varianta konfirmuje
Specifika pomoci cileného Sangerova sekvenovani prislusné oblasti zahrnujici danou

mutaci

Doba odezvy

3-6 mésicU, statimova vysetieni po predchozi domluvé

Indikace

e normotriglyceridemie nebo hypertriglyceridemie neptekracujici hodnoty 3
mmol/I

e prekroceni 8 mmol/l u celkového cholesterolu a zéroven prekroceni 5
mmol/| u LDL-c nebo pfi koncentraci LDL-c nad 6 mmol/I.

® FH v rodinné nebo osobni anamnéze

Podminky pro
dodatecna vysetieni

» doindikace vySetfeni klinickym genetikem
¢ dostatek materidlu po pfedchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta
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U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

Hanackého pluku 1153/8, LMG Zména: 0
Olomouc Vydani: 10
Stanoveni variant v genech asociovanych s Familiarni
Vysetreni hypercholesterolémie (FH) metodou masivniho paralelniho

sekvenovani (NGS)

Specifikace vysetreni

Vysetreni s vyuZitim masivniho paraleniho sekvenovani (NGS) se provadi za
ucelem potvrzeni diagndzy Familiarni hypercholesterolémie (FH)

Oblast zajmu

Kédujici a prilehlé exon/intronové sekvence (20 bp do intronové oblasti)
v genech: ABCG5, ABCG8, ANGPTL3, APOAS, APOB, APOE, HMGCR, LDLR,
LDLRAP1, LIPA, LPL, PCSK9, SORT1, STAP1.

Metoda provedeni

masivni paralelni sekvenovani (NGS)

Vysetfovany material
odebirané mnozstvi

¢ DNA (min. 5 ng/ul, optimum 10 ng/pl)
e periferni krev

Doporucené odbérové
zkumavky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA

e transport do laboratore co nejdrive
e pfi ¢asovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrzovat vzorek pfi teploté

Transport 2-8°C
e vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dni po odbéru (vzorek uchovdvan
pfi teploté 2 — 8 °C).
e pfi zachyceni patogenni nebo pravdépodobné patogenni varianty pomoci
Specifika NGS analyzy se nalezend varianta konfirmuje pomoci cileného Sangerova

sekvenovani prislusné oblasti zahrnujici danou variantu

Doba odezvy

3-6 mésicU, statimova vysetieni po predchozi domluvé

Indikace

e https://athero.cz/projekt-medped/pro-odborniky/diagnosticka-kriteria-fh/

e Vrablik M et al., 2020: Genetické testovani familidrni hypercholesterolemie v
klinické praxi: stanovisko vyboru Ceské spole¢nosti pro aterosklerézu
(Tabulka 2)

Podminky pro
dodatecna vysetfeni

» doindikace vySetfeni klinickym genetikem
¢ dostatek materialu po pfedchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta
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U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

Hanackého pluku 1153/8, LMG Zména: 0
Olomouc Vydani: 10
v ey .z Stanoveni variant v genech asociovanych s rasopatiemi
Vysetreni

metodou masivniho paralelniho sekvenovani (NGS)

Specifikace vysetreni

Vysetreni s vyuZitim masivniho paraleniho sekvenovani (NGS) se provadi za
ucelem potvrzeni diagndzy rasopatii

Oblast zajmu

Kédujici a prilehlé exon/intronové sekvence (20 bp do intronové oblasti)

v genech: A2ML1, BRAF, CBL, HRAS, KRAS, LZTR1, MAP2K1, MAP2K2, NF1,
NF2, NRAS, PPP1CB, PTPN11, RAF1, RASA2, RIT1, RRAS, SHOC2, SOS1, SOS2,
SPRED1

Metoda provedeni

masivni paralelni sekvenovani (NGS)

Vysetfovany material
odebirané mnozstvi

Fetdlni vzorek

¢ DNA (min. 5 ng/ul, optimum 10 ng/pul)

¢ nekultivované choriové klky (min. 1 klk o velikosti 1x3mm, optimum 2 a vice
kikd  velikosti 1x3mm )

¢ nekultivované amniocyty (min. 1ml, optimum 3ml plodové vody)

Doporucené odbérové
zkumavky

e Biopsie choriovych klkd: zkumavky BD Vacutainer s fyziologickym roztokem
¢ Plodova voda: zkumavky BD Vacutainer Z, Odbér do zkumavek bez
konzervacni latky

e transport do laboratofe co nejdfive
* pfi Casovém odstupu delSim neZ 8 hodin je nutné udrZovat vzorek pfi teploté

Transport 2-8°C
e vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dnli po odbéru (vzorek uchovavan
pfi teploté 2 — 8 °C).
e pfi zachyceni patogenni nebo pravdépodobné patogenni varianty pomoci
Specifika NGS analyzy se nalezend varianta konfirmuje pomoci cileného Sangerova

sekvenovani prislusné oblasti zahrnujici danou variantu

Doba odezvy

3-6 mésicq, statimova vysetreni po predchozi domluvé

Indikace

e zvySené NT u plodu v I. trimestru na 2,8 mm

e patologicka trikuspiodalni regurgitace u plodu v I. trimestru
¢ VVVV srdce u plodu

e postnatdlné u VVV srdce u probanda + stigmatizace

Podminky pro
dodatecna vysetreni

e doindikace vysetteni klinickym genetikem
¢ dostatek materialu po predchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta
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U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

Hanackého pluku 1153/8, LMG Zména: 0
Olomouc Vydani: 10
v ey .z Stanoveni variant v genech asociovanych s monogenni
Vysetreni

obezitou metodou masivniho paralelniho sekvenovani (NGS)

Specifikace vysetreni

Vysetreni s vyuZitim masivniho paraleniho sekvenovani (NGS) se provadi za
ucelem potvrzeni diagnézy monogenni obezity

Oblast zajmu

Kédujici a prilehlé exon/intronové sekvence (20 bp do intronové oblasti)
v genech: DYRK1B, LEP, LEPR, MC4R, NROB2, POMC, PPARG, UCP3, BDNF,
KCNMA1, MC3R

Metoda provedeni

masivni paralelni sekvenovani (NGS)

Vysetfovany material
odebirané mnozstvi

¢ DNA (min. 5 ng/ul, optimum 10 ng/pl)
e periferni krev

Doporucené odbérové
zkumavky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA

e transport do laboratore co nejdrive
e pfi ¢asovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrzovat vzorek pfi teploté

Transport 2-8°C
e vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dni po odbéru (vzorek uchovdvan
pfi teploté 2 — 8 °C).
e pfi zachyceni patogenni nebo pravdépodobné patogenni varianty pomoci
Specifika NGS analyzy se nalezend varianta konfirmuje pomoci cileného Sangerova

sekvenovani prislusné oblasti zahrnujici danou variantu

Doba odezvy

3-6 mésicU, statimova vysetieni po predchozi domluvé

Indikace

e BMI nad 30

Podminky pro
dodatecna vysetieni

¢ doindikace vysetteni klinickym genetikem
¢ dostatek materialu po predchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta
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U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

. 1 Zmgena: 0
Hanackého pluku 1153/8, LM
Olomouc G Vydani: 10
Vysetreni Safety Gene Test (SGT)

Specifikace vysetreni

Vysetreni s vyuZitim masivniho paraleniho sekvenovani (NGS) se provadi za
ucelem prenasecstvi genetickych onemocnéni, které mohou podmiriovat
dédicnou zatéz jedince, pfibuznych a potomkd.

Oblast zajmu

Kéduijici a prilehlé exon/intronové sekvence v cca 420 genech

Metoda provedeni

masivni paralelni sekvenovani (NGS)

Vysetfovany material
odebirané mnozstvi

¢ DNA (min. 5 ng/ul, optimum 10 ng/pul)
e periferni krev

Doporucené odbérové
zkumavky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA

Transport

e transport do laboratore co nejdrive

e pfi ¢asovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrzovat vzorek pfi teploté
2-8°C

e vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dni po odbéru (vzorek uchovdvan
pfi teploté 2 — 8 °C).

Doba odezvy

Do 4 meésicU, statimova vysetieni po predchozi domluvé

Primarni urceni

¢ prekoncepcni genetické vysetreni

Podrobnéjsi .

. )51 Letacek Safety Gene Test

informace

Podminky pro » doindikace vySetfeni klinickym genetikem

dodatecna vysetfeni

» dostatek materidlu po pfedchozi analyze
¢ dodani informovaného souhlasu pacienta
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U.S.G.POL s.r.o.,

Laboratof molekularni genetiky

Platné od: 5.12.2025

Laboratorni prirucka

. 1 Zmgena: 0
Hanackého pluku 1153/8, LM
Olomouc G Vydani: 10
Vysetieni Vysetieni varianty S680N v genu FSHR

Specifikace vysetreni

Cilené Sangerovo sekvenovani slouzi k vySetieni kauzalni varianty S680N v genu FSHR

Oblast zajmu

Konkrétni pozadovana varianta vymezena parem primer(

Metoda provedeni

Sangerovo sekvenovani

Vysetfovany material
odebirané mnozstvi

¢ DNA (min. 5 ng/ul, optimum 10 ng/ul)
e periferni krev - 2 nezavislé odbéry (2x 4ml)

Doporucené odbérové
zkumavky

e Periferni krev: zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA

e transport do laboratore co nejdfive
e pfi ¢asovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrzovat vzorek pfi teploté

Transport 2-8°C
¢ vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dnli po odbéru (vzorek
uchovavan pfi teploté 2 — 8 °C).

Specifika

Doba odezvy

Do 1 mésice, statimova vysetreni po predchozi domluvé

Indikace

¢ u neplodnych

Podminky pro
dodatecna vysetfeni

» doindikace vySetfeni klinickym genetikem
¢ dostatek materidlu po pfedchozi analyze
¢ doddni informovaného souhlasu pacienta

DNA diagnostika na zakladé pozadavku klienta:

¢ Indikace k vySetfeni: vzdy po konzultaci s klinickym genetikem

Izolace a uloZeni DNA:

e dle pozadavku klienta a vySetfeni
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5.2. Identifikaéni oznacéeni primarniho vzorku

Kazdy biologicky material musi byt oznacen Stitkem s uvedenim minimalné:
1. jméno a pfijmeni pacienta
2. Cislo pojisténce pacienta (pokud je to mozné) pfipadné jiny kéd (napf. Cislo
pojisténce, datum, rok narozeni apod.)
U samoplatctli (napf. cizinci) je uveden jiny kod, vzdy musi byt zajisténa jednoznacna
identifikace vzorku a dokumentu.

Poznamka:
Kéd - je uvadén u neznamych osob, cizincl apod. u nichZ nejsou k dispozici informace o
Cislu pojisténce nebo pouze v Caste¢ném rozsahu.

Za jednoznacné oznaceni pravodky a materialu odpovida Zadatel o vySetfeni. Vzdy musi
zajistit nezaménitelnost materialu a dokumentace.

5.3. Zadanka o laboratorni vysetieni

Do Laboratofe molekularni genetiky je pfijiman material doprovazeny zadankou, ktera musi
obsahovat niZze uvedené udaje:

Povinné udaje:

= jednoznacna identifikaci pacienta: jméno a pfijmeni, Cislo pojisténce, datum narozeni,
pohlavi, v pfipadé, ze neni totoznost pacienta znama, jiny zpusob identifikace

= identifikaci zadatele o vySetfeni — ICZ lékare, adresa a kontakt

» diagndza ¢i indikace

= druh primarniho vzorku — vySetfovany material (plodova voda — PK, choriové klky —CVS,
periferni krev — PK, bukalni stér — BS)

» pozadovana vysetfeni, popf. oznaceni ,STATIM* pro urgentni vzorky

= datum a ¢as odbéru primarniho vzorku

= podpis Zadatele o vySetieni

* Udaje, které vyplni laboratof pfi pfijmu vzorku: datum a ¢as pfijeti vzorku laboratofi,
evidencni Cislo vzorku, podpis Ci zkratka pfijimajici osoby.

Nepovinné udaje:

= bydlisté pacienta

» razitko zadatele o vySetfeni

= telefon vySetfovaného

= poznamky, napf. uzivani Iéka, délka téhotenstvi, obtiznost odbéru, mnozstvi
odebraného materialu

Strana: 30z 40



U.S.G.POLsro., . wr vy |Platné od: 5.12.2025
Laboratof molekularni genetiky Laboratorni prlrucka Ztna- O
Hanackého pluku 1153/8, LMG mena.

Olomouc Vydani: 10

= Uudaje, které vyplni laborator pfi pfijmu vzorku: poznamky o mife znehodnoceni vzorku,
vzhledu vzorku, dalSi provedena geneticka vySetfeni, pfibuzensky vztah k jinému
vySetfovanému aj.

Poznamka: Formulafr Zadanky na vySetfeni obsahujici pfeddefinované kolonky na povinné i
nepovinné udaje je uveden v Laboratorni pfiruéce LMG nasSeho pracovisté a je dostupny na
webovych strankach www.usgpol.cz

Na vyzadani je formular zadanky dodan indikujicimu |ékafi také v tisténé formé.

V pfipadé interniho (spole¢nost U.S.G.POL s.r.0.) nebo externiho odbéru vzorku (externi
Zadatel vySetfeni) jsou na oddéleni recepce nebo ambulance zaznamenany pozadavky na
vySetieni a identifikace vzorku/pacienta do systému SMART MEDIX.

5.3.1. Pozadavky na urgentni vysSetreni

Pozadavky na vysetfeni STATIM (akutni, ,pfednostni“ vySetfeni) se do laboratofe dodavaji
na stejnych zadankach jako pro ostatni bézna vySetfeni a jsou navic oznaceny slovem
STATIM. Pravodka musi obsahovat stejné povinné udaje jako u bézného vysetieni. Vzorek
bude pfednostné zpracovan a odecten

5.3.2. Ustni pozadavky na vysetfeni

Laboratof muze pfijmout ustni pozadavek na vySetfeni v pfipadé, Ze byl do laboratofe
doru¢en material a Zzadanka daného pacienta a v dobé, kdy je skladovan pro dalsi mozna
vySetfeni. Pozadavek je pfijiman od lékafe nebo sestry, nikoli od pacientl (pokud nejsou
samoplatci). Dodate¢na (doindikovana) vysSetfeni jsou zaznamenana do pfislusného
Evidenc¢niho seSitu k danému pacientovi a na Zzadanku s uvedenim:

- data ,dalSiho“ pozadavku

- lékare pozadujiciho vySetfeni (pokud se nejedna o samoplatce)

- identifikace pracovnika pfejimajiciho pozadavek

- pozadavek je oznagen — ,DOINDIKOVANO*

5.3.3. Davody pro odmitnuti vzorkl pro zpracovani

Odmitnout Ize:

e 7adanku s biologickym materialem, na které chybi nebo jsou necitelné zakladni udaje a
nelze je doplnit po konzultaci s indikujicim Iékafem (povinné dle kapitoly 5.3),

e Zadanku nebo odbérovou nadobu znecisténou biologickym materialem,

e nadobu s biologickym materialem, kde neni zpusob identifikace materialu z hlediska
nezaménitelnosti dostate¢ny, za dostateCnou identifikaci materialu se povazuje spinéni
uvedenych pokynl o nezbytné identifikaci biologického materialu,

e biologicky material bez zadanky (bez uvedeni pozadavkl opravnéné osoby),

e nadobu s biologickym materialem, kde zjevné doslo k poruseni doporuceni ,faze pred
vySetfenim® (vysledky vySetfeni by byly negativné ovlivnény kvalitou materialu).
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V zasadé plati, ze ve vSech uvedenych pfipadech nemusi laboratof vzdy vzorek odmitnout,
muze jej zpracovat, ale vysledek uvolni az tehdy, kdy lékar indikujici vySetfeni pfevezme
odpovédnost za kvalitu a dodavku vzorku.

V pfipadé, Ze vzorek nelze zpracovat, bude indikujici I€kaf informovan vedoucim laboratofe
nebo jeho zastupcem a domluvi se na zpusobu Feseni.

5.3.4. Postupy pri nespravné nebo neuplné identifikaci vzorku nebo zadanky

e Jedna-li se o nesoulad dodaného materialu s dokumentaci, ihned se komunikuji
informace se Zadatelem o vySetieni a je proveden zaznam do seSitu ,Neshody na pfijmu®,

e Neuplnost udaji na zadance — udaje jsou doplnény ustni domluvou/telefonicky zaznam
se provadi na zadanku a do Evidencniho seSitu a Zadatel je poZzadan o doplnéni nebo
zaslani nové zadanky (v ramci U.S.G. POL s.r.0. se neprovadi zaznam).

e \ pfipadé, Ze se jedna o nenahraditelny biologicky material a neni jednoznacné
identifikovany, laboratof zaCne tento material zpracovavat, ale vysledky nebudou
uvolnény, dokud pozadujici lékaf nebo osoba odebirajici material nepfevezmou
odpovédnost za doplnéni spravnych identifikacnich udaji. Pracovnik pfijimajici vzorek
doplIni a podepiSe informace do pfislusného Evidenéniho seSitu s uvedenim jména |ékare,
ktery poskytl doplfujici informace.

5.4. Informace pro odbér biologického materialu véetné minimalniho mnozstvi

V této kapitole jsou uvedeny pozadavky a pokyny pro odbér zpracovavanych biologickych
materiali-doporu¢ené odbérové nadoby, minimalni odebirané mnozstvi a pozadavkl na
transport a pfipadné zvlastni natasovani odbéru.

5.4.1. Odbérové nadoby

Material musi byt dodavan do laboratore ve sterilnich odbérovych obalech, nadobkach
nebo zkumavkach, pokud mozno na jedno pouziti.

Doporuc€ujeme uzivat napf. nize uvedené odbérove systemy:
e Biopsie choriovych klkt
o zkumavky BD Vacutainer s fyziologickym roztokem.
¢ Plodova voda
o zkumavky BD Vacutainer Z. Odbér do zkumavek bez konzervacni latky.
e Bukalni stéry
o Sterilni kartaCky pro odbér cytologickych stért €i vytérkou (nap¥. Dispolab,
OmniSwab apod.)
e Periferni krev

o zkumavky Vacuette (fialové vicko) s napini KseDTA

PFi odbéru je nutné vzdy odbérové nadobky vhodné oznacit (dle vySe uvedenych pravidel).
Pozor na zaménu biologického materialu!
Nestandardni odbér je nutno specifikovat na pravodce.
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5.4.2. Odbér plodové vody — amniocentéza

Po ultrazvukovém vysSetieni a nabéru krve se t€hotné pacientce provede odbér plodové vody
pod kontrolou ultrazvuku a za sterilnich podminek. Vlastni odbér plodové vody provadi |ékaF
gynekolog punkci pres sténu bfisSni pfi kontrole ultrazvukem, aby nedoslo k poranéni plodu.
Téhotna lezi na lGzku, bFiSni sténu dezinfikujeme a poté ultrazvukovou sondou hledame
vhodné misto pro vpich jehlou (primér 21gauge(Braun))-mensi nez na odbér krve!), na kterou
se nasadi sterilni 20 ml injekéni stfikacka Poloha hrotu pfi vpichu je neustale kontrolovana
ultrazvukem.

e Specifika odbéru pro molekularné geneticka vysetreni:

e Minimalni odebrané mnozstvi pro ,VySetfeni aneuploidii chromozomi( 13, 18, 21 a
stanoveni pohlavnich chromozomu X a Y metodou QF PCR* a ,Vysetfeni dvou
nejcastéjSich mutaci delta F508 a dele2,3 v genu pro cystickou fibrozu (CFTR)“ je 1
ml, optimalni mnozZstvi je vSak 3 ml.

e Pro ostatni vySetfeni je minimalni odebrané mnozstvi 12 ml, optimalni mnozstvi je vSak
16 ml.

Bolestivost vykonu je srovnatelna s béznou injekci nebo odbérem krve. Po vykonu, pokud se
téhotna citi dobfe, mize s doprovodem odejit domu.
Pro odbér plodové vody na Genetickém pracovisti je nutné objednani na nasi ambulanci.

e Specifika doby transportu pro molekularné geneticka vysetreni:

Pokud se odbér neprovadi na nasem pracovisti, je nutné zajistit transport do laboratofe co
nejdrive. Pfi Casovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrZovat vzorek pfi teploté 2 — 8
°C. Vzorek Ize v8ak zpracovat nejpozdéji do 14 dnll po odbéru (vzorek uchovavan pfi teploté
2-8°C).

5.4.3. Biopsie choriovych klkt (CVS)

Po ultrazvukovém vySetfeni se t&€hotné pacientce provede odbér tkané choriovych kiku pod
kontrolou ultrazvuku a za sterilnich podminek. Vlastni odbér provadi IékaF gynekolog punkci
pres sténu bfidni z oblasti choriafrondosum pfi kontrole ultrazvukem, aby nedo$lo k poranéni
plodu.

Téhotna lezi na lGzku, bFiSni sténu dezinfikujeme a poté ultrazvukovou sondou hledame
vhodné misto pro vpich jehlou (primér 21gauge (Braun)) - menSi nez na odbér krve!), na
kterou se nasadi sterilni 10 ml injek¢ni stfikacka Luer (Chirana). Poloha hrotu pfi vpichu je
neustale kontrolovana ultrazvukem.

e Specifika odbéru pro molekularné geneticka vysetreni:

e Minimalni odebrané mnozstvi pro ,VyS$etfeni aneuploidii chromozomu 13, 18, 21 a
stanoveni pohlavnich chromozom( X a Y metodou QF PCR* a ,VySetfeni dvou
nejéastéejSich mutaci delta F508 a dele2,3 v genu pro cystickou fibrozu (CFTR)"
je jeden choriovy klk o rozmérech cca 1 x 3 mm, optimalni mnozstvi jsou dva a vice
kIkd o rozmérech
1 x 3 mm.

e Pro ostatni vySetfeni je minimalni odebrané mnozstvi 4x choriovy klk o rozmérech cca
1 x 3 mm, optimalni mnozZstvi jsou 5 a vice klkii 0 rozmérech 1 x 3 mm.
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Bolestivost vykonu je srovnatelna s béznou injekci nebo odb&rem krve. Po vykonu, pokud se
téhotna citi dobfe, muze s doprovodem odejit domu.

Pro odbér choriovych klkGi na genetickém pracovisti je nutné objednani na nasi ambulanci.

e Specifika doby transportu pro molekularné geneticka vysetreni:

Pokud se odbér neprovadi na naSem pracovisti, je nutné zajistit transport do laboratofe co
nejdrive. Pfi Casovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrzovat vzorek pfi teploté 2 - 8
°C. Vzorek Ize v3ak zpracovat nejpozdéji do 14 dnl po odbéru (vzorek uchovavan pfi teploté
2-8°C).

5.4.4. Odbér periferni krve

Odbér krve na molekularné genetické vysSetfeni nevyzaduje zZadnou specialni pfipravu
pacienta.

Krev se odebira z periferni zily v loketni jamce. Paze se volné polozi, dezinfikuje se misto
vpichu (napf. Cutasept, Braunoderm). Po stabilizovani polohy provedeme vpich jehlou s
nasazenym nastavcem a po té se na nastavec nasadi pfislusna zkumavka. Misto vpichu se
zakryje CtvereCkem z buniciny, opatrné se piritlaCi a vytahne jehla a pFelepime naplast.
Vyzveme pacienta, aby si tisknul misto vpichu (cca 2-5 minut), a po cca 20 minutach si naplast
odstranil.

e Specifika odbéru pro molekularné geneticka vysetreni:

Optimalni mnozstvi pro LMG je 2 ml, min. vSak 400 pl.

Vyjimkou je vySetfeni Lynchova syndromu, variant BRCA1 a BRCA2 a kauzalni mutace
v BRCA1/2 genu, kde jsou poZzadovany 2 nezavislé odbéry po 4 ml. Pro stanoveni POHLAVI
PLODU z periferni krve téhotné Zeny jsou pozadovany 2 zkumavky po 10 ml.

e Specifika doby transportu pro molekularné geneticka vysetieni:

Pokud se odbér neprovadi na nasem pracovisti, je nutné zajistit transport do laboratofe co
nejdfive. Pfi ¢asovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrZzovat vzorek pfi teploté 2 - 8
°C. Vzorek Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dnu po odbéru (vzorek uchovavan pfi teploté
2 - 8 °C). Pro stanoveni POHLAVI PLODU z periferni krve t&hotné Zeny je nutné uchovavat
odebranou krev v ledové lazni a dopravit ji do 4 hodin od odbéru do laboratofe.

5.4.5. Odbér slizniéniho stéru z dutiny ustni (bukalni stér)

Odbér provadi sestra, kdy pacientovi vytfe sliznice dutiny ustni sterilnim kartackem (napf.
MEDICAL BRUSH CERVICAL, apod.) &i vytérkou (napf. Dispolab, OmniSwab apod.) a vytér
vlozi do sterilni oznacené zkumavky.

V ramci genetického pracovisté je pacient predem objednan na nasi ambulanci.

e Specifika odbéru:

Po odbéru se necha kartacek s bukalnim stérem zaschnout alesport 90 min na vzduchu
(v pfipadé&, ze neni zajistén transport vzorku do LMG do 4 hod. po odbéru). Zaschly kartacek
se uzavie do oznaCeného sterilniho obalu (napf. zkumavky) a doruci do laboratofe.
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e Specifika doby transportu pro molekularné geneticka vysetreni:

Pfi Casovém odstupu delSim nez 8 hodin je nutné udrzovat vzorek pfi teploté 2 - 8 °C. Vzorek
Ize vSak zpracovat nejpozdéji do 14 dnl po odbéru (vzorek uchovavan pfi teploté 2 - 8 °C).

5.5. Informace a navody predavané pacientim pred odbérem primarniho vzorku
(informované souhlasy)

VétSina odbéru pro geneticka vySetfeni se provadi ambulantné.

Po odbérech plodové vody se nedoporucuje fyzicka namaha a téhotna Zena ma narok na 14-
denni pracovni neschopnost.

Odbéry biologického materialu pfed planovanym genetickym vySetfenim nevyzaduji specialni
pfipravu pacienta, zakladni informace jsou uvedeny u konkrétnich odbéru.

Kromé odbéru krve pro stanoveni pohlavi plodu z periferni krve téhotné zeny (chylézni
plazma inhibuje analyzu) neni potfeba odbéry provadét nalacno, jidlo ani piti neovlivauji
vysledky vySetreni.

5.6. Prijem vzorku do laboratore

’n

Pfi pfijmu vzorku do laboratofe pracovnik pfijimajici vzorek ihned zkontroluje, zda je odbérova

zkumavka (nadobka, apod.) Citelné a vhodné oznacdena a zda pfipojena pruvodka obsahuje

veskeré potfebné udaje k provedeni pozadovaného vySetfeni.

Po provedené kontrole je vzorek a pravodka (zadanka) oznaclena pfifazenym evidencnim

Cislem. PoZadované vySetfeni je zapsano do pfislusného Evidenéniho sesitu s uvedenim:

e data a Casu pfijmu pozadavku, podpisu pracovnika, ktery vzorek pfijal,

e jméno, pfijmeni a rodné Cislo (popf. rok narozeni) pacienta,

e evidentnim Cislem vzorkuje vzdy zajisténa dohledatelnost veskerych informaci
souvisejicich s pfijmem vzorku. Evidencni Cislo se pfifazuje nezaménitelné jednotlivému
biologickému materialu dle internich pravidel laboratofe.

Oznaceni pozadavku:

e na pruvodce (Zadance), kde jsou vypsany pozadavky, kfizkem do patfi€ného okénka

e na pravodce, kde nejsou pozadavky definovany, je nutno je vypsat ruéné, psacim strojem
nebo pres PC

e pokud je tfeba uvést i nékteré dalSi udaje, tak je doplnit, jako (napf. vaha pacienta, délka
gravidity, posledni menstruace apod.)

Vzdy musi byt pozadavek na vySetfeni jednoznacny a udaje psané rukou citelné.

Pfijem biologického materialu probiha po celou pracovni dobu laboratofe.

V pfipadé zjisténé neshody mezi prlivodkou a materialem, pracovnik pfijimajici material
postupuje dle kapitoly 5.3 Laboratorni pfirucky.
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5.7. Transport a manipulace s biologickym materialem (se vzorky)

Informace k dopravé:

e za zaijisténi transportu a zajisténi bezpecnosti pfepravce (vhodny zplusob baleni a
oznaceni) vzdy odpovida lékaf pozadujici vySetieni

e doprava materialu ma byt Setrnd, rychla a musi byt dodrzovany specifické podminky —
uvedené v ramci kapitoly (5.4), zejména dodrzen ¢as a podminky transportu

e s materidlem se nesmi béhem pfepravy prudce manipulovat, aby nedoslo
k mechanickému poskozeni — vhodna pfeprava v transportnich boxech (uréenych
pouze pro pifepravu vzorku)

e pravodky musi byt umistény v samostatném obalu, napf. v igelitovém sacku tak, aby
nemohlo pfi nahodném vyliti biologického materialu dojit k jejich potfisnéni

e pfi transportu je dllezité chranit biologicky material pfed extrémni teplotou a svétlem

e v pfipadé, Ze nelze pfepravit material ihned po odebrani, musi byt dodrzeny specifické
podminky uvedené v kapitole 5.4

Upozornéni:
Pokud je material béhem transportu vylity nebo rozbity, laboratof Vam to telefonicky oznami
a pozada Vas o novy odbér

6. Faze po vysetreni

6.1. Bezpecné odstrannovani materialt pouzitych pri odbéru

Material pouzity pfi odbéru primarnich vzorkl je povazovan za potencionalné infekéni (vatové
tampony nebo bunicité ¢tverce, rukavice), uklada se do nepropustného obalu a je likvidovan
dle dokumentované platné legislativy. V ramci pracovisté je postup specifikovan v interni
dokumentaci.

Pouzité jehly se odhazuji do plastovych uzaviratelnych kontejnert k tomu uréenych a jsou
rovnéz likvidovany vyse zminénym zpusobem.

Skladovani laboratornich vzorkll a pouzivaného materialu probiha v souladu dle ustanoveni
§5vyhlasky MZD ¢&. 195/2005 Sb., ve znéni pozdéjSich predpisu.

6.2. Manipulace a skladovani materialu

Neprodlené po odbéru zajisti odebirajici pracovnik jeho transport do laboratofe ke zpracovani
tak, aby nedoslo k jeho znehodnoceni fyzikalnimi vlivy a k ohrozeni fyzickych osob.

V prubéhu zpracovani je material uchovavan dle podminek uvedenych v jednotlivych SOP
nebo PP pro vySetfeni a tak, aby nedoslo k jeho znehodnoceni.

S materidlem se manipuluje s ohledem na bezpecnost prace a ochrany zdravi pracovnika.

6.3. Dodatec¢na vysetieni a éasovy interval pro jejich pozadovani

Laboratof mlze pfijmout pozadavek na dodatecna vySetfeni v pfipadé, ze byl do laboratofe
doru¢en material a Zadanka daného pacienta a v dobé, kdy je skladovan pro dalsi mozna
vySetieni. Pozadavek je pfijiman od Iékafe nebo sestry, nikoli od pacientd (pokud nejsou
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samoplatci). Dodatecna vySetfeni jsou limitovana vlastnosti, mnozstvim a uchovanim
zpracovavaneho biologického materialu.

Kvalita pfipadného dalSiho opakovaného vySetfeni nebo dovySetfeni muze byt ovlivnéna
dobou a metodou skladovani, ktera je uvedena vySe. DodateCna vySetfeni je mozné
pozadovat telefonicky, ale externi zadatel vzdy doda privodku k poZzadovanému dovysetfeni.
V pfipadé, Ze pro konecné vydani vysledkul je nutné dovySetfeni nebo pfipadny novy odbér
biologického materialu, komunikuje s zadatelem o vySetfeni vedouci laboratore.

6.4. Opakovani vysSetieni stejného primarniho vzorku

Je-li potfeba opakovat vySetfeni z divodu podezieni na nespravné vydané vysledky, takové
vySetieni provede laboratof na vlastni naklady. Pfi konfirmaci patologickych nalezu, kde je to
vhodné. V pfipadé, Ze jiz primarni vzorek neni k dispozici, komunikuje s zadatelem vzdy Iékar
genetického pracovisté, o potiebé zopakovat vySetfeni okamzité informuje Zadatele, fj.
indikujiciho lékare.

7.Vydavani vysledkli a komunikace s laboratori

7.1. Informace o formach vydavani vysledku

Vysledek vysSetfeni je nejCastéji sdélen zadateli ve formé vytisténych vysledkovych listl
LZpravy o analyze DNA®. Vysledky musi byt Citelné a bez prepisu.

Pfed vydanim jsou v8echny vysledky kontrolované dvéma pracovniky a podepsany
opravnénym pracovnikem a vedoucim laboratofe nebo Iékafem s odpovidajici odbornosti.

O vysledku vySetfeni miuze byt zadatel informovan také ustné (osobné, telefonicky), jde
pfevazné o sdéleni patologického nalezu plodu. Komunikace telefonem je také uzZivana jen
v pfipadé nebezpecCi z prodleni, feSeni néjakého vzniklého problému, k zajisténi potfebnych
chybéjicich informaci apod.

Zaméstnanec, ktery hlasi vysledky telefonem, je povinen se presvédcCit, ze vysledky sdéluje
opravnénému lékafi (dle pravidel pracovisté).

Interpretaci vysledkl provadi vzdy lékar s odpovidajici odbornosti.

Tisténé vysledky jsou rozdéleny, zafazeny do karty nebo rozeslany postou.

Je-li to nutné, je pacient pozvan na ambulanci, kde mu Iékaf vzdy osobné vysledky sdéli,
vysvétli a doporuci pfipadna dalSi dovySetreni Ci dalSi feseni.

PFi interpretaci vysledku je dulezité brat v ivahu doporu€eni odbornych spoleénosti a platnou
legislativu (napfiklad dobu pro ukon&eni t&€hotenstvi).

7.2. Zmény vysledkl a nalezu

Ke zméné vysledku by nemélo dochazet. Pokud by k nému doslo, je zaznamenan datum a
jméno osoby, ktera zménu dodatecné provedia.

V pfipadé, Ze laboratof zjisti chybné vydany vysledek, komunikuje s zadatelem vzdy
vedouci laboratofe. Zadateli o vy$etfeni je dodana novéa Zpravy o analyze DNA se
spravnymi vysledky.
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7.3. Intervaly od dodani materialu k vydani vysledkt

Vzorky jsou priibézné zpracovavany podle poZzadovaného vysetieni v pofadi, ve kterém jsou
pfijimany do laboratofe.

Doba pozadovaného vysetfeni od pfijmu vzorku do vydani zavérecné zpravy pro nabizené
diagndzy se liSi dle povahy pozadovaného vySetfeni.

o Molekularné-genetické vysSetreni (obecné):

- Postnatalni vySetfeni: do 30 pracovnich dni (individualné dle vySetfeni)
o NGS analyzy — 3 az 6 mésicu

- Prenatalni vySetfeni: do 14 pracovnich dni

o vylou€eni nejcastéjSich chromozomalnich aneuploidii plodu metodou QF-PCR
do 48 hodin (v pracovnich dnech)

7.4. Konzultacni ¢innost laboratore

Lékafim a zadatellm vySetfeni jsou poskytovany konzultace a navody v odborné oblasti
souvisejici s laboratornimi vySetfenimi. Kontakty jsou uvedeny v kapitole 2 Laboratorni
prirucky.

7.5. Zpusob resSeni stiznosti

Stiznosti ze strany zadatele o vySetfeni (I€kafe, pacienta a ostatnich uc¢astniku) jsou feSeny
s vedoucim laboratofe (v dobé nepfitomnosti s jeho zastupcem). Po obdrzeni stiznosti je
zadatel o vySetfeni informovan o pfijeti stiznosti a zda se stiznost tyka sluzeb LMG.
Informovan bude shodnym zpusobem, jako stiznost poda (pisemné). Kazda stiznost je
proSetfena, jsou analyzovany pficiny a hledana feSeni v zajmu klienta. Vedouci laboratofe
ziskava kladnou i zapornou vazbu od Zadatell. Stiznosti jsou podnétem pro zlepSeni prace
na genetickém pracovisti a zabyvame se proSetfenim kazdé uplatnéné stiznosti. Vedouci
laboratofe zajisti, aby stiznost byla feSena nestranné, bez diskriminace a na zakladé Setreni
rozhodne, zda je stiZznost opravnéna. V pfipadé, Ze stiznost bude opravnéna, vedouci
laboratofe dohodne s Zadatelem zpusob feSeni. Rozhodnuti o opravnénosti stiznosti a
zpusobu feseni sdéluje vedouci laboratofe zadateli pisemné, stejné jako o ukonceni feSeni
stiznosti.

Stiznost Ize podavat na:
¢ vysledky laboratornich vySetfeni,
e zpusob jednani pracovniku,
e nedodrZzeni ujednani vyplivajicich z uzaviené dohody o provedeni vySetfeni a
nedodrzeni dohodnuté Ihity.

Zpusob podani stiznosti:
e laboratof reaguje pouze na pisemnou formu stiznosti (postou, faxem, e-mailem).
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Terminy pro vyfizeni stiznosti:

e pokud stiznost neni feSena ihned, je termin na vyfizeni stiZnosti 30 kalendarnich dnu.
V tomto terminu oznami odpovédny pracovnik |ékafi (nebo pacientovi) vysledek
Setfeni. V pfipadé, Ze nelze v tomto terminu stiznost dofesit, informuje stéZovatele o
dosavadnim postupu (napf. znalecky posudek).

7.6. Spoluprace s pacienty a zadateli o laboratorni vySetreni

Vedouci laboratofe a vSichni pracovnici v ramci svych innosti usiluji o poskytovani informaci
pacientim a Zadatelim o vySetfeni, vzajemnou spolupraci a zajisténi bezpecCnosti a prav
pacientd.

Laboratof nabizi moznost pacientim a uzivatelm sluzeb laboratofe poskytovat uziteéné
informace, které pomohou laboratofi pfi vybéru vySetfovacich metod a interpretaci vysledku
vySetfeni. Naméty je mozné sdélit pisemné na e-mailovou adresu laboratofe, telefonicky
nebo osobné. Laborator sdéluje prostfednictvim svych webovych stranek aktualni informace
pacientim a uzivatelim jako je postup laboratorniho vySetfeni, pfipadné naklady a kdy Ize
oCekavat vysledky. Laboratof pravidelné prezkoumani vySetfeni nabizenych laboratofi, aby
byla zajisténa jejich klinickd vhodnost a potfebnost. Laboratof ma nastaven systém kontroly
tak, aby se minimalizovalo riziko mimorfadnych udalosti, které by mohly vést k poskozeni
pacienta. V pfipadé potfeby zajisti neprodlené informovani v€etné pfipadnych opatfeni.

Pracovnici laboratofe jsou vazani etickym kodexem pracovnika ve zdravotnictvi. Pacient ma
pravo oCekavat oteviené jednani, zachovani dlivérnosti informaci a pfistup bez diskriminace.
Jako soucast kvality nabizenych sluzeb nabizi laboratof pacientovi zpfistupnéni pfislusnych
informaci jemu a stejné jakémukoli jinému poskytovateli zdravotnich sluzeb na Zadost
pacienta nebo zadost poskytovatele zdravotnich sluzeb, ktery jedna jeho jménem. Bez tohoto
souhlasu jsou informace povazované za duvérné.

Laboratof je vazana pravnimi pfedpisy, které garantuji pacientovi a Zadateli o vySetfeni

dodrzeni bezpecnostnich pravidel pfi nakladani se vzorky, zajiSténi dostupnosti a integrity
vzork( a dat.

7.7. Obecné zasady laboratoie na ochranu osobnich informaci

Laboratof naklada s osobnimi a citlivymi udaji pacientd tak, aby nemohlo dojit k jejich
neopravnénému pristupu, zméné nebo zneuziti. Obecné zasady pro ochranu osobnich udaju:
1) Organiza¢ni opatfeni:
Osobni a citliva data pacientu jsou vedena v listinné formé v pfiru¢nich spisovnach a
programu Smart MEDIX.
Listinna forma zaznamu je zabezpefena uzamc&enim vstupu do laboratofe a fizenim
vstupu vizich osob. Pro zabezpeceni dat v PC maji pracovnici pfidélena pfistupova
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7.8.

prava s ohledem na jejich kompetence. Pracovnici maji ve své pracovni naplini
podepsanou milcenlivost a jsou seznameni prokazatelné s vnitfnimi pFedpisy
laboratore, ve kterych jsou stanoveny pravidla pro nakladani s osobnimi udaji.
Technicka opatreni:

Technicka opatfeni jsou stanovena na urovni mechanického zabranéni pfistupu
neopravnénych osob do mist, kde je uloZena zdravotnicka dokumentace. Jedna se o
fizeny vstup do laboratore.

Zdravotnicka dokumentace uloZzena v PC je v dobé nepfitomnosti zdravotnického
pracovnika chranéna heslem pro vstup do PC. Kazdy pracovnik ma pfidéleny rozsah
opravnéni pro pfistup do PC.

Smluvni laborator

Spektrum nabizenych laboratornich vySetfeni LMG je uvedeno v kapitole 3 Zaméreni
laboratofe a spektrum nabizenych sluzeb. Za urCeni laboratofe, kam bude odeslan vzorek
v pfipadé, Zze LMG vysetfeni neprovadi, odpovida Zadatel o vySetfeni. Pro vySetfeni, ktera
laboratof neprovadi, zajistuje na zakladé Zadanky lékafe LMG izolaci DNA, kterou pfeda zpét
Zadateli k odeslani.

LMG vyuZzZiva smluvni laboratofe v pfipadé mimoradné udalosti (napfiklad dlouhodoby
vypadek analyzatoru, zivelné pohromy, odcizeni).

LMG vyuziva v pfipadé mimofadnych udalosti (Zivelné pohromy, mimoradné situace), kdy
nemUze provést laboratorni vySetfeni pro zZadatele smluvni laboratof — Vase laboratore
s.r.o. Pozadavky na odbér, transport a ulozeni vzorku po odbéru zlstavaiji stejné.

8. Pfilohy

Samostatné pfilohy jsou dostupné na vyzadani v LMG nebo na pracovisti Centra prenatalni
diagnostiky U.S.G. POL s.r.o. popfipadé na webovych strankach www.usgpol.cz.

Informovany souhlas vySetfovaného (zakonného zastupce) s genetickym laboratornim
vySetfenim
Zadanka o genetické vySetieni

Strana: 40 z 40



