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1. Uvod

Cilem dokumentu je informovat 1ékafe a zadatele o laboratorni vySetfeni o nabidce naSich
sluzeb, poskytnout zdravotnickym pracovnikiim potfebné informace pied vlastnim
vySetfenim, z jeho prubéhu a po vysetieni (informace o vydavani vysledku).

Tato ptirucka je jednim z prostfedkil pro komunikaci mezi 1ékafi a laboratofi a v neposledni
fad¢ je prezentaci nasi prace. Obsahuje pozadavky pro provedeni spravného odbéru vzorkd,
jejich manipulaci a skladovani tak, aby nebyl negativné¢ ovlivnén vysledek laboratornich
vysetieni. Zadatelé o vySetieni maji k piiruéce dostupné pokyny pro pacienty, formulafe pro
informovany souhlas a priivodky pro laboratorni vysetfeni.

Soubor nabizenych laboratornich vySetfeni a metod je vytvofen a inovovan dle pozadavkl
klientd s ptfihlédnutim k odbornému vyvoji v oblastech klinické genetiky.

Laboratorni piirucka je soucasti fizené dokumentace laboratote, je pravideln¢ aktualizovéana a
zadatelim o vySetfeni je dostupnd na webovych strankdch laboratoie — www.genetika-
plzen.cz. Zadatelé o vysetfeni jsou informovéani o zménéach a aktualizacich. V ti§téné podobé
je k dispozici u manazera kvality Genetického pracoviste.

2. Zakladni informace o laboratori

Genetické pracovisté¢ ,,Genetika Plzen, s.r.0.“ ma vsouladu se svym pfistrojovym
vybavenim a odbornymi moZznostmi stanoven soubor metod laboratorniho vySetfeni, ktery
muze realizovat. Persondlni obsazeni zaméstnanct laboratofe i ambulance splituji svym
vzdélanim podminky odborné zptisobilosti.

Klientim je po dohodé¢ umoznéna prohlidka ambulanci i laboratorniho zafizeni a jsou
poskytovany informace o organizaci provozu Genetického pracoviste.

Laborato¥ je akreditovina Ceskym institutem pro akreditaci, o.p.s. pod &islem 8034 dle
normy CSN EN ISO 151 89.

LP str.:3/27




EenetikaPlzen

Vydéni: 7.

Laboratorni prirucka

Platnost od:
29.7.2010

Kontaktni l'ldaje

Adresa Genetického pracovisté
,»,Genetika Plzen, s.r.o.“

Nepomucka 159/a , Plzeii-Cernice

Provozni doba
ambulance a laboratori

Po-Pa: 6,30 - 16,00
Odbéry: po celou pracovni dobu

Statutarni zastupce : jednatelé — Doc. MUDr. FrantiSek LoSan, Csc.
MUDr. Petr LoSan

Kontaktni l'ldaje

Vedouci Genetického pracovisté: MUDr. Petr LoSan

vedouci laboratore: MUDr. Petr Losan

Telefon: 377 241 529, 377 243 383

Mobil: 603 174 793

E-mail: losan@genetika-plzen.cz
Manazer kvality : Jana Rejtharové

Telefon: 737 650 158

E-mail: Rejtharova@genetika-plzen.cz
Vrchni laborantka: Ivana Jerabkova

Telefon: 606 759 287

E-mail:

J ef‘ébkova@genetika-plzen.cz

Konzultujici 1ékari

Doc. MUDr. FrantiSek LoSan, Csc.
MUDr. Petr LoSan

Soudni znalec Ing. Ivana Vobrubova

Telefon: 731 433 566

LP

str.:4/27




CElenetika Plzen Vydani: 7.

Platnost od:
29.7.2010

Laboratorni prirucka

3. Zaméreni laboratore a spektrum nabizenych sluzeb

Nase laboratof provadi specializovana cytogenetickd, molekularné genetické a jina vySetfeni
z primarnich materiali :

plodové vody

periferni krve

slizni¢niho stéru z dutiny ustni
potracené tkang

choriovych klka

spermatu ( kvalitativni a kvantitativni vySetfeni u sterilnich part)

Genetické pracovisté je rozdéleno na ambulantni trakt a laboratoie, které jsou vnitin€ ¢lenény
na cytogenetickou a molekularné-genetickou laboratof.

Prehled provadénvch vySetieni:

genetické vySetfeni déti a dospélych s vrozenou vadou

vySetfeni rodin s vyskytem nadorového onemocnéni v né€kolika generacich

vySetteni manzelskych pard s poruchou plodnosti a s opak. spontannimi potraty
vySeteni muzské plodnosti — spermiogram

predmanzelské vysetfeni pokrevné piibuznych partnert

screening vrozenych vyvojovych vad plodu v I. a II. trimestru t€hotenstvi

3 D (4 D)- ultrazvukové vysetieni plodu

prenatalni genetické vySetfeni — odbér plodové vody event. choriovych klka
s vySetfenim karyotypu plodu

u indikovanych ptipada rychlé vySetteni plodové vody nebo choriovych klki metodou
QF — PCR ( do 24 hod. ).Vysetfeni provadime i jako nadstandardni (nehrazené
pojistovnou)

chromozomalni vySetfeni klasickymi cytogenetickymi metodami véetné FISH metod
(mikrodele¢ni syndromy)

chromozomalni vySetfeni potracenych ploda

paternitni expertiza — znalecné ur€ovani otcovstvi

molekularn¢ genetické vySetfeni dédicnosti sklonu k trombozam (vySetfeni
trombofilnich stavill), cystické fibrozy, mikrodelece Y chromozomu a nesyndromové
hluchoty ( GIB2)

vySetfeni celiakie

V nasi laboratofi je mozné provést pouze izolaci DNA a zprostfedkovat vySetfeni provadéna
ve specializovanych centrech molekularni genetiky (napt. Lynchtiv syndrom, FAP apod.).
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3.1.

Seznam nabizenvch laboratornich vySetieni

SOP 01

SOP 02

SOP 03

SOP 04

SOP 05

SOP 06

SOP 07

SOP 08

SOP 09

SOP 10

SOP 11

SOP 12

SOP 13

SOP 14
0s

SOP 15

SOP 16

Vysetieni karyotypu z fetalni a periferni krve cytogenetickou analyzou
VySetieni karyotypu z plodové vody cytogenetickou analyzou
VySsetieni spermiogramu mikroskopickou technikou
Detekce Leidenské mutace G1691A v genu pro FV pomoci PCR analyzy
s restrikénim Stépenim
Detekce mutace G20210A v genu pro protrombin pomoci PCR analyzy
s restrikénim Stépenim
Detekce mutace C677T v genu pro MTHFR pomoci PCR analyzy

s restrikénim Stépenim
Detekce mutace A 1298 C v genu pro MTHFR pomoci PCR analyzy

s restrikénim $tépenim
Detekce mutace 35delG v genu pro Connexin 26 pomoci alelové
specifické PCR

Detekce mikrodeleci na chromozému Y pomoci multiplex PCR analyzy
Urcovani otcovstvi pomoci STR analyzy

Vysetieni aneuploidii, mikrodeleci a strukturalnich zmén

chromozomii metodou fluorescen¢ni in situ hybridizace (FISH)
Vysetieni aneuploidii chromosomii 13, 18, 21, X a Y pomoci STR
analyzy metodou QF PCR (Amnio QF PCR)

Vysetieni mutaci CFTR genu pomoci soupravy Cystic Fibrosis v3
Genotyping Assay a mutace CFTRdele2, 3 (21 kb) alelové specifickou
PCR

Detekci predispozi¢nich alel k celiakii (oblast DQ2 alely HLA-DQA1""

a HLA-DQB1' 02, oblast DQ8 alely HLA-DQB1'0302 a HLA- DQA103)
za pomoci alelové specifické PCR

VySetieni karyotypu z choriové a potracené tkané cytogenetickou
analyzou

Stanoveni mutaci: Leidenské mutace G1691A v genu pro FV, G20210A
v genu pro protrombin, C677T v genu pro MTHFR, A1298C v genu pro
MTHFR, polymorfismus 4G/5G v genu pro PAI-1 pomoci Real Time
PCR

LP
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4. Prohlaseni o souhlasu

Nékteré odbéry pro laboratorni vySetfeni provadéna v ramci Genetického pracovisté patii
mezi invazivni a 1ékai odebirajci materidl je povinen informovat pacienty a potidit pisemny
souhlas o tomto informovani. Pacient je vzdy seznamen s ucelem, povahou a disledkem
provadéného vysSetfeni. Svym podpisem stvrzuje, Ze souhlasi sodbérem a piipadnym
uchovavanim odebraného genetického materidlu (je vzdy uvedeno v informovaném souhlasu
DNA). V pfipadé nesouhlasu pacienta suchovdvanim DNA je po odebrani identifikace
likvidovana, jako biologicky material.

Samostatnou prilohou této prirucky jsou formulife pro informovany
souhlas:
¢ Souhlas s provedenim amniocentézy/odbéru choriovych klki

e Souhlas vySetfované/ho (zikonného zastupce) s genetickym laboratornim
vySetienim

e Nesouhlas vySetifované osoby (zakonného zastupce) s genetickym laboratornim
vySetfenim — negativni revers

e Informovany souhlas a informace o ultratrazvukovém vySetieni 3D (4D)

Téhotna pacientka je vZzdy informovéna a sezndmena o modernim ultratrazvukovém vySetfeni
D3 (D4), kdy je poucena o tom, Ze touto metodou nelze rozpoznat vSechny vrozené vyvojové
vady plodu a svym podpisem ztvrzuje, Ze s touto skute¢nosti byla seznamena.

5. Manual pro odbér primarnich vzorkii

V této kapitole jsou vSechny specifické pokyny tykajici se spravného odbéru a zachazeni
s primarnimi vzorky. Tyto pokyny jsou dilezité nejenom pro pracovniky laboratote, ale i pro
pracovniky odpovédné za odbéry primarnich vzorkii. Pracovnik odebirajici primarni
vzorky vidy rudi za jejich odbér a transport. Svym podpisem na priivodce pro dané
vySetieni stvrzuje, Ze primarni vzorek byl odebran dle pokynu této Laboratorni
prirucky!!!
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5.1. Zakladni informace pro uzivatele laboratornich sluzeb

5.1.1. Cytogenetické metody

e Chromozomalni vySetieni
Slouzi k urceni karyotypu klasickymi cytogenetickymi metodami a fluorescencni in situ
hybridizaci.

VysSetieni se provadi :

Z plodové vody/choriovych klkii

Diivodem odbéru plodové vody je pozadavek na chromozomadlni vysetfeni bunck plodu
(tz. Amniocytil) nebo vysSetieni jednotlivych genti k vylouceni vyvojovych vad u plodu.
Zaroven lze vysSettit hladinu alfafetoproteinu v plodové vod¢. Jedna se o invazivni vySetfeni,
kdy riziko komplikaci se pohybuje okolo 0.5- 1% . Proto musi byt jasna indikace k provedeni
odbéru plodové vody (amniocentéze). Plodova voda obsahuje kozni a sliznicni buiky
z povrchu plodu. Tyto buniky se v laboratornich podminkach, v kultivaénim mediu dale déli a
dal$im zpracovanim je mozné z nich vysetfit chromozomy plodu a jeho genetickou vybavu.
Zmény v poctu nebo ve struktufe chromozomi doprovazeji zdvazné vrozené vyvojové vady,
které ve vétsing ptipadi nelze po porodu 1écit.

Amniocentéza se provadi nejcastéji mezi 16.-18. tydnem gravidity, 1ze ho vSak provést jiz
od 14. tydne gravidity. Odb¢r choriovych klkil se provadi mezi 9.-13. tydnem gravidity.

V pripad¢ odbéru provedeného ve vysSich tydnech gravidity, je potfeba brat v ivahu, ze
preruSeni téhotenstvi z divodu poskozeni plodu je az na vyjimky povoleno pouze do konce
24. tydne téhotenstvi. Vlastni kultivace a zhodnoceni preparatu se pohybuje mezi 9 — 16
dny, proto je dulezity termin provedeni odbéru. Je nutné pocitat s dostatecnou lhitou na
kultivaci, zpracovani a odecteni vzorku.

Indikace k vySetieni :

e predchozi narozeni plodu schromozomélni abnormalitou nebo s vrozenymi
vyvojovymi vadami

e narozeni mrtvého plodu nebo iimrti novorozence

e nosicstvi chromozomalni prestavby

e opakované spontdnni potraty

e vyskyt mozaiky nebo aneuploidie pohlavnich chromozom u jednoho z rodict
e pozitivni screening matetského séra

e vék matky nad 35 let

e patologicky nalez na ultrazvuku

e pozitivni screening I. trimestru

e dalsi méné Casté indikace
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Z periferni krve

Dtivodem odbéru je urceni karyotypu vysetiovaného pacienta. Pfi cytogenetickém vySetieni
karyotypu zkrve kultivujeme T-lymfocyty. Déleni T-lymfocytd stimulujeme rostlinnym
lektinem Phytohemaglutininem (PHA). Pod mikroskopem sledujeme pocet a strukturu
jednotlivych chromozomt. Odbér neprovadime po transfuzi a provedené infuzi (u
novorozence) z divoda vlivu na vysledky vysetieni. Karyotyp by odpovidal karyotypu darce
ne pacienta.

Indikace k vySetieni :

e abnormalni fenotypické piiznaky u pacienta

e problémy ristu a vyvoje u pacienta

e mentalni retardace pacienta nebo v rodin¢ pacienta
e narozeni mrtvého plodu a imrti novorozence

e opakované spontdnni potraty

e problémy s fertilitou

e pozitivni rodinnd anamnéza chromozomalnich piestaveb

Z potracené tkané

Dtivodem odbéru je uréeni karyotypu potraceného plodu. K vySetfeni je nutné dodat sterilné
odebranou tkan o velikosti 0,5 x 0,5 em (minimalné), kterd se vlozi do sterilni zkumavky
s médiem (nebo fyziologickym roztokem) a v co nejkrat$i dobé dopravit na vySetieni.

Indikace k vySeti‘eni :

e stanoveni karyotypu potracené¢ho plodu

e vylouceni vrozené chromozomov¢ aberace u plodu

Dale se v cytogenetické laboratori provadi :

e VysSetieni spermii (spermiogram) — mikroskopické vysSetfeni ejakulatu (spermatu) na
jehoz zakladé€ se orientacné posuzuje plodnost muze.

e VySetfované parametry jsou : objem, viskozita, pfitomnost cizorodych soucasti,
koncentrace, pohyblivost a morfologie.

e Kapacitace spermii (separace) — ejakulat se upravi na optimalni mnozstvi spermii a
oddé¢li se zivé spermie od mrtvych. Upraveny vzorek lze pouzit k inseminaci ATH.
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5.1.2. Molekularné-cytogenetické metody

e FISH vySetifeni

Fluorescen¢ni hybridizace in situ (FISH) je zalozena na navézéani fluorescenéné znacenych
DNA sond ke komplementirnim tsekim cilové DNA chromosoml nebo interfaznich
bunécnych jader fixovanych na mikroskopickém preparatu. Ty jsou nasledné vizualizovany a
detekovany pomoci epifluorescenéniho mikroskopu.

FISH vySetieni se pouziva k upfesnéni a doplnéni chromozomaélniho vySetfeni, popf.
verifikaci nalezu zjiSténého béznym cytogenetickym rozborem. V nékterych ptipadech muiize
FISH analyza nahradit bézny cytogeneticky rozbor (selhani kultivace, Casovy stres).

Pouzivané FISH sondy:

Centromerické sondy
e lokalizace: hybridizuji s repetitivnimi satelitnimi sekvencemi predevs§im
v centromerickych oblastech
e ucel: slouzi k diagnostice numerickych chromozomalnich aberaci, detekci
chromozémli neznamého piivodu

Lokus-specifické sondy
e lokalizace: hybridizuji s jedine¢nymi sekvencemi DNA
e ucel: slouzi k diagnostice numerickych chromozomalnich aberaci, k vysetfeni
mikrodeleci u mikrodele¢nich syndromi (napt. Prader-Willi/Angelman sy.,
DiGeorge sy.), zjisténi amplifikace onkogenti a nékterych specifickych
translokaci

Celochromozomové sondy
e lokalizace: hybridizuji s mnohacetnymi chromozomovymi sekvencemi, oznacuji cely
chromozom

e ucel: slouzi kvySetteni chromozomalnich pifestaveb a analyze komplexnich
translokaci, k detekci pivodu marker chromozomu

Podrobnosti metody FISH jsou uvedeny v SOP 11.

5.1.3. Molekularné-genetické metody

Molekuldrné genetické vySetieni je provedeno po indikaci genetikem a fadném genetickém
poradenstvi nebo hematologem.
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Izolace DNA je vychozi krok ke vSem metodam molekuldrni genetiky

Laboratof provadi :
e izolaci DNA ze vzorku periferni krve a plodové vody
e izolaci DNA z kultivovanych bunék bunéénych kultur
e izolaci DNA ze slizni¢nich stéri
e izolaci DNA z tkané potracenych plodi

OF PCR vySetreni
e Rychld diagnostika (do 24 hod od dodani vzorku do laboratofe) aneuploidii
autozomalnich chromosomi 13, 18, 21 a pohlavnich chromosomii X,Y analyzou STR
lokust na automatickém genetickém analyzétoru (sekvenatoru).
e Detekce dédiénych onemocnéni zahrnujici syndromy Down, Edward, Patau,
Klinefelter, Turner, Jacob(supermale), triple X (superfemale) a polyploidie.

Indikace k vySetieni:

¢ riziko biochemického screeningu I. a II. trimestru vyss§i nez 1:100.
e celkové genetickeé riziko nad 10%.
e abnormalni ultrazvukovy nélez.

e kombinace vice rizikovych faktort.

Vysetireni mutaci v CFTR genu pro cystickou fibrozu

e Laboratof provadi vySetfeni 33 mutaci CFTR genu a stanoveni polymorfismu
v intronu 8 ( Tn varianty ) pomoci OLA kitu (Celera Diagnostic).

e VySetfované mutace zachyti 91,7% vSech mutaci CTFR genu v ¢eské populaci.

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

Indikace k vySeti‘eni :

e upacienta s priznaky cystické fibrozy.
e u pfibuznych pacienta s cystickou fibr6zou a detekovanymi mutacemi v CFTR.

e u partnera nosi¢e mutace pired planovanym téhotenstvim, piipadné¢ v prubéhu
téhotenstvi.

e u dospé€lych muzi s poruchou plodnosti.
e prenatalni diagnostika v ptipad¢ partnerd heterozygotti pro mutaci v CFTR genu.

Vysetieni necastéjSich mikrodeleci AZF oblasti na Y chromozomu

e analyza AZF oblasti (azoospermicky faktor) na dlouhém rameni Y chromozomu
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e jsou vySetfovany oblasti AZFa, AZFv, AZFc a z kazdé oblast jsou vySetfovany 2 STS
lokusy

Uvedeny postup zachyti cca 90% deleci v AZF oblastech

Indikace k vySetreni

e Porucha plodnosti u muzi — azospermie nebo tézka oligospermie.

VySetieni na pritomnost trombofilnich variant :

e gen pro koagula¢ni faktor V — varianta FV Leiden — G1691A (AGR506Thr)

e gen protrombin (koagula¢ni faktor II) — varianta G20210A

e gen pro methylentetrahydrofolat reduktazu — MTHFR — varianta C677T
varianta A1298C

Indikace k vySetieni

e 7Zilni trombdza (embolie) u jedince pod 50 let
e trombdza na neobvyklém misté
e tromboembolicka choroba u pacienta se zatizenou rodinnou anamnézou

e Zilni tromboza v pribéhu té¢hotenstvi nebo v souvislosti s uzivainim hormonalni terapie
nebo antikoncepce

e pacient pied pldnovanych chirurgickym vykonem s rodinnou anamnézou

e pacientka s opakovanymi potraty v II nebo III trimestru té¢hotenstvi bez objasnéné
priciny

¢ indikace klinickym hematologem

Vysetireni mutace 35delG v genu pro connexin 26:

e Detekce prevalentni mutace v genu pro connexin 26. VySetfovand mutace je

vvvvvvvv

e vySetfenim je mozné zachytit jak postizené jedince (homozygoti), tak slySici
prenasece (heterozygoti)

Indikace k vySetieni

e vrozena prelingualni ztrata sluchu

e vrozena prelingudlni ztrata sluchu v rodiné
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e vySetfeni vrozené ztraty sluchu pted kochlearni implantaci

e testovani piitomnosti mutace u partnertt v pibuzenském svazku, popt. u novorozenct
narozenych z incestnich vztahli

e vySetfovani slysicich ptibuznych v rodinéach, kde jiz byla mutace zjisténa

DNA urcovani otcovstvi pomoci STR markeru:

e multiplex PCR 16-ti STR markert s naslednou fragmenta¢ni analyzou, za pouziti kitu
AmpFLSTR ® Identifiler® Kit

e s posudkem soudniho znalce se musi vysetfit domnély otec, matka a dité (popft. vice
domnélych otct, ¢i vice déti)

e pokud je pozadovan posudek soudniho znalce musi byt vzorky odebrany dle
protokolarniho odbéru (viz kap. 5.4.5)

e pokud posudek neni poZzadovan, Ize provést analyzu jen otce a ditéte bez vysetieni

matky, v tomto pfipadé se neprovadi protokolarni odbér (tyto analyzy provadime
pouze ve vyjimecnych ptipadech s ohledem na zajmy nezletilé¢ho ditéte)

VySetieni provadime na zakladé objednavky Zadateli o vySetieni (soukromé osoby,
soudy, statni zastupitelstva, pop¥. jiné organy ¢inné v trestnim Fizeni).

DNA vySetireni predispozi¢nich alel k celiakii:

e vysetfeni se provadi za ucelem detekce HLA alel tfidy II oblasti DQ2 a DQS8
stanovenim specifickych HLA alel DQA1*0501, DQB1*02 a DQB1*0302

Vysetfované alely se vyskytuji u vice nez u 99% pacientt s celiakii a u 20% zdravych kontrol.
Pritomnost predispozi¢nach alel zvySuje 50x riziko onemocnéni celiakii oproti populaci.

Indikace k vySetieni:

e neprospivani u déti

e zazivaci potize

vyskyt celiakie v rodiné

e anemie nezndmého plivodu
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5.2. Identifika¢ni oznaceni primarniho vzorku

Kazdy biologicky material musi byt oznacen Stitkem s uvedenim minimalné:
1. jméno a pfijmeni pacienta
2. rodné cislo pacienta (pokud je to mozné) ptipadné jiny kod (napt. datum, rok
narozeni apod.)

U samoplatci (napr. cizinci) je uveden jiny kod, vZdy musi byt zajiSténa jednozna¢na

identifikace vzorku a dokumentu.

Poznamka:
Kéd - je uvadén u neznamych osob, cizincii apod. u nichz nejsou k dispozici informace o r.€.
nebo pouze v ¢asteCném rozsahu.

Za jednoznacné oznaceni privodky a materidlu odpovida zadatel o vySetfeni. Vzdy musi
zajistit nezaménitelnost materialu a dokumentace.

5.3. Pruvodka na laboratorni vySetireni

Do laboratofe je pfijiman materidl doprovazeny privodkou, dle pozadovaného vySetfeni
(cytogenetickou nebo molekularné — genetickou ) nebo adekvatni, ktera musi obsahovat:

Povinné udaje:

¢ jednoznac¢na identifikaci pacienta

0 jméno, rodné ¢islo nebo datum narozeni (novorozenci, cizinci). V ptipadé, ze
neni totoznost pacienta znama, jiny zpusob identifikace.

0 pohlavi, vék (je-li diilezité¢ pro vysledky vySetieni) — a nelze identifikovat z
r.¢., jména
e identifikaci Zadatele o vySetieni — ICP lékate, adresa a kontakt na 7adatele (miize byt
uvedeno na razitku Zadatele)
e diagnoza
e druh primarniho vzorku — vySetfovany material
e pozadovand vySetieni
e datum a ¢as odbéru primarniho vzorku, identifikace pracovnika provadéjici odbér

e datum a Cas piijeti vzorku laboratofi (je uvadén v Laboratornich knihach)
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Nepovinné udaje :

¢ bydlisté pacienta
e telefon pacienta

5.3.1. Pozadavky na urgentni vySetieni

Pozadavky na vySetfeni STATIM (akutni vySetfeni) se do laboratofe dodavaji na stejnych
pravodkach jako pro ostatni bézna vySetfeni a jsou navic oznaCeny Cervenym slovem
STATIM. Priivodka musi obsahovat stejné povinné udaje jako u bézného cytogenetického
nebo molekularné-genetického vysetieni.Vzorek bude prednostné zpracovan a odecten.

Samostatnou prilohou jsou pruvodky k laboratornim vySetfenim poskytovanvch na
Genetickém pracovisti.

5.3.2.  Ustni pozadavky na vySetieni

V dobg, kdy je biologicky material ¢i primarni vzorek uchovavan v laboratofi pro pozadované
vySetfeni, je mozné piijmout Ustni pozadavek k dodate¢nému dovySetieni. Pozadavek je
prijiman od Iékate nebo sestry, nikoli od pacientl (s vyjimkou samoplatcti). Externi zadatel je
pozéadan o dodani nové privodky na doordinované vySetreni.

5.3.3. Duvody pro odmitnuti vzorki pro zpracovani

Odmitnout lze :

e pravodku s biologickym materidlem, na které chybi nebo jsou necitelné zakladni udaje
(viz Priivodka na lab.vySetteni)

e pruvodku nebo odbérovou nadobu znecisténou biologickym materialem

e nedostatené mnozstvi biologického materidlu nutného pro zpracovani (napf.
z diivodu rozliti ¢i rozbiti béhem transportu)

e nadobu s biologickym materidlem, kde neni zpiisob identifikace materialu z hlediska
nezameénitelnosti dostatecny, za dostatecnou identifikaci materialu se povazuje splnéni
uvedenych pokynt o nezbytné identifikaci biologického materidlu (kapitola 5.2)

e ndadobu s biologickym materidlem, kde zjevné doslo k poruseni doporuceni ,,faze pred
vySetienim* (vysledky vySetfeni by byly negativné ovlivnény kvalitou materialu -
naptiklad nedodrzeni casu pro zpracovani spermiogramu, nevhodnéa odbérova nadoba)

e biologicky material bez privodky (bez uvedeni pozadavkl opravnéné osoby)
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e privodku dospélého pacienta od zdravotnického subjektu s odbornosti pediatrie
(pokud nema zaroven odbornost 1ékarska genetika), privodku muze od subjektu s
odbornosti gynekologie, pokud neni souvislost s diagnézou partnerky, privodku
ambulantniho pacienta od subjektu s odbornosti ltizkového oddéleni

5.3.4. Zpisob feSeni neshod na prijmu materialu

e Netplnost udajii na privodce - ihned se komunikuje se zadatelem o vySetieni a zajisti
se veskeré informace pro moznost zpracovani materidlu a uvolnéni vysledki.

e Pokud je dodan material bez privodky, nebo neni jednozna¢né identifikovany a jedna
se o nenahraditelny vzorek (naptiklad potracena tkan) laboratof zac¢ne tento materiél
vzdy zpracovavat, ale vysledky nebudou uvolnény dokud zadajici 1ékat nebo osoba
odebirajici material nepifevezmou odpovédnost za doplnéni spravnych identifikacnich
udaji. Laborantka Genetického pracovist¢ doplni informace do pfislusné Laboratorni
knihy s uvedenim jména pracovnika, ktery poskytl dopliiujici informace a podepise se.

e V pfipadé¢ chybéjici dokumentace je externi zadatel pozadadn o zaslani ptisluSné
pravodky.

e 'V pfipadé¢, ze vzorek nelze zpracovat (znehodnocen, poruseni faze pred vySetfenim,
neopravnény pozadavek, nedostatecné mnozstvi) je zapsdn do Knihy neshod
suvedenim — data, identifikace pacienta, pracovnika laboratoie a divod odmitnuti,
komu bylo odmitnuti hldSeno. Pracovnik laboratofe informuje telefonicky zadatele a
pozada o novy odbér.

5.4. Informace pro odbér biologického materialu vcetné minimalniho
mnoZzstvi

V této kapitole jsou uvedeny pozadavky a pokyny pro odbér zpracovavanych biologickych
materidli - doporucené odbérové nadoby, minimalni odebirané mnozstvi a pozadavkl na
transport a pfipadné zvlastni nacasovani odbéru.

54.1. Odbérové nadoby

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

Doporucujeme uzivat nize uvedené odbérove systémy, minimalné konzervacni latky:

e Plodova voda
0 zkumavky Vacuette: zluté vicko. Odbér do zkumavek bez konzervacni latky
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e Choriové klky
0 zkumavky Vacuette: zelené vicko. Odbér do zkumavek s lithium Heparin

e Potracena tkan

0 zkumavka s mediem Bio AMF (medium na pozadani laboratot doda), nebo
fyziologickym roztokem

e Spermie
0 Sterilni kontejner s cervenym vickem

¢ Bukalni stéry
0 Sterilni zkumavka s karta¢kem nebo sterilni nylonové vytérky k PCR vysetfeni

e Periferni krev
0 na chromozomalni vySetieni :

zkumavky Vacuette (zelené vicko) s naplni lithium Heparin

0 na molekularné — genetické vySetieni :
zkumavky Vacuette (fialové vicko) s naplni K3EDTA

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.

5.4.2. Odbér plodové vody — amniocentéza

Po ultrazvukovém vySetieni a nabéru krve se téhotné pacientce provede odbér plodové vody
pod kontrolou ultrazvuku a za sterilnich podminek. Vlastni odbér plodové vody provadi 1ékar
gynekolog punkci ptes sténu biisni pii kontrole ultrazvukem, aby nedoslo k poranéni plodu
Tehotna lezi na lazku, bfiSni sténu dezinfikujeme a poté ultrazvukovou sondou hleddme
vhodné misto pro vpich jehlou (primér 0, 53 mm-mensi nez na odbér krve!), na kterou se
nasadi sterilni vakuovd zkumavka. Poloha hrotu pifi vpichu je neustdle kontrolovana
ultrazvukem.

e Specifika odbéru:

Minimalni odebrané mnozstvi potfebné pro vysetteni je 10 ml

Pti standardnim odbéru je odsato do tii zkumavek celkem 20 ml plodové vody, tj. pouze 5 %
celkového mnozstvi plodové vody. Odsaté mnozstvi se do nékolika malo hodin opét doplni.
Bolestivost vykonu je srovnatelnd s béznou injekci nebo odbérem krve. Po vykonu, pokud se
téhotna citi dobfe, mize s doprovodem odejit dom.

Pro odbér plodové vody na Genetickém pracovisti je nutné objednéni na naSi ambulanci.
Pokud se odbér neprovadi na nasem pracoviSti je nutné zajistit transport do laboratoie co
nejdiive, nejpozdéji v§ak do 24 hodin po odbéru.
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5.4.3. Odbér choriovvch klku

Po ultrazvukovém vySetieni se téhotné pacientce provede odbér choriovych klki pod
kontrolou ultrazvuku a za sterilnich podminek. Vlastni odbér provadi lékat gynekolog
punkci pies sténu biisni pii kontrole ultrazvukem, aby nedoslo k poranéni plodu.

Tehotna lezi na lazku, bifiSni sténu dezinfikujeme a poté ultrazvukovou sondou hleddme
vhodné misto pro vpich jehlou, na kterou se nasadi sterilni vakuova zkumavka. Poloha hrotu
pfi vpichu je neustéle kontrolovéana ultrazvukem.

e Specifika odbéru:

Miniméalni odebrané mnozstvi potiebné pro vysSetfeni je jeden choriovy klk.

Pti standardnim odbéru je provedena kultivace tkané i vySetieni QF PCR. Pokud je ziskano
odbérem jen minimalni mnozstvi, provadi se pouze vySetfeni QF PCR.

Po vykonu, pokud se t€hotna citi dobie, miize s doprovodem odejit domu.

Pro odbér choriovych klkii na Genetickém pracovisti je nutné objedndni na nasi ambulanci.

5.4.4. Odbér periferni krve

Odbér materidlu na cytogenetické 1 molekuldrné genetické vySetfeni nevyzaduje Zadnou
specialni pfipravu pacienta.

Krev se odebira z periferni Zily v loketni jamce. Paze se volné polozi, dezinfikuje se misto
vpichu (napt. Cutasept, Braunoderm) — nesmi se pouZzivat dezinfekce s obsahem jodu, které¢
by mohly byt pfi¢inou neuspésné kultivace. Po stabilizovani polohy provedeme vpich jehlou s
nasazenym nastavcem a po té se na nastavec nasadi ptfisluSna zkumavka. Misto vpichu se
zakryje CtvereCkem z buniCiny, opatrné se pfitlaci a vytdhne jehla a pfelepime néplast.
Vyzveme pacienta, aby si tisknul misto vpichu (cca 2-5 minut) a po cca 20 minutach si
naplast odstranil.

e Specifika odbéru:

Optimalni mnozstvi je 4 — 5 ml krve, minimalné vSak 2 ml (napf. u malych déti). Thned po
odbéru je nutné zkumavku promichat.

Pro cytogenetické vySetieni je zelené vicko (heparin), pro molekularné genetické je fialové
(K;EDTA).

Odebrana krev se uchovava v lednici, pfi teploté¢ 4 - 8° C. Je nutné zabranit zmrznuti nebo
prehtati krve, aby se zachovaly zivé bunky.

Pti transportu je vhodné uzivat transportni naddobu — ,,termostaticka taska* nebo ,,termoska®.
Transport do laboratofe je nutno zajistit co nejdiive, nejpozdéji do 48 hodin.
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5.4.5. Odbér potracené tkané

Provadi vzdy lékaf-gynekolog ve zdravotnickém zafizeni. Odebrany material za sterilnich
podminek vlozi do sterilni, oznacené zkumavky, ¢i nddobky s mediem nebo fyziologickym
roztokem a s fadné vyplnénou privodkou dopravi do laboratoie.

e Specifika odbéru:
Odebrany vzorek je nutné co nejdiive po odbéru dopravit do laboratore (nejdéle do 24
hodin po odbéru)

5.4.6. Odbér spermatu (ejakulatu)

Odebira se po ttidenni pohlavni abstinenci a peclivém dodrzeni hygieny. Odbér je proveden
masturbaci (za pomoci erotickych ¢asopisii, videa nebo partnerky) do specialniho sterilniho
kontejneru.

Vramci Genetického pracovisté se odbér provadi v odbérové mistnosti do sterilniho
kontejneru s ¢ervenym vickem.

e Specifika odbéru:

V ptipadé odbéru mimo ambulanci (domaci prostiedi) je nutno biologicky material dorudit
do pil hodiny do laboratotfe a zabranit podchlazeni, ¢i zmrznuti! Material se musi udrzovat
v teple (cca. teplota téla). Vzorek musi osobné¢ odevzdat muz nebo jeho partnerka.

5.4.7. Odbér slizni¢niho stéru z dutiny ustni (bukalni stér)

Odbér provadi sestra, kdy pacientovi vytie sliznice dutiny ustni sterilnim kartackem ci
vytérkou (napt. Dispolab) a vytér vlozi do oznaené zkumavky.
V ramci Genetického pracovisté je pacient piedem objednan na nasi ambulanci.

e Specifika odbéru:
Material je mozno uchovavat v lednici pfi teploté 4 -8 ° C, po té je nutno skladovat v mrazaku
pfti teploté - 18° az -22° C.
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5.4.8. Protokolarni odbér k DNA paternitni expertize s posudkem soudniho znalce

Protokolarni odbér probiha za pifitomnosti soudniho znalce a jednoho svédka a je nutné
objednéni odbéru v nasi ambulanci nebo u soudniho znalce .
e bchem protokolarniho odbéru se ovéiuje totoznost pomoci platnych dokladi (OP, pas,
rodny list, nebo jiny platny doklad totoznosti)
e soucasti odbéru je otisk pravého palce
e zadatel o vySetieni si mlize zvolit druh primarniho vzorku (bukalni stér nebo periferni
krev)
e bc¢hem odbéru se sepisuje protokol o odbéru, jehoz soucasti je — jméno, rodné Cislo,
adresa, otisky palcii a dale prohldaSeni domnélého otce a matky :
0 prohlaSeni o spravném oznaceni odebrané¢ho vzorku
0 prohlaSeni o spravnosti uvedené totoznosti
0 prohlaSeni o tom, zda byla ¢i nebyla provedena aloogenni transplantace
kostni dfen¢ a zda byla ¢i nebyla v dobé 6 tydnii pfed odbérem podéna
transfuze krve
0 souhlas pro zpracovani a pouziti primarniho vzorku k provedeni paternitni
expertizy
0 souhlas ¢i nesouhlas s uchovavanim nespotifebovanych vzorkii DNA v DNA
bance Genetika Plzen, s.r.o.
Tato prohlaseni a souhlasy vzdy podepisuji matka, domnély otec, v pripadé zletilosti
ditéte také dité a v pripadé nezletilosti matky nebo otce jejich zakonny zastupce.
Do protokolu se ddle zaznamendva kdo provedl odbér a kdo byl pfitomen jako svédek, véetné
vSech podpist zucastnénych.

e Specifika odbéru:
Odebrany vzorek je nutné ulozit v lednici (4 - 8° C) a dopravit do laboratofe nejpozdéji do
tydne.

5.5. Informace a navody predavané pacientum pied odbérem primarniho
vzorku (informované souhlasy)

VeétSina odbérti pro genetickd vySetieni se provadi ambulantné.

Po odbérech pro prenatalni vySetieni se nedoporucuje fyzicka namaha a téhotnad Zena ma
narok na 7-denni pracovni neschopnost.

Odbéry biologického materialu pied planovanym genetickym vySetfenim nevyzaduji specialni
ptipravu pacienta, zakladni informace jsou uvedenu u konkrétnich odbért.

Z4dny z odbéri neni potieba provadét nalaéno, jidlo ani piti neovliviuji vysledky vysetieni.
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Pfed odbérem plodové vody podepisuji pacientky popi. zédkonny zastupce souhlas
s provedenim amniocentézy/choriovych klkii.
Pfi odbéru biologického materidlu k DNA vySetieni podepisuje pacient souhlas ptipadné
nesouhlas s molekuldrné genetickym vySetienim.

e Souhlas vySetifované/ho (zikonného zastupce) s genetickym laboratornim
vySetienim

e Nesouhlas vySetifované osoby (zakonného zastupce) s genetickym laboratornim
vySetiFenim — negativni revers

Pozadované formulare jsou soucasti priloh Laboratorni pfirucky (jsou volné pristupné
ke staZeni)

5.6. Prijem vzorku do laboratore

Pfi pfijmu vzorku do laboratote laborantka ihned zkontroluje, zda je odbérova zkumavka
(nddobka, apod.) Citeln¢ a vhodné oznacena a zda pripojena privodka obsahuje veskeré
pottebné tidaje k provedeni pozadovaného vySetieni.

Po provedené kontrole je vzorek a privodka oznacena pfifazenym laboratornim ¢islem a je
zapsana dle pozadovaného vySetieni do piislusné Laboratorni knihy s uvedenim:

e data a Casu piijmu, pozadavky, podpis pracovnika, ktery vzorek pfijal

e jméno, piijmeni a rok narozeni pacienta

e laboratorni ¢islo na pozadovana vysetfeni

Vzdy je zajiSténa dohledatelnost veSkerych informaci souvisejicich s pfijmem vzorku.
Laboratorni ¢islo se pfifazuje nezaménitelné jednotlivému biologickému materidlu dle
internich pravidel laboratofe.

Oznaceni pozadavku:

e na pruvodce, kde jsou vypsany pozadavky, kiizkem do patfi¢ného okénka

e na pruvodce, kde nejsou pozadavky definovany, je nutno je vypsat ruéné, psacim strojem
nebo pies PC

e pokud je tfeba uvést 1 nckteré dalsi tdaje, tak je doplnit, jako (napf. vaha pacienta, délka
gravidity, posledni menstruace apod.)

Vidy musi byt poZadavek na vySetieni jednoznacny a idaje psané rukou citelné.

Piijem biologického materialu probiha po celou pracovni dobu laboratoie.

V pripadé zjiSténé neshody mezi privodkou a materidlem, pracovnik prFijimajici
material postupuje dle kapitoly 5.3 Laboratorni prirucky.

5.7. Transport a manipulace s biologickvym materialem (se vzorky)
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Informace k dopravé :
e za zajiSténi transportu a zajisténi bezpec¢nosti prepravce (vhodny zpusob baleni a
oznaceni) vzdy odpovida lékat pozadujici vySetieni

e doprava materiallu ma byt Setrna, rychla a musi byt dodrZovany specifické
podminky — uvedené v ramci kapitoly (5.4), zejména dodrZen ¢as a podminky
transportu

e smateridlem se nesmi b¢hem prepravy prudce manipulovat, aby nedoslo
k mechanickému poskozeni — vhodnd pieprava v transportnich boxech (urcenych
pouze pro piepravu vzorkl)

e pruvodky musi byt umistény v samostatném obalu, napt. v igelitovém sacku tak, aby
nemohlo pfi ndhodném vyliti biologického materialu dojit k jejich potiisnéni.

e pii transportu je dilezité chranit biologicky material pfed extrémni teplotou a svétlem

e je nutné zabranit zmrznuti nebo ptehtati, aby se uchovala schopnost kultivace bun¢k a
rustu in vitro

e v pfipadég, Ze nelze prepravit materidl ihned po odebrani uchovame jej v lednici pfti 4 -
8°C

Upozornéni:
Pokud je material b&hem transportu vylity nebo rozbity, laboratoif Vam to telefonicky oznami
a pozada Vas o novy odbeér.

6. Faze po vySetieni

6.1. Bezpecné odstranovani materialu pouzitych pri odbéru

Material pouzity pii odbéru primarnich vzorki je povazovan za potenciondlné infekéni
(vatové tampony nebo bunicité ctverce, rukavice) ukladd 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 kontejneri k tomu urcenych a jsou
rovnéz likvidovany vyse zminénym zptisobem.

Skladovani laboratornich vzorki a pouzivaného materialu probiha v souladu dle ustanoveni §
vyhlasky 6 MZD ¢. 440/2000 Sb. ve znéni pozdé&jsich predpisi.

6.2. Manipulace a skladovani materialu

Neprodlené po odbéru zajisti odebirajici pracovnik jeho transport do laboratofe ke zpracovani
tak, aby nedoslo k jeho znehodnoceni fyzikdlnimi vlivy a k ohrozeni fyzickych osob.
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V pribéhu zpracovani je materidl uchovavan dle podminek uvedenych v jednotlivych SOP
pro vySetfeni a tak, aby nedoslo k jeho znehodnoceni.
S materialem se manipuluje s ohledem na bezpecnost prace a ochrany zdravi pracovnika.

6.2.1. Skladovani pred a v priubéhu vlastniho vySetieni

V pribéhu vysetieni az do doby vydani vysledkll se cast biologického materidlu skladuje
v lednici. Bukalni stéry pied vlastnim vySetfenim jsou ulozeny 7 dni v lednici a v ptipade
dals$iho uchovavani jsou uloZzeny v mrazéku.

Konkrétni specifika jsou uvaddéna v SOP pro dané vySetteni.

6.2.2. Skladovani po vySetieni

Material miize byt pouzit pro opakovanou kultivaci nebo dodatecna vysetfeni.

Primarni vzorky
e Periferni krev — po dobu zpracovani, az do doby vydani vysledku (cca 7 dnt1)
e Plodova voda — po dobu zpracovani, az do doby vydani vysledku (cca 21dni)

Po vydani vysledkii jsou primarni vzorky likvidovany jako nebezpecny odpad a pro dalsi
moznd dovysetieni je uchovavan zpracovany vzorek po nize definovanou dobu.

Sekundarni vzorky
e Izolovana DNA je dale uchovavana v mrazéku, pii -20 ° C (-18° az -22° C) se
souhlasem pacienta
e Suspenze (suspenze kultivivanych lymfocyti) — se uchovava v mrazaku, po dobu
minimalné 1 mésice
e Fluorescenéi znaceny PCR amplifikat je uchovavan na tmavém mist¢ v lednici do
vydani vysledki

Trvalé preparaty - jsou rozdéleny :
= npa patologické - s dobou uchovani 10 let
* nanormalni - s dobou uchovani 10 let

FISH preparaty
= patologické - v mraziku, po dobu max. 1 roku (dle intenzity signalu)
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6.3. Dodatec¢na vySetireni a ¢asovy interval pro jejich poZadovani

Dodatecna vySetieni jsou limitovana vlastnosti, mnozstvim a uchovanim zpracovavaného
biologického materialu.

Dodatecna vySetieni nelze provést u spermii a choriovych klkt.

U plodové vody je pozadavek na dovySetfeni mozné zadat do doby vydani vysledki.
V ptipadé¢ vzorku periferni krve je mozné dodatetné pozadovana vySetfeni proveést
z opakované kultivace.

Kvalita ptipadného dalsi opakovaného vySetfeni nebo dovysSetieni mize byt ovlivnéna dobou
a metodou skladovéni, kterd je uvedena vySe.Dodatecna vySetfeni je mozné pozadovat
telefonicky, ale externi zadatel vzdy doda privodku k pozadovanému dovySetieni.

V ptipadé, ze pro kone¢né vydani vysledkd je nutné dovySetfeni nebo ptripadny novy odbér
biologického materidlu komunikuje s Zadatelem o vySetieni vedouci useku.

6.4. Opakovani vySetieni stejného primarniho vzorku

Je-li potieba opakovat vySetfeni z divodu podezieni na nespravné vydané vysledky, takové
vySetieni provede laboratof na vlastni ndklady. V ptipadé, Ze jiz primarni vzorek neni

k dispozici komunikuje s zadatelem vzdy 1ékai Genetického pracovisteé, o potfebé zopakovat
vySeteni okamzité informuje zadatele, tj. indikujiciho 1ékare.

7. Vydavani vysledkii a komunikace s laboratori

7.1. Informace o formach vydavani vvsledku

Genetické pracovisté pouziva v soucasné dobé jeden zplsob vydavani vysledkl a tim je tisk
vysledkovych listii pies laboratorni informacni systém Medicalc.

Vysledky musi byt Citelné a bez piepist.

Pfed vydanim jsou vSechny vysledky kontrolované dvéma pracovniky a podepsany
opravnénym pracovnikem (vedoucim useku) a vedoucim laboratotfe nebo 1ékafem-genetikem.
Interpretaci vysledkii provadi vzdy lékar-genetik.

Tisténé vysledky jsou rozdéleny a poté rozeslany postou.
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Je-1i vysledek pozitivni je pacient pozvan na ambulanci Genetického pracoviste, kde mu lékar
vzdy osobné vysledky sd€li, vysvétli a doporuci piipadna dalsi dovysSetteni, ¢i dalsi feSeni.

Pti interpretaci vysledk, je dulezité brat v ivahu doporuceni odbornych spolecnosti a platnou
legislativu (napiiklad dobu pro ukonceni téhotenstvi).

Komunikace telefonem je uzivana jen v pfipadé nebezpe¢i z prodleni, feSeni néjakého
vzniklého problému, k zajisténi pottebnych chybéjicich informaci apod.

Pracovnik, ktery hlasi vysledky telefonem je povinen se presvédCit, ze vysledky sdéluje
opravnénému lékati (dle pravidel pracoviste).

7.2. Zmény vysledki a nalezi

Ke zméné vysledkii by nemélo dochazet. Pokud by k nému doslo je zaznamendn datum a
jméno osoby, ktera zménu dodatecné provedla.

V ptipadé€, ze laboratof zjisti chybné vydany nalez komunikuje s zadatelem vzdy vedouci
Genetického pracovi§té. Zadateli o vySetfeni (oSetfujicimu lékafi)je dodan novy vysledkovy
list se spravnymi vysledky.

7.3. Intervaly od dodani materialu k vydani vysledku

Vzorky jsou prubézné zpracovavany podle pozadovaného vySetfeni v poradi, ve kterém jsou
piijimény do laboratote.

Doba pozadovaného vysetfeni od piijmu vzorku do vydani zavére¢né zpravy pro nabizené
diagnozy, pii bézném provozu by neméla piesahnout Casovy interval 3 tydnt.

e Chromozomalni vySetieni plodové vody/choriovych klki : 2-3 tydny

e Chromozomalni vySetieni periferni krve : 2-3 tydny

e VySetreni potracené tkané : 3-4 tydny

e Molekularné-genetické vySetireni (obecné) : 1-2 tydny (individudlng dle vySetieni)
e Spermiogram : do 2 hodin

e Vypracovani znaleckého posudku : do 3 tydnli - vySetfeni neni hrazeno Zadnou
pojistovnou, proto si zadatel pln¢ hradi veSkeré néklady i vySetfeni sam. Céstka je
dana, dle aktualniho ceniku

7.4. Konzultaéni ¢innost laboratore
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Lékartim a Zadatelim o geneticka vySetieni jsou poskytovany konzultace a navody v odborné
oblasti souvisejici s laboratornimi vySetfenimi. Kontakty jsou uvedeny v kapitole 2
Laboratorni pfirucky.

7.5. Zpusob reseni stiZznosti

Stiznost 1ékare, pacienta a ostatnich ucastniktli je podnétem pro zlepSeni prace na Genetickém
pracovisti a zabyvame se proSetienim kazdé uplatnéné stiznosti.

StiZznost 1ze podavat na :

e vysledky laboratornich vySetfeni
e zpisob jednadni pracovnikli

e nedodrzeni ujednani vyplivajicich zuzaviené¢ dohody o provedeni vySetfeni a
nedodrzeni dohodnuté lhity

Zpusob podani stiznosti:

e pisemné (poStou, faxem, e-mailem)

e ustné (telefonicky, pfi osobnim jednéni)

Terminy pro vyrizeni stiZznosti:

e Pokud stiznost neni feSena ihned, je termin na vyftizeni stiznosti 30 dnti. Odpovédny
pracovnik zakaznikovi telefonicky sdé€li vysledek Settfeni.

8. Prilohy
Samostatné prilohy volné ke staZeni:

e Souhlas s provedenim amniocentézy/choriovych klku

e Souhlas vySetifované/ho (zikonného zastupce) s genetickym laboratornim
vySetienim

e Nesouhlas vySetfované osoby (zdkonného zastupce) s genetickym laboratornim
vySetienim — negativni revers

e Informovany souhlas a informace o ultratrazvukovém vysetieni 3D (4D)
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e Amniocentéza — odbér plodové vody
e Priuvodka na cytogenetické vySetieni
e Priivodka na molekularné-genetické vysetieni
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