LABORATORNI PRIRUCKA :xi‘ G
B U 4 I =z
T06c ak
Cytogeneticka laborator Oddéleni lékarské genetiky
Fakultni nemocnice Hradec Kralové
Utinnost od 1. 10. 2020 Verze¢. |8
Timto p¥edpisem Laboratorni pfirucka Cytogenetické laboratofe Odd¢leni 1ékarské
se rusi genetiky, verze ¢. 7 ze dne 1. 9. 2015
Jméno a pfijmeni, funkce Datum Podpis
Odborny garant Ing. Jana Rabasova 24.9. 2020
Zpracoval Mgr. Lenka BydZzovska 23.9. 2020
Prezkoumal
Ing. Jana Rabasova 24.9. 2020
Schvalil MUDr. Maria Senkefikova 29. 9. 2020

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
schvalovatele je zakazano. Kazdy zaméstnanec odpovida za to, Ze pracuje s platnou verzi dokumentu.

Porizené kopie jsou pouze informativni!

Laboratorni pfirucka verze ¢. 8 _ platnost od 1. 10. 2020

Strana 1z 33



Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

L VO ot ettt 3
2. ROZACIOVIIK ..t 3
3. Zéakladni informace 0 1aboratofi........ccovviiiiiiiiiiiiii i 3
3.1 Identifikace laboratote, diilezité tidaje a kontakty ..........c.ccoovvviiiiiiiiiiiiciicecece 3
3.2 Zam@&Feni 1aboratore ..........coviiiiiiiiiiiiii i 4
3.3 Organizace laboratote a jeji vnitini Cleneni ...........ccoovviiiiiiiiiii 4
3.4 Systém Kontroly KVality .......coiiiiiiiiiiiie i 5

4. POJMY 8 ZKIAEKY ...ttt b bbbt 5
5. Ptehled provad€nych VYSEtTENT ......c.uviiiiiiiiiiiiiie i 5
5.1 Cytogenetické metody — stanoveni Karyotypu .......cccccvecvereeiiiienicniceseeese e 5
5.1.1 Prenatalni VYSEIIENT ...uueeiveieiiieeiiie ettt sttt 6
Array CGH @ QF-PCR ... 6
5.1.1.1Vysetteni chromosomil Z plodove VOAY.......ccoviviiiiiiiiiiiiiiiiie e 6
5.1.1.2 VysSetieni chromosomul z fetalni Krve ..........ccooveiiiiiiiiiiic 7
5.1.1.3 Vysetieni chromosomul z choriovych KIKQ.........cccooiiiiiiiiiiicc 7
5.1.1.4 Vysetfeni chromosomil z tkdni potracen¢ho plodu............ccooiiiiiiiiiiiiniice, 7
5.1.2 POStNAtAIng VYSEIENT ....covveviiiiiiieiicicsieeie s 7

5.1 2.1VySetieni chromosomul z periferni Krve.........ccocoeiiiiiiiiiiiine e 8
5.1.3 Vysetfeni hematologickych malignit ..........ccoooveiiiiiiiiiiiie e 8
5.1.3.1 Vysetieni chromosomil Z kostni difene...........ccoeeiiiiiiiiiiiiieniee e 8
5.1.3.2 Vysetieni chromosomul z periferni Krve..........ooooiiiiiiiiiiiiciecee e 8
5.2Molekuldrné—cytogenetick€ MEtOdY ........cccerviiiiiiiiieiii e 9
5.2.1 Fluorescenéni in situ hybridizace ...........ccvvviiiiiiiiiiiiciec e 9
5.2.2 Vysetteni metodou FISH, M-FISH a M-Band ............cccocooiiiiiiniiiiiccceee, 9

5.3 Molekuldrn€-biolog@ické MEtOAY ........ccvrviiieiiiiiiiieiie s 9

6. Procesy pred laboratornim vySetienim...........cccveiieiiiiiieiii e 10
6.1 Odbeér biologického materialu a doporuceny odberovy SYStem ..........cecvvrvervrivrreennnn. 10
6.1.1 Manual pro odbér biologického materialu ............ccveviiiiiiiiiiiii s 10

6.2 PoZzadavkove listy (ZAdanKy)........coooriiiiiiiieie e 12
6.3 Ustni pozadavky na vySetieni, dodatena a opakovana vySetfeni............c..ccoc.cuernnaes 13
6.4 Transport primarniho VZOTKU .........cccoiiiiiiii e 13

7. Kritéria pro odmitnuti vadnych (koliznich) priméarnich vzorkil............ccoooviiiiiiiiiiiiennn, 14
8. UVOINOVANT VYSIEAKTL.......viveiiiiiiiiieeiesiese e 15
8.1 VYde] VYSIEAKU.....c.coiviiiiiiiiici 15
8.2 Zmény vysledkll po jejich vydani ........ccoooiiiiiiii 17
8.2.1 Oprava identifikacni CAStL.........cvviiiiiiiiii 17
8.2.2 Oprava VYSIEAKOVE CASL.....ccuiiiiiiiiiiieiecie e 17
8.2.3 ZruSeni ZAdAnKY .......cccovviiiiiiiii s 17

8.3 Hlaseni vysledkt ve varovnych (kritickych) intervalech ............ccooveiiiiiiiniiiiiicnn, 17

9. Zplsoby feseni reklamaci a StIZNOSL.........ccciivviiiiiiiiiic 17
9.1 REKIAMACE ... 18
0.2 SHZNOSH 1.ttt 18
L0, PEILORY 1.ttt bbb bbbt 18
10. Revize @ ZMENOVE FIZENT .....voviiiiiiiiiiiiie s 32

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
schvalovatele je zakazano. Kazdy zaméstnanec odpovida za to, Ze pracuje s platnou verzi dokumentu.
Porizené kopie jsou pouze informativni!

Laboratorni pfirucka verze ¢. 8 _ platnost od 1. 10. 2020 Strana 2 z 33



Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

1. Uvod

Cilem tohoto dokumentu je informovat 1ékafe a zadatele o cytogenetické laboratorni vySetfeni
o nabidce a podminkach nasich sluzeb. Poskytuje zdravotnickym pracovnikiim potiebné
informace pied vlastnim vySetienim, udaje o jeho prubéhu, vydavani vysledkut a o interpretaci
nalezu.

Tato piirucka obsahuje pokyny k provedeni spravného odbéru vzorkl a podava informace o
spravném transportu vzorkd a manipulaci s nimi tak, aby nebyl ohrozen vysledek
laboratornich vySetieni. Zadatelé o vySetieni maji v ptiruéce zakladni informace o nasich
pracovnich postupech, dostupné pokyny pro pacienty, v ptiloze Zadanky k laboratornim
vysetienim apod.

Soubor nabizenych laboratornich vySetfeni a metod je vytvoren a inovovan podle pozadavki
klientt s pfihlédnutim k odbornému vyvoji v oblastech klinické cytogenetiky.

Laboratorni pfirucka je soucasti fizené dokumentace laboratofte, je pravideln¢ aktualizovana a
dopliiovéana a zadateliim o vySetfeni je dostupna na webovych strankach Fakultni nemocnice.

2. Rozdélovnik

Laboratorni ptirucka je k dispozici:
e v elektronické verzi uloZzené na centralnim serveru v sitové jednotce OLG — P
e Vv tisténé verzi ulozené v hlavni laboratoti OLG - skiin v mistnosti A416
Intranet Fakultni nemocnice Hradec Kralové
e www.fnhk.cz/oleg
Tato Laboratorni ptirucka je zavazna pro vSechny pracovniky Cytogenetické laboratofe OLG.

3. Zakladni informace o laboratori

3.1 Identifikace laboratore, dulezité udaje a kontakty

Nazev a adresa pracovisté: Cytogeneticka laboratot Oddéleni 1ékafské genetiky, Fakultni
nemocnice, Sokolska 581, 500 05 Hradec Kralové — Novy Hradec Kralové

Umisténi pracovisté: areal Fakultni nemocnice Hradec Kralové, budova €. 22

ICO organizace: 00179906

Nikladové stiredisko: 2571

Kontaktni udaje:

Vedouci Oddéleni 1ékaiské genetiky:

MUDr. Maria Senkeiikova (tel. 495832146, e-mail: maria.senkerikova@fnhk.cz )
Vedouci Cytogenetické laboratoie Oddélené 1ékaiské genetiky:

Ing. Jana Rabasova (tel. 495832624, e-mail: jana.rabasova@fnhk.cz

Zastupce vedouciho Cytogenetické laboratoie Oddéleni l1ékaiské genetiky:

Mgr. Lenka Bydzovska (tel. 495832624, e-mail: lenka.bydzovska@fnhk.cz)

Konzultace k pozadavkiim na laboratorni vySetieni je poskytovana: tel. 495832624
Pracovni doba:

Po —Pa: 7.00- 15.30
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Laboratof pracuje v jednosménném provozu. Pracovni doba v laboratofi se fidi smérnici FN
HK — SM_40: Pravidla pro pracovni dobu, a je stanovena od 7 hod do 15.30 hod. Individualni
pracovni dobu povoluje vedouci Iékai OLG.

3.2 Zaméreni laboratore

Cytogeneticka laboratoi Oddéleni 1ékarské genetiky FN HK provadi zékladni a
specializovand vysetieni V odbornosti 816. Jedna se predevsim o vysetieni chromosomi

z raznych tkani, interpretaci patologickych nalezii, stanovuje jejich rizika a urcuje postup
dalsiho vySetfovani v rodinach s chromosomovymi vadami.

Velky podil rutinni prace laboratoie pfedstavuje prenatalni problematika, ktera je ve svych
disledcich vyznamnym preventivnim opatfenim. Jde pfedevsim o vySetfeni bun¢k plodové
vody, fetalni krve a choriovych klkl u rizikovych téhotenstvi (vyssi vék matky, pozitivni
biochemicky screening, patologicky UZ, rizné vady v ptredchozich t¢hotenstvich a dalsi).
Vysetieni chromosomil z periferni krve je provadéno u celé fady vrozenych vyvojovych vad a
syndromi, u poruch pohlavnich znakd, fertility, u potratovych partnerstvi, u nejasnych
psychomotorickych retardaci a u riiznych dal$ich podezieni na moznou chromosomovou vadu
a u pracovnikll ve zvySeném riziku vzniku ziskanych chromosomovych aberaci v disledku
expozice v pracovnim prostiedi.

Tretim okruhem cytogenetické problematiky jsou ziskané chromosomové aberace v buiikach
kostni dfené€ piipadné periferni krve souvisejici s hematologickymi malignimi onemocnénimi
(akutni a chronické leukémie, myeloproliferativni a lymfoproliferativni onemocnéni,
lymfomy apod).

Cytogeneticka laboratof se v pravidelnych intervalech ti¢astni programu mezilaboratorniho
porovnani GenQa (mezindrodni systém kontroly kvality cytogenetickych laboratoii Genomics
Quality Assessment) odpovidajici pfislusnému laboratornimu vySetieni a interpretaci
vysledkd tohoto vysetieni. Laboratof ziskala pro vySetfeni chromosomil z krve, kostni diené,
plodové vody, choriové biopsie a FISH certifikat kvality GenQA.

Schéma cytogenetického vySetieni
Ptiloha ¢. 3

3.3 Organizace laboratore a jeji vnitfni clenéni

Oddé¢leni Iékatské genetiky Fakultni nemocnice Hradec Kralové se nachéazi v budové 22,
Vv arealu nemocnice a sklada se z ambulantni ¢asti ve 3. patie (I¢kafi, sestry, administrativni
pracovnice) a z ¢asti laboratorni ve 4. patie budovy (odborni pracovnici, laborantky a

sanitarky)
Organizacni schéma Fakultni nemocnice Hradec Kralové
Priloha ¢. 1

Organizacni schéma Oddéleni lIékarské genetiky
Piiloha ¢. 2
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3.4 Systém kontroly kvality

Pracovisté je sou¢asti FN HK, ktera v roce 2008 ziskala akreditaci SAK CR. Laboratof
dasledné uplatiiuje systém vnitini kontroly kvality a zasady spravné laboratorni prace v

souladu s pozadavky managementu kvality Fakultni nemocnice v Hradci Kralove.
Laboratof je navic akreditovana CIA pod Cislem 8248 dle normy CSN EN ISO 15 189:2013.

4. Pojmy a zkratky

Pojmy:

vySetieni: soubor tkont, jejichZ cilem je stanoveni hodnot nebo charakteristika vlastnosti
doba odezvy: ¢as, ktery uplyne mezi dvéma specifikovanymi body v procesech pred
laboratornim vysetfenim, pfi vySetfeni a po vysetfeni

postupy predchazejici vySetreni: preanalyticka faze; kroky zac¢inajici v chronologickém
poradi pozadavkem lékate a zahrnujici zadanku, pfipravu pacienta, odbér primarniho vzorku,
jeho skladovani a dopravu do laboratotfe nebo v rdmci laboratote a koncici zahajenim postupu
analytického vySetfeni

postupy nasledujici po vySetieni: postanalytické faze; procesy, které nasleduji po vySetfeni
vcetné systematického prezkoumani, formatovani a interpretace, schvalovani ke zvetfejnéni,
predkladani zprav a predavani vysledki a ulozeni vySetfenych vzorkt

primarni vzorek: diskrétni ¢ast télni tekutiny, dechu, vlasi nebo tkané odebrana pro
laboratorni vysetfeni, studii nebo analyzu jedné nebo vice veli¢in nebo vlastnosti, o kterych
1ze ptedpokladat, ze reprezentuji celek

vzorek: jedna nebo vice ¢asti odebranych z primarniho vzorku

ZKratky:

OLG Oddé¢leni l¢ékatské genetiky

FN HK Fakultni nemocnice Hradec Kralové
SAK Spojena akreditacni komise

CIA Cesky institut pro akreditaci, o.p.s.

5. Prehled provadénych vysetreni

Seznam laboratornich vySetieni véetné kodi vykazovanych zdravotnim pojisovnam
Piiloha ¢. 4

5.1 Cytogenetické metody — stanoveni karyotypu

Po nasazeni vySetfovaného vzorku do kultivaéniho media a jeho kultivaci, které je ukonc¢ena
stimulaci rostlinnym lektinem fytohemaglutininem (PHA), se provadi zpracovani bunéénych
kultur. Soucasti zpracovani je hypotonie, fixace a pfiprava nativnich preparatfi. Nasleduje
diferenciacni barveni chromosomi technikou G a R pruhovani a analyza karyotypu ve svételném
mikroskopu s pouzitim karyotypovaciho pocitacového systému. Nasleduje vytisténi zpravy s
pfipadnou interpretaci patologického nalezu.

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
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5.1.1 Prenatalni vySetreni

Indikace K vySeti‘eni
Indikaci k prenatalnimu cytogenetickému vySetieni provadi 1ékar-genetik, ptipadné
gynekolog z nasledujicich davodu:

e pozitivni screening I. trimestru

e pozitivni biochemicky screening

e v¢k matky nad 35 let

e patologicky nalez na ultrazvuku

e piedchozi narozeni plodu s chromosomovou abnormalitou nebo s vrozenymi
vyvojovymi vadami

nosic¢stvi chromosomové prestavby

narozeni mrtvého plodu nebo timrti novorozence

opakované spontanni potraty

vyskyt mozaiky nebo aneuploidie pohlavnich chromosomt u jednoho z rodict
psychologické indikace a dal$i méné casté indikace.

Array CGH a QF-PCR

Array CGH je metoda, ktera nahrazuje klasické stanoveni karyotypu. Toto molekularné
cytogenetické vysetieni slouzi k celogenomové detekcei zejména submikroskopickych
chromosomalnich aberaci (deleci nebo duplikaci) u vzorkl prenatalniho i postnatalniho
puvodu. Principem metody je hybridizace vySetfované DNA na specifickych chipech.
Kvantitativni fluorescen¢ni polymerazova fetézova reakce (QF-PCR) predstavuje metodu
vhodnou k rychlé diagnostice nejcastéjSich aneuploidii a nahrazuje metodu FISH.

Tato vySetfeni jsou indikovéana klinickymi genetiky OLG a jsou provadéna v rdmci
spole¢ného pracoviste¢ OLG a UKBD. Informace jsou dostupné v Laboratorni pfirucce
UKBD a na webovych strankach Fakultni nemocnice http://ukbd.fnhk.cz/laboratorni-

prirucka.html

5.1.1.1Vysetieni chromosomu z plodové vody

Ditvodem odbéru plodové vody je pozadavek na chromosomalni vySetfeni bunék plodu
(amniocytl) k vylou€eni vyvojovych vad u plodu podminénych chrosomovou aberaci. Odbér
se provadi nejcastéji mezi 16.-18. tydnem gravidity. Jedna se o invazivni vySetieni, kdy riziko
komplikaci se pohybuje okolo 0.5- 1%. Vlastni kultivace a zhodnoceni preparatu se pohybuje
vétsinou mezi 9 — 16 dny.

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
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5.1.1.2 Vysetieni chromosomu z fetalni krve

Odbér fetalni krve, neboli kordocentéza, je vysoce specializovana prenatalni zkouska, pfi
které je vzorek fetalni krve odebran z pupecni Siiiry. VySetieni Ize provadét az relativné
pozdéji, po 20. gestacnim tydnu (nejlépe v 21. - 22.tydnu). VysSetieni chromosomi je velmi
rychlé, vysledky jsou k dispozici béhem 48—72 hodin. Kordocentézu lze také pouzit pro
opakované — rychlé vysetieni karyotypu, pokud ptedchozi odbér s kultivaci (amniocentéza,
CVS) selhal nebo piinesl nejednoznacné vysledky. Riziko vykonu je srovnatelné s rizikem
amniocentézy (pod 1 % fetalnich ztrat).

5.1.1.3 Vysetieni chromosomu z choriovych klku

Odbér choriovych klka (CVS, Chorionic villus sampling) se provadi dfive nez amniocentéza,
a to zhruba mezi 11. a 15. gesta¢nim tydnem. Vyhodou odbéru choriovych klki (CVS) oproti
amniocentéze je moznost casnéjsi diagnostiky (naptiklad v ndvaznosti na prvotrimestralni
screening vyvojovych vad). Riziko vykonu je stejné jako v ptipadé amniocentézy (riziko
ztraty t€hotenstvi 0,5-1 %). Urcitou nevyhodou CVS je riziko placentarniho mozaicizmu,
ktery mtize byt zdrojem diagnostickych nejistot. Zjisténé chromosomalni odchylky proto musi
byt jesté potvrzeny vysetienim plodové vody, nebot’ nalez v bunkach trofoblastu nemusi jesté
Znamenat stejné postizeni tkani plodu.

Vysledek chromosomového vySetteni z choriovych klki plodu 1ze ziskat po dlouhodobé
kultivaci, ktera obvykle trva 14 — 21 dni. Usp&snost tohoto vySetfeni je srovnatelna

s vySetfenim z bunck plodové vody, ale kvalita chromosom1 je nizsi.

5.1.1.4 Vysetieni chromosomu z tkani potraceného plodu

Odbér je provadén za icelem chromosomalniho vySetfeni bunék potraceného plodu.

Z odebraného vzorku je zaloZena v laboratofi dlouhodoba tkanova kultura (minimalné 14
dni). Pokud byl zaslan cely plod, je pfimo v laboratofi odebran vzorek a pfenesen do
kultivaéniho média. Kultivace trva 2 — 4 tydny v zavislosti na kvalité a Zivotaschopnosti
odebraného vzorku.

5.1.2 Postnatalni vySetieni

Indikace K vySeti‘eni

Cytogenetické vySetieni z periferni krve indikuje pfedevsim 1ékat se specializaci v 1€kaiské
genetice, piipadné u vybranych diagndz indikaci provadi pediatr, internista, gynekolog,
endokrinolog nebo jiny specialista.

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
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Nejcastéjsi diivody vySetteni:

e podezieni na chromosomovou vadu (Downiv sy., Edwardsiv sy., Patautiv sy., Turnertv
sy., Klinefeltertv sy. aj.)

rodina s malformovanym ditétem

nejasna mentalni retardace, neprospivani

mikrocefalie, genetické stigmatizace

opakované potraty, sterilni manzelstvi

poruchy sekundarnich pohlavnich znakl, intersexy, amenorea, Zzeny s malou postavou,
novorozenci s otoky koncetin, hypospadie, makroorchidismus, azoospermie, gynekomastie

5.1 2.1Vysetfeni chromosomu z periferni krve

Odebrany vzorek periferni krve je nasazen a po kratkodobé nejcastéji tiidenni kultivaci po
stimulaci T lymfocytl rostlinnym lektinem fytohemaglutininem (PHA) je zpracovan.

5.1.3 VySeti‘eni hematologickych malignit

Indikace K vySeti‘eni

Vysetteni chromosomu z bun¢k kostni dfen¢ je provadéno u hematologickych malignich
onemocnéni na zdkladé€ indikace hematologa a to ptfedevs§im u akutnich a chronickych
leukemii, preleukémickych stavii, myeloproliferativnich a lymfoproliferativnich onemocnéni,
lymfom1 a nékterych dalSich hematologickych malignit. VySetfeni slouzi ke stanoveni a
zptesnéni diagndzy, k stanoveni prognozy, monitorovani prubéhu onemocnéni, uspésnosti
1é¢by a posouzeni vysledkd, k zachytu zbytkového patologického klonu, k stanoveni
individualni terapie, sledovani transplantované diené opacného pohlavi apod.

5.1.3.1 Vysetifeni chromosomu z kostni dfené

Odebrana kostni dfent s heparinem je v transportnim mediu dopravena do cytogenetické
laboratote, kde je nasazena do jednodenni kultury. Divodem k odbé&ru je vySetteni ziskanych
chromosomovych aberaci.

5.1.3.2 Vysetifeni chromosomu z periferni krve

Misto kostni dfené 1ze u nékterych diagnoz pouzit kultivaci periferni krve bez PHA, pokud
jsou do ni spontanné€ vyplavovany nezralé blasty. Buiiky krve jsou pouZzivany také
u nékterych vysetieni FISH.

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
schvalovatele je zakazano. Kazdy zaméstnanec odpovida za to, Ze pracuje s platnou verzi dokumentu.
Porizené kopie jsou pouze informativni!
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5.2Molekularné—cytogenetické metody

5.2.1 Fluorescenc¢ni in situ hybridizace

Indikace k vy$etreni

Metody FISH pouzivame vzdy cilen¢€, na zaklad¢ vysledki klasického cytogenetického
vySetfeni nebo po indikaci oSetfujicim Iékafem. Pfimé vySetteni metodou FISH bez vysledk
klasické cytogenetiky je mozné jen v piipadech, kdy lze pouzit tzv. interfazickou FISH (I-
FISH) na ned¢licich se buiikach, napt. pti nezdaru kultivace jakéhokoliv typu bunék pro
cytogenetické vySetteni, pfi cileném stanoveni diagnozy v prenatalnim i postnatalnim
poradenstvi, pfi monitorovani Gispé$nosti chemoterapie nebo transplantace kostni dfené,
piipadné pii ¢asovém stresu.

Metody mFISH/mBAND pouzivame vzdy cilen¢, na zaklad¢ vysledku klasického
cytogenetického vySetieni a po domluvé s oSetiujicim 1ékatem.

5.2.2 Vysetreni metodou FISH, M-FISH a M-Band

Fluorescen¢ni in situ hybridizace (FISH) slouzi k analyze chromosomovych odchylek v
mitosach i v nedé€licich se interfaznich jadrech za pouziti DNA sond pro specifické
chromosomové struktury (centromery, telomery, satelitni DNA), sond pro jedine¢né genové
kopie (lokus-specifické sondy) a tzv. malovacich sond pro celé chromosomy.

Metodika dale plati pro analyzu chromosomovych odchylek v mitosach metodou
mnohobarevné fluorescenéni in situ hybridizace (mFISH) a mnohobarevného pruhovéni s
vysokou rozliSovaci schopnosti (mBAND).

Pozadavky na primarni vzorek

preparaty z nekultivovanych bunék ¢i po kultivaci plodové vody, fetalni krve, choriovych
klkt, periferni krve ¢i kostni dfené ptipravené klasickym zpiisobem. Rovnéz 1ze pouZit
tkanové fezy pouzivané v histologii ¢i fixované bunééné natéry. Dale je moZné provadét
interfazni FISH na tkanovych fezech ziskanych z parafinovych blocki (pfed hybridizaci nutna

YV ow

deparafinizace). Takovéto specialni pozadavky je tfeba ptredbézné konzultovat.

5.3 Molekularné-biologické metody

V ramci spoleéného pracovisté OLG a UKBD jsou klinickymi genetiky OLG indikovany
molekularné-biologické metody a jejich vysledky interpretovany. Molekularné-biologické
metody jsou provadény na pracovisti UKBD, na tiseku molekularni biologie, a jako priivodce
témito metodami slouzi Laboratorni ptiru¢ka UKBD, ktera je dostupna na webovych
strankach Fakultni nemocnice http://ukbd.fnhk.cz/laboratorni-prirucka.htmil

Spektrum molekularné-biologickych metod
Piiloha ¢. 8

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
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6. Procesy pred laboratornim vysetfenim

6.1 Odbér biologického materialu a doporuceny odbérovy systém

Cytogeneticka laboratoi nema specidlni pozadavky na pfipravu pacienta. Informovany
souhlas s vySetfenim je ulozen u zadavatele o vySetieni.
Laboratorni vysetfeni se provadéji z odbéri:
1. plodové vody: ve sterilni vakuové zkumavce nebo transportni zkumavce
2. fetalni krve: ve stfikacce proplachnuté heparinem
3. choriovych klki: ve sterilnim fyziologickém roztoku
4. tkani potracenych plodi: ve fyziologickém roztoku
5. periferni krve: v heparinu, v odbérovém systému Vacutainer (zelena zkumavka) nebo
jinym odbérovym systémem, ptipadné v klasické strikacce s 0,2 ml heparinu
6. kostni diené: Vv transportni zkumavce s médiem (dodava Cytogenetické laboratof
OLG)
7. periferni krev od hematologickych pacientii: ve stiikacce s 0,2 ml heparinu

Piijem materidlu:

Vzorky kostni dien€, plodové vody, choriové biopsie a plody je mozno dodat kazdy pracovni
den, do 14 hodin. Vyjimku tvofi pate¢ni vzorky plodové vody a choriové biopsie, které je
idedlni dodat do 12 hodin.

Vzorky periferni krve laboratof pifijima kazdy pracovni den, idealné vSak v pond¢li, utery
nebo ve ctvrtek.

Dodéni v ¢ase hrani¢icim s koncem provozni doby je nutné telefonicky oznamit, aby se
zajistilo fadné prevzeti vzorku a zamezilo se jeho znehodnoceni.

6.1.1 Manual pro odbér biologického materidlu

6.1.1.1 Odbér plodové vody:

Odbér se provadi nejcastéji od 17. tydne gravidity. V piipadé odbéru provedeného ve vyssich
tydnech gravidity je potfeba brat v ivahu, Ze preruseni t€¢hotenstvi z divodu genetického
poskozeni plodu je az na vyjimky povoleno pouze do konce 24. tydne té¢hotenstvi. Vlastni
kultivace a zhodnoceni preparatu se vétSinou pohybuje mezi 10 — 17 dny, proto je dilezity
termin provedeni odbéru. Je nutné pocitat s dostate¢nou lhiitou na kultivaci, zpracovani a
vyhodnoceni vzorku.

Po ultrazvukovém vySetieni se t€hotné pacientce provede odbér plodové vody pod kontrolou
ultrazvuku a za sterilnich podminek. Vlastni odbér plodové vody provadi 1ékat gynekolog
punkci pies sténu bfisni pfi kontrole ultrazvukem, aby nedoslo k poranéni plodu.

Pfi odbéru je nutné zabranit kontaminaci plodové vody matefskymi burikami, které mohou
zcela zkreslit vysledek vySetieni.

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
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Na zakladé¢ zvolené vySetfovaci metody genetikem miize byt odebrano az 30 ml plodové
vody. Odsaté mnozstvi se do n€kolika malo hodin opét doplni.

Z doneseného vzorku je v laboratofi po sto¢eni plodové vody odsato 2 — 5 ml supernatantu,
ktery je dopraven na isek RIA a imunochemickych metod na UKBD k vysetfeni hladiny
alfafetoproteinu.

6.1.1.2 Odbér fetalni krve

Odbér fetalni krve pro Cytogenetickou laboratof je provadén na Porodnicko-gynekologické
klinice ve FN HK. Odebirano je 0,5 — 1,5 ml fetalni pupecnikové krve do sttikacky
proplachnuté heparinem.

V prenatalni laboratofi OLG odebere pracovnik z donesené¢ho vzorku 0,3 — 0,5 ml fetalni krve
do specialni hematologické umélohmotné zkumavky, vyplni zadanku a dopravi vzorek do
laboratote IV. Interni hematologické kliniky k ovéfeni fetalniho ptivodu krve.

6.1.1.3 Odbér choriovych klku

Choriové klky musi byt vzdy odebrany do sterilniho fyziologického roztoku v dostate¢ném
mnozstvi (literatura uvadi 50-80 mg).

Klky je pak tfeba v Cytogenetické laboratoti peclivé oddélit od matefské decidui a mateiské
krve. Pti dlouhodobé kultivaci je nebezpeci, Ze matefské buiiky prerostou buiiky klki.

6.1.1.4 Odbér tkani potracenych plodu

Cytogenetickd laboratof ptijima cely plod, ¢ast plodu (nejCastéji stehenni ¢i hyzd’'ovy sval)
nebo obsah dutiny déloZni kazdy vSedni den do 14. hodiny.
Do laboratofe je nutné¢ material dopravit v den potratu, ptipadné je mozné plod ¢i ¢ast plodu
nebo obsah dutiny d€loZni uloZit do chladnicky se 2-12°C. Nesmi vS§ak zmrznout!
Zasilanou cast plodu je nutno odebrat sterilnimi nastroji (pinzeta, ntizky, skalpel). Odstrani se
kaze, podkozi, fascie a odebere se ze svalu vzorek velikosti cca 5 x 5 mm (staci 1 méné v
zavislosti na stafi a stavu plodu) a vlozi se do sterilni nadoby. Jako fixa¢ni tekutinu pouzit
fyziologicky roztok, nepouzivat formalin!
Na zadanku o vySetteni je potfeba uvést:
informace o pacientce - jméno, bydlisté, identifikacni Cislo, pojistovna, divod
cytogenetického vySetieni, indikované vysetieni
informace o plodu — datum a hodina potratu, tyden gravidity, hmotnost, délka, pohlavi
plodu, zasilany material. Pokud je zasilan plod o hmotnosti 500g a vice, je nutné
soucasné zaslat List o prohlidce zemielého!

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
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6.1.1.5 Odbér periferni krve

Do zkumavky Vacuette se zelenym uzavérem, (Ize pouzit 1 jiny uzavieny odbérovy systém)
nebo do bézné sttikacky s 0,2 ml heparinu steriln€ odebrat 3-5 ml periferni krve, dikladné
protiepat. Zkumavku opatfit Stitkem pacienta a s vyplnénou zadankou se vSemi
pozadovanymi udaji dopravit do cytogenetické laboratofe.

6.1.1.6 Odbér kostni diené

Pro odbér kostni dfené je nutnd zkumavka s transportnim médiem oznacenym datem
exspirace - dodava Cytogeneticka laboratot OLG, tel. 49 583 2624. Jde o sterilni zkumavky
Sarstedt s 2,5 ml transportniho média RPMI s bovinnim sérem a antibiotiky, bez heparinu.
Zkumavky skladovat v mrazicim boxe, exspirace je 3 mésice. Pfed odbérem zahiat médium
alesponl na pokojovou teplotu.

Do odbérové stikacky natahnout 0,2 ml heparinu. Odebrat 1-2 ml dfené - nejlépe prvni
aspirat, vstiiknout do transportni zkumavky, promisit. Transportni zkumavku otevirat pouze
na nezbytnou dobu. Vyplnit Zadanku.

Zkumavku co nejdfive po odbéru dopravit na OLG - budova €. 22, 4. patro a to kazdy
pracovni den do 14 hodin. Vyjimecné je mozno zkumavku ulozit pies noc do chladnicky

2 - 12°C, - nesmi zmrznout!!! Builkky museji ziistat vitalni.

Je tfeba pocitat s asi 10% nelspéSnosti vySetfeni, ktera zavisi pfedev§im na diagnoze,
mnozstvi a kvalité odebraného materidlu.

6.1.1.7 Odbér periferni krve u hematologickych pacientt

Jako alternativu vySetfeni ze dfené nebo spise jako vychodisko z nouze Ize provést vysetieni
chromozom z periferni krve, pokud obsahuje dostatek délicich se blastl. Do stfikacky s 0,2
ml heparinu odebrat asi 2 ml krve, ponechat ve stiikacce, nepievadét do transportniho média.
Pravdépodobnost ziskani vysledku z krve je v porovnani se dieni podstatné nizsi.

Vysetieni separovanych kmenovych bunék: do stiikacky s 0,2 ml heparinu odebrat 1 ml
vzorku, promichat, dopravit na OLG. Pokud je separovano o vikendu, ulozit stfikacku

do chladnicky.

6.2 Pozadavkové listy (zadanky)

Zadanky o vySetfeni chromozomil jsou soudasti této laboratorni p¥irucky (piiloha &. 7) a
zaroven jsou volné dostupné na webovych strankach pracovisté:
http://www.fnhk.cz/oleg/olg-soubory-ke-stazeni

Pozadavky na vySetieni STATIM (akutni vysetieni) se do laboratote dodévaji na stejnych
z4dankéach jako pro ostatni bézné vySetieni, ale navic se zaskrtne STATIM.

K vySetteni karyotypu z fetalni krve, plodové vody a choriové biopsie je vzdy ptistupovano
jako k akutnimu vysetteni.

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
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ZAidanka musi obsahovat tyto idaje

¢ jednoznacnou identifikaci pacienta jménem a piijmenim vcetné pohlavi,
bydlisté, kéd pojistovny, identifikacni ¢islo a datum narozeni v ptipadé, ze
nelze vycist z identifika¢niho ¢isla

e identifikaci 1ékafe (jméno 1ékate, ICP, odbornost) véetné adresy

e druh odebraného materidlu

e pozadované laboratorni vysSetfeni, urgentnost dodani vysledku vysetieni
(statim)

e klinické informace o pacientovi, ditvod vySetfeni, kod diagnézy, indikovana
vysetteni

e datum odbéru

e datum a Cas piijmu vzorku

Povinné udaje na stitku transportni zkumavky:
e identifikace pacienta (jméno, pfijmeni, identifika¢ni ¢islo, kod pojistovny)

V piipadé nesouhlasu nebo chybéni nékterych udaji na zadance, laboratof se v nejkratsi
mozné dobé& spoji S odesilatelem a idaje doplni ¢i upfesni a provede zapis o neshode

Vv preanalytické fazi. Pokud dojde k doruc¢eni neoznaceného nebo posSkozeného materialu, je
op¢t proveden zapis o neshodé v prenalytické fazi.

6.3 Ustni pozadavky na vysetieni, dodatecna a opakovana vysetieni

Ustni/telefonické pozadavky na dodategna vysetfeni jiz doglého a piijatého primarniho vzorku
jsou akceptovany pouze na zakladé komunikace zadajiciho lékare s l1ékafem OLG ¢i
odbornym pracovnikem laboratofe s VS vzdélanim. Pokud je vySetieni mozné provést s
ohledem na stabilitu a mnozZstvi materialu a/nebo jeho archivaci, je pozadavek pfijat,
laboratofi je proveden zaznam o dodate¢ném vysetieni do zadanky daného vzorku, je
proveden zdznam, kdy a kym byl pozadavek pfiijat.

Od kazdého hematoonkologického pacienta se uklada bunéény sediment ve fixaci pro
pozdé&jsi a dodatecna vysetieni, piedevs§im technikou FISH. Ependorfky s buné¢nym
sedimentem jsou skladovany v mrazicim boxu po dobu 10 let. Stejnym zptisobem je bunéény
sediment uchovan pfi pozadavcich na FISH vySetfeni u jinych primérnich vzork.

Pro dodatecné FISH vySetteni u perifernich krvi, fetalnich krvi, plodovych vod, choriovych
klkt a dlouhodobych kultivaci tkdni jsou vzdy 1-2 oznafena skla ulozena do krabicky do
mraziciho boxu a skladovana po dobu 1 roku.

6.4 Transport primarniho vzorku

e za zajiSténi transportu a zajisténi bezpecnosti prepravece (vhodny zplisob baleni a oznaceni)
vzdy odpovida 1ékat pozadujici vySetfeni

e se vzorky se nesmi béhem piepravy prudce manipulovat, aby nedoslo k mechanickému
poskozeni — vhodna pieprava v transportnich boxech

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
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e pfi transportu je dilezité chranit primarni vzorky pred svétlem

¢ je nutné zabranit zmrznuti nebo prehtati nad 30°C, aby se uchovala schopnost kultivace
bunék a ristu in vitro

e v piipad¢, ze nelze prepravit material ihned po odebréni, je mozné ulozit vzorek do
chladnicky se 2-12°C (1-2 dny) — nesmi zmrznout

Moznosti dodani primarnich vzorkt do laboratote:

Sanitarni sluzbou | Potrubni postou v ramci FN HK
Plodova voda ANO NE
Choriova biopsie ANO NE
Fetalni krev ANO NE
Tkan potracenych plodi, plody ANO NE
Kostni dien ANO ANO
Periferni krev ANO ANO

7. Kritéria pro odmitnuti vadnych (koliznich) primarnich vzorka

Primarni vzorky musi byt bézn¢ sledovatelné pomoci zZadanky.

Odmitnout lIze:

e Zadanku s primarnim vzorkem, na které chybi nebo jsou neéitelné zakladni iidaje

e Zadanku nebo odbérovou nadobu zneéisténou primarnim vzorkem

e Nedostate¢né mnozstvi primarniho vzorku nutného pro zpracovani (napi. z divodu rozliti
¢i rozbiti béhem transportu)

e Nédobu s primarnim vzorkem, kde neni zpisob identifikace vzorku z hlediska
nezameénitelnosti dostatecny

e Primarni vzorek bez Zadanky (bez uvedeni pozadavkil opravnéné osoby)

e Pfi transportu nebyla dodrZena teplota, nebyl pouzit transportni box

e Primarni vzorek odebran nevhodnou odbérovou soustavou

Vyjimku tvofi obtizné ziskatelné vzorky, které laborato vZdy prijme a zacne
zpracovavat.

V cytogenetické laboratofi OLG FNHK se za obtizné ziskatelny vzorek povazuje:
e Kkostni dfent

biopsie choria

plodova voda

fetalni krev

krev novorozence

Cytogeneticka laboratot se snazi ihned vyftesit co nejvetsi pocet téchto udalosti rychlou
komunikaci se zadatelem.
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Pfi neuplnosti udaji na Zadance a dalSich komplikacich laboratof ihned komunikuje se
zadatelem o vySetfeni a zajisti se veskeré potifebné informace pro moznost zpracovani vzork
a uvolnéni vysledkd.

Pokud je dodan primarni vzorek bez Zadanky nebo neni jednozna¢né identifikovany,
nesmi byt pfijaty a v laboratoii zpracovany. Pokud se vSak o nenahraditelny vzorek (naptiklad
krev plodu, plodova voda, choriova biopsie, kostni dien), laboratof za¢ne tento vzorek vzdy
zpracovavat, ale vysledky nebudou uvolnény, dokud zadajici 1ékat nebo osoba odebirajici
material neptrevezmou odpovédnost za doplnéni spravnych identifika¢nich udaja.

V piipadé, Ze vzorek nelze zpracovat (nespravné odebran, znehodnoceni, rozliti, rozbiti
béhem transportu, neopravnény pozZadavek, nedostate¢né mnoZstvi apod.), informuje
pracovnik laboratofe telefonicky zadatele.

Vesker¢ problémy s idaji, identifikaci, kvalitou vzorku, transportem apod. jsou zaznamenany
jako neshoda v preanalytické fazi s uvedenim data, identifikaci neshody, identifikaci pacienta
a vzorku, identifikaci zadatele, zavaznosti neshody, jaké bylo provedeno okamzité opatfeni,
naprava, identifikaci pracovnika laboratote odpovédného za feSeni neshody.

8. Uvolnovani vysledkt

8.1 Vydej vysledkt

Kazdy vysledek chromozomového vySetfeni je zapsan do laboratorniho informac¢niho systému
laboratofte, z které¢ho je také vytiSténa zadvérecna zprava.

Pisemné zpravy o vysledku FISH, mFISH a mBAND jsou soucasti souhrnné zpravy

0 cytogenetickém vySetfeni pacienta.

Zprava musi byt jednoznacn4, jasna, srozumitelna i pro nespecialisty a obsahuje vysvétleni
klinického dopadu abnormalniho nélezu. Ruéné piipisované poznamky ve vysledné zavérecné
zpravé nemaji byt. Neni nezbytné uvadét kultivacni detaily, postupy apod.

Zavérecna zprava obsahuje nasledujici idaje

¢ Identifikace laboratofe

¢ Identifikace pacienta pfijmenim a jménem, ¢islem pojiSténce, datem narozeni, diagn6zou,
pojistovnou

Identifikace Zadatele

Datum odbéru

Datum a ¢as piijmu

Datum a ¢as uvolnéni vysledku

Datum a ¢as tisku vysledkového listu

Cislo vzorku

Odebrany material

Pocet hodnocenych mitos

Oznaceni vysetfovaciho postupu

Vysledek vysetieni - karyotyp podle ISCN, sumarni vysledek FISH

Zaver s vycerpavajicim popisem chromosomového vysledku, srozumitelna interpretace
vysledku 1 pro nespecialistky

e Poznamky

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
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Identifikace hodnotitele

Identifikace kontrolujiciho

Identifikace pracovnika opravnéného uvolnovat zpravu
Cislovani stran spolu s celkovym poétem stran
Onaceni formulare

Interpretace abnormalniho vysledku

Vedouci laboratoie nebo jeho zastupce provadi zavére¢nou interpretaci patologickych

zachytl, uréi dalsi metodicky postup a do zpravy uvede:

e Jasny popis abnormality, je-li balancovana nebo nebalancovana, spravny zapis podle ISCN

e Pokud jde o mozaiku, uvede pocet bun€k jednotlivych linii

e Jméno syndromu spojeného s abnormalitou

e Ocekavany fenotyp a klinické rysy

Doporuceni pro genetické poradenstvi

Pokud kvalita analyzy nedosahuje standardni urovné, mélo by to byt uvedeno a vysvétleno

Chromozomové varianty (satelitl, heterochromatinu, fluorescence) se do zpravy neuvadéji,

aby se zabranilo nejasnostem. Jsou zaznamenany v laboratornich zapisech

e U malignich onemocnéni zavére¢nou interpretaci patologickych nalezii provadi i odborni
pracovnici se specializaci na zaklad¢ literatury a internetového Atlasu chromozomovych
abnormalit a je posouzen klinicky vyznam zjisténych abnormalnich klonii

Vsechny vysledky kontroluje a uvoliuje vedouci laboratotfe, zastupce nebo jiny odborny

pracovnik se specializaci. Vysledky vySetfeni jsou Zadateli zasilany v pisemné formé¢. Do

rukou pacientl se vysledky nevydavaji.

Telefonické vydavani vysledkii

Vysledky prenatdlnich vySetfeni a vySetieni periferni krve laboratof telefonicky

nevydava. Telefonicky jsou vydavany pouze vysledky kostnich dfeni, které jsou sdélovany
pouze lékati ze Zadajiciho pracovisté. O telefonickém sdéleni vysledku je proveden zdznam
do Vysledkové knihy k idajim pacienta, kam se uvede, kdo a komu hlésil, a datum.

Terminy vysledki

Terminy vysledkt (Reporting time) museji byt co nejkratsi, je postupovano podle urgentnosti,
nesm¢éji byt administrativni prutahy. Vysledek musi byt odeslan nejpozdéji piisti pracovni den
po kompletizaci vySetieni.

Doporuceny ¢as Evropskou cytogenetickou asociaci (ECA) pro 90% vySetieni:

Plodovéa voda a dlouhodobé CVS 21 dni
Fetalni krev 7 dni
Prenatalni FISH 4 dny
Periferni krev 6 tydnli
Kostni dien 6 tydna
STATIM 7 dni

Rozhodnuti opakovat prenatalni odbér pfi ristovém netispéchu by nemélo byt delsi nez 14
dni.

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
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Ochrana dat

Pro mimotadnou zavaznost genetickych tidaji nejsou vysledky laboratofe uvedeny

V nemocni¢nim informac¢nim systému. V OLG byl vypracovan samostatny laboratorni systém,
ktery ukladé a zalohuje data v centralnim nemocni¢nim serveru. Pfistup je umoznén pouze
pracovnikiim odd¢€leni na zéklad¢ zajisténi heslem.

8.2 Zmény vysledkt po jejich vydani

Laboratorni informac¢ni systém Cytogenetické laboratofe umoziiuje tpravy, zmény nebo
vkladani dodatkii do zavéreéné zpravy.

8.2.1 Oprava identifika¢ni ¢asti

Opravou identifika¢ni ¢asti se rozumi oprava jména a piijmeni pacienta, identifika¢niho ¢isla,
zmeéna pojistovny. V laboratornim informa¢nim systému je u daného pacienta proveden
ptepis udajii opravnénym pracovnikem.

8.2.2 Oprava vysledkové ¢asti

V ptipadé, Ze laboratof zjisti chybné vydany nalez, komunikuje s zadatelem vzdy vedeni
laboratofe, které zajisti opravu vysledkové asti na zavérené zpravé. Zadateli o vysetieni
(oSettujicimu I€kati) je dodan novy opraveny vysledkovy list se spravnymi udaji a je zfetelné
identifikovan jako ptepracovany. Jeho kopie je ulozena do dokumentace pacienta. O oprave je
proveden zaznam do Vysledkové knihy, kdy a kym byla zména provedena, a o zjisténé chybé
je proveden zaznam jako o neshod¢ v postanalytické fazi a do dokumentace pacienta

8.2.3 ZrusSeni zadanky

Pokud se zadatel o vySetfeni rozhodne zrusit vySetfeni a vzorek je uz zaevidovan, na zadanku,
do laboratorniho informaéniho systému a do zaznamové a vysledkové knihy se napiSe, Ze vySetieni je
zruseno.

8.3 Hlaseni vysledku ve varovnych (kritickych) intervalech

Na cytogeneticka vySetieni se kritické intervaly nevztahuji.

9. Zpusoby reseni reklamaci a stiznosti

Ve Fakultni nemocnici Hradec Kralové stiznosti, podnéty a oznameni pfijima, eviduje a
zajist'uje jejich v€asné vytizeni Odbor fizeni kvality a kontroly. Zpiisob pfijimani a vyfizovani
stiznosti upravuje smérnice FN HK SM_46: StiZnosti.

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
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Porizené kopie jsou pouze informativni!

Laboratorni pfirucka verze ¢. 8 _ platnost od 1. 10. 2020 Strana 17 z 33



Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

9.1 Reklamace

Za reklamaci je v Cytogenetické laboratofi povazovan nesouhlas s vyslednym karyotypem ze
strany zadatele, ktery je vyjadien pisemnou nebo Ustni (telefonickou) formou.

Na zéklad¢ reklamace vysledku je provedena kontrola vysetieni a zadateli je zaslan dodatek
k zavérecné zprave.

9.2 Stiznosti

Drobnou pripominku k praci v laboratofi fesi okamzité pracovnik, ktery stiznost ptijal, je-li to
Vv jeho kompetenci. Jinak pfedava stiznost vedeni laboratofe.

Pisemné stiznosti nebo pisemné zaznamenané zavazné Ustni stiznosti, které obdrzi

piimo laboratof, se neprodlené posilaji k vyfizeni na Odbor fizeni kvality a kontroly FN HK.

10. Prilohy

Organizacni schéma Fakultni nemocnice Hradec Kralové
Organizacni schéma Oddéleni 1ékarské genetiky

Schéma cytogenetického vySetieni

Seznam kodu vykazovanych zdravotnim pojistovnam
Vzorovy karyotyp G-pruhovani

Vzorovy karyotyp R-pruhovani

Zadanky

Spektrum molekularné-biologickych metod

LN wNE
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Fakultni nemocnice
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Cytogeneticka laboratoi Odd¢leni 1ékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

Organizacni schéma Oddéleni 1ékaiské genetiky
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Schéma cytogenetického vySetieni

gynekolog pediatr

l

genetik internista, endokrinolog, sexuolog, hematolog,
. —
genetickd poradna onkolog, atd

indikace
k cytogenetickému

vySetieni

odbér vzorku

kultivace a zpracovani bunék

\4

analyza karyotypu

~

normalni nalez patologicky nalez

l

molekularn€ cytogeneticka
analyza

Cytogeneticka laboratot
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Seznam kédu vykazovanych pojisovnam

Verze dle vyhlasky: 331/2007 Sb.

ODB |Cislo

816
816
816

816

94115
94129
94131

94133

94139

94141

94143

94149

94151

94153

94159

94163

94165
94169
94173
94175
94135

94211

Nazev

IN SITU HYBRIDIZACE LIDSKE DNA SE ZNACENOU SONDOU
RUTINNI VYSETRENI CHROMOSOMU Z PERIFERNI KRVE
STANOVENI FRAGILNIHO X Z PERIFERNI KRVE

VYSETRENI PROFAZICKYCH CHROMOSOMU Z KRVE S
PRUHOVANIM

RUTINNI VYSETRENi CHROMOSOMU Z PERIFERNI KRVE S
RUTINNIM PRUHOVANIM - STATIM (EXTRA POSTUP)

VYSETRENI CHROMOSOMU Z KRVE BEZ PHA STIMULACE S
RUTINNIM PRUHOVANIM

RUTINNI VYSETRENI CHROMOSOMU Z KOSTNI DRENE PRIME S
RUTINNIM PRUHOVANIM

VYSETRENI CHROMOSOMU Z KOSTNi DRENE PRIME A S
KULTIVACI - STATIM

VYSETRENI CHROMOSOMU Z FETALNI KRVE (BRAT JAKO
STATIMOVE)

VYSETRENI CHROMOSOMU Z PLODOVE VODY

VYSETRENI CHROMOSOMU Z CHORIOVE TKANE PRIMO NEBO PO
KRATKODOBE KULTIVACI

VYSETRENI CHROMOSOMU Z TKANI DLOUHODOBE
KULTIVOVANYCH

G PRUHOVANI CHROMOSOMU

R PRUHOVANI CHROMOSOMU

C PRUHOVAN{ CHROMOSOMU

HODNOCENI{ DALSICH MITOS

HODNOCEN] ZISKANYCH ABERACI V PERIFERN{ KRVI

DLOUHODOBA KULTIVACE BUNEK RUZNYCH TKANI PRO
BIOCHEMICKE, MOLEKULARNE GENETICKE A IMUNOGENETICKE
VYSETRENI
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http://www.bodnik.cz/sezview/top.php?screen=detail&verze=20&zum=on&kom=on&om=V&cislo=94165
http://www.bodnik.cz/sezview/top.php?screen=detail&verze=20&zum=on&kom=on&om=V&novela=off&odbornost=816
http://www.bodnik.cz/sezview/top.php?screen=detail&verze=20&zum=on&kom=on&om=V&cislo=94169
http://www.bodnik.cz/sezview/top.php?screen=detail&verze=20&zum=on&kom=on&om=V&novela=off&odbornost=816
http://www.bodnik.cz/sezview/top.php?screen=detail&verze=20&zum=on&kom=on&om=V&cislo=94173
http://www.bodnik.cz/sezview/top.php?screen=detail&verze=20&zum=on&kom=on&om=V&novela=off&odbornost=816
http://www.bodnik.cz/sezview/top.php?screen=detail&verze=20&zum=on&kom=on&om=V&cislo=94175
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Fakultni nemocnice Hradec Kralové

Vzorovy karyotyp G-pruhovani
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Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

Vzorovy karyotyp R-pruhovani
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Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

gk Mg, Cytogeneticka laborator Oddéleni lekarzké genetily
S Gl‘;; Fakulitni nemocnice, Sokol=ka 581, 500 05 Hradec Eralowvé
z ¥ G \a budova 22, 4. p., ICO 00179906, tel. 495831553, e-mail: jana rabasovai@fnhk cz

Zadanka o prenatalni vySeti‘eni chromozomiu

Laboratof piijima vzorky wve viedni dny do 14.00. Depravit do laboratofe vden odbém,
v piipadé muinosti je moiné vzorek ples noc uloZt do chladmcky se 2-12°C — mnesmi

Zmrznount!
Jméne Zemy: lékai:
identifikacmi Cizlo: kbmika (odd.):
ponstovna: ICZ:
brydlists: kéd odbommosti:
posledni mésicky dle UZ: 24 tyden gravidity-
indikovand vyietfent: |:| karvotyp I:l kultivace na jina vyietieni

|:| B e

ditved vySetfeni:

marerial: |:| plodova voda

Emlzob odbdru: Ngildpe 20 mi plodond vody do vakumich shumavek nebo mmspormd chummiky. P
pofadmia na vferfen metodon FISH sdebrar 5 mi nmidc. Qdibdr diislednd merilni — didladng dezigfebce
blfe, posor ng sterilifu Sonogelu!!! K cabrdedni bomiamingce matefsihimi othony ngiprve odebrar a
odstranit coa 2 mi plodovd vod)

[[] choriové Ky (CVS)
Epilzob odbdru: Choriowd Elky musi 7 odebrary do meriinthe fiziologichéfo rosfoby. Odbdr dislednd
startind — diklndng dezinfeboe bife. posor ma sterilon Sonogeln!!!

[ ] fetilnikrev
Zpilzob odbdru: 0.5 — 1.5 mi ferdind pupednikové e do stfbadky propldciuetd haparimarn.

datum odbéru: podpis Zadajictho lekate:
pryeti vzorku (vyplni laboratof): datum a &as:
pimjal:

¢islo vzorku:

strana 1/1

verze ¢.1 platnost od 1. 9.2015
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Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

Cytogeneticka laborator Oddélemi lekarzke genetiloyr

Smsteo, Fakultni nemocnice. Sokolski 381, 500 05 Hradec Krilové
X E’ ?"-1 budova 22, 4. p., ICO 001795906, tel. 495832553, e-mal- jana rabasovai@inhk ez
oee® Zadanka o vySeti‘eni chromozomi

S0 u hematologickych malignit

ﬁ | “&2| Lahoratof piijima vzorky ve viedni doy do 14.00. Dopravit do laboratofe v den odbém, v piipads
numosti je moime vzorek pres noc uloZit do chladmiéky se 2-12°C - nesmi zmrzmout!

Jmeno: lékar:

pohlavi: klmika (odd.):

identifikaéni éislo: ICZ:

popsfovna: kéd odbomeosti:

brydlasté: datum odbém:

kod diagnozy: pacient po fransplantacl:  ano I:I ne I:I
upfesnéni diagndzy slovné: pohlavi dirce:

piipadné zaméfeni cytogenetického vyietfeni (FISH):

materidl: [ ] diei 2 hrudni kost [ |STATIM
I:I died z kyéelni kosti
Zpiiseb odbéru: Do stfkacky 5 0,2 ml heparinu odebrar 1-2 ml difené — ngilépe promi

aspirdi, vsifikmont do skumavky 5 transpormim médiem (pokajovd teplota, ofevirat pouze
na nezbyimou dobu), promisit.

I:I periferni krev
Zpiisob odbéru: Do stfikacky = 0.2 ml heparinu odebrat 3 ml kave, ponechat ve sifikadce.

podpis Zadajiciho lekafe:

pitjeti vzorkn (vyplni laboratof): datum a Eas:
piijal:

tizlo vzorkn:
‘ornmlar F. strama 1/1

verze ¢.1 platnost od 1. 9. 2015
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Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

Crytogeneticka laborator Oddélem lekarske genetilky
0., Fakultni nemocnice, Sokolska 581, 500 05 Hradee Kralove
?;.. budova 22, 4. p. ICO 00179906, tel 495832553, e-mail: jana rabasovaidfohk cx
-

cxnt Zidanka o vyseti'eni chromozomi z krve

ii ! G Laboratoi piyjima vzorky ve viedni dnoy do 14.00. Dopravit do laboratofe v den odbém,
F2| v piipadé mutnost je moimé vzorek ples noc uloZit do chladmidky se 2-12°C — nesmi zmrznomunt!

Jmeno: lekear:

pehlavi: klmika (eodd.):
identifikaéni éislo: ICZ:
pojisfovna: kéd edbomosti:
brydlizta:

marerial: periferni krev
gnisob odbéru: Gdebrar 3 ml love odbérovim systémem FPacutainer (zelena zhumavka s heparinem) nebo
Jjimym odbérovym systémem, pripadné do kasické stFiacky 5 0,2 ml heparinu. Promichat prevracenim.

indikovana vyieffent: I:l karvotyp I:l ICA I:I]:i vvloudeni mozaiky
|:| 1 = S
ksd diagnézy: [] STATIM
upfesnéni diagnozy slovné:
datum odbéru: podpis Zadajicihe lekate:
pitjeti vzorku (vyplni laboratof): datum a éas:
piijal:

¢izlo vzorku:

[Foromalar F3 strana 1/1

verze ¢.1 platnost od 1. 9. 2015
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Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

Cytogeneticka laboratof Oddéleni lékafské genetiky
Fakultnivnemocnice, Sokolska 581, 500 05 Hradec Kralové
budova 22, 4. p., ICO 00179906, tel. 495832553, e-mail: jana.rabasova@fnhk.cz

Zadanka o vySetreni chromozomii z tkani
potraceného plodu

Laboratof pfijimd vzorky ve vSedni dny do 14.00. Dopravit do laboratofe v den odbéru,
v piipadé nutnosti je mozné vzorek pies noc ulozit do chladnicky se 2-12°C — nesmi
zmrznout! NepouZivat formalin jako fixacni tekutinu (pouze fyziologicky roztok)!

jméno Zeny: 1€kar:

identifikacni ¢islo: klinika (oddé&leni):

pojistovna: ICZ:

bydlisté: kod odbornosti:

posledni mésicky: datum a hodina potratu:

kod diagnozy: tyden gravidity:

divod vysetrent: hmotnost, délka, pohlavi plodu:
material:

indikovana vysetreni: |:| karyotyp I:‘ kultivace na jina vySetieni

|:| FISH: oottt e et

datum odeslani: podpis zadajiciho 1ékare:

piijeti vzorku (vyplni laboratof): datum a Cas:
piijal:
¢islo vzorku:
Formulai F2 strana 1/1

verze ¢. 1 platnost od 1. 9. 2015
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Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

Odd¢leni 1ékarské genetiky Fakultni nemocnice Hradec Kralové

Spektrum molekularné-biologickych metod

verze 6
biezen 2021

SPEKTRUM MOLEKULARNE-BIOLOGICKYCH METOD

Aktuélni informace k metodam naleznete v Laboratorni piiruéce UKBD:
http://ukbd.fnhk.cz/laboratorni-prirucka.html

Indikace a interpretace vysledkli by méla podléhat klinickému genetikovi

Nazev vySetieni

VySetiovany gen (geny)

pouziti

FRAXA (pre-screen)

FMR1

vySetfeni trinukleotidové
expanze v promotoru FMR1
jako mozné pfic¢iny mentalni
retardace, autismu nebo
poruchy feci

Kongenitalni
hypotonie-screening
(SMAL1, MD1,
epigenetické zmény
zodpovédné za
PWS/AS, UPD7 a

SMN-1 (pfitomnost homozygotni delece,
pfenaSectvi), DMPK (expanze CTG
trinukleotidl), sledovani zmén v metylaci genti
SNRPN, NDN, MEG3, MEST, MEG3 pomoci
MS-MLPA

vySetfeni jako mozné pric¢iny
vrozen¢ (infantilni)
hypotonie

UPD14)
Centralni PHOX2B vySetfeni polyalaninové
hypoventila¢ni homeodomény jako mozné

syndrom (CHS)

pti¢iny CHS

CGH-array+SNP
analyza

cely genom hgl9, 750K Cytochip+SNP

Indika¢ni kritéria

jsou podobna jako u vySetieni
karyotypu. Metodou Ize zachytit
i mensi aberace a delece
jednotlivych gentl. Postnatalni
diagnostika s mirou rozliSeni
100kbp: mentalni retardace,
vrozené vyvojové vady, facidlni
stigmatizace pFi negativnim
vysledku karyotypu a FRAXA.
Prenatalni diagnostika na SNP

C¢ipech (mira rozliSeni cca
300kbp)
Achondroplazie Vysetfeni c.1138 v genu FGFR3 vySetfeni substitu¢nich
metodou HRM a sekvenaci Sanger variant c.1138G>C
c.1138G>A
digitalniMLPA 29 geni vySetfeni jako mozné

https://www.mrcholland.com/product/D001/14722

vySetteni v ramci flexibilniho rozsahu akreditace

pfi¢iny onkologickych
onemocnéni (hereditarni
nadorové syndromy)

Tento dokument je vlastnictvim FNHK a jeho Sifeni mimo organizaci v jakékoliv formé bez souhlasu
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Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

Fragmentacni
analyza (MLPA)

http://ukbd.fnhk.eu/userfiles/file/C1A/20210301-
seznam-flexibilita.pdf
vySetieni v ramci flexibilniho rozsahu akreditace

Sekvenacni analyza
metodou Sanger

http://ukbd.fnhk.eu/userfiles/file/CIA/20210301 -
seznam-flexibilita.pdf
vySeteni v ramci flexibilniho rozsahu akreditace

Celogenova analyza

gent zodpovédnych

za neurofibromatozu
typu lall

NF1 a NF2 geny

zahrnuje analyzu MLPA
fokusovanych genti a MP
sekvenaci

Celogenova analyza
34 genti
zodpovédnych za
hereditarni nadorovy
syndrom

kodujici /splite site oblasti gent

APC, ATM, BAP1, BARD1, BLM, BMPR1A, BRCAL,
BRCA2, BRIP1, CDH1, CDK4, CDKN2A, CHEK2,
FH, GREM, EPCAM, MLH1, MSH2, MSHS6,
MUTYH, NBN, PALB2, PMS2, POLD1, POLE,
PTCH1, PTEN, RAD50, RAD51C, RAD51D, SMAD4,
STK11, SUFU, TP53

zahrnuje analyzu digMLPA
fokusovanych genti a MP
sekvenaci 34 genll —prikaz
germline mutace

Vsechny metody jsou ve FNHK akreditované CIA.
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Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

ZAZNAM O PROSKOLENI

Potvrzuji svym podpisem, Ze jsem byl/a seznamen/a s obsahem Laboratorni ptirucky, verze 8
revize dne 4. 5. 2023. Obsahu jsem porozumél/a a jsem schopen/na podle piirucky pracovat

Jméno a piijmeni Datum Podpis
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Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

10. Revize a zménové fizeni

Revize Laboratorni piirucky je provadéna 1 x ro¢né.

1. Revize dne: 22.3.2021
, ‘.. Zmeéna na str. 20 v organiza¢nim schématu Oddé&leni 1¢katske
Zaznam 0 zméng¢: . A o N
genetiky a vymeéna piilohy ¢.8 na str. 29 — 30.
Provedl: Mgr. Lenka Bydzovska | Schvalil: Ing. Jana Rabasova
2. Revize dne: 10. 3. 2022
Zaznam o zméng: Beze zmén.
Provedl: Mgr. Lenka Bydzovska | Schvalil: Ing. Jana Rabasova
3. Revize dne: 3.3.2023
Zaznam 0 zmeéng: Beze zmén.
Provedl: Mgr. Lenka Bydzovska | Schvalil: Ing. Jana Rabasova
4. Revize dne: 4.5.2023
Z47nam o zmens: Na str. 15 a 16 zména v udajich na vysledkovém listé, zména na str.
' 20 v organiza¢nim schématu Oddéleni 1ékarské genetiky.
Provedl: Mgr. Lenka Bydzovska Schvalil: Ing. Jana Rabasova
5. Revize dne:

Zaznam o zmeéné:

Provedl: | Schvalil: |
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Cytogeneticka laboratoi Oddéleni lékarské genetiky

Fakultni nemocnice Hradec Kralové

6. Revize dne:

Zaznam o zmeéne€:.

Provedl: Schvalil:

7. Revize dne:

Zaznam o zmeéne:

Provedl: Schvalil:

8. Revize dne:

Zaznam o zmeéne:

Provedl: Schvalil:

9. Revize dne:

Zaznam o zmeéne:

Provedl: Schvalil:

10. Revize dne:

Zaznam o zmeéne:

Provedl: Schvalil:
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