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1 Ucéel

Tato laboratorni pfirucka shrnuje zakladni informace o cinnosti Genetické laboratofe CKTCH
a je urena zejména lékarim a zdravotnim sestram.

Je sepsana vsouladu s nejnovéjSimi pozadavky na dokumenty tohoto typu v souladu
s normou ISO 15 189.

2 Rozsah platnosti

Laboratorni pfirucka je zavazna pro pracovniky Genetické laboratore a spolupracujici IGzkova
a ambulantni oddéleni CKTCH.

3 Pojmy a zkratky

3.1 Pojmy
VS odborny pracovnik = VS odborny pracovnik pod odbornym dohledem (OPLM) i VS
odborny pracovnik se specializaci (OPLM se specializaci)

3.2 Zkratky

ACMG Americka spole¢nost pro lékafskou genetiku a genomiku, American
College of Medical Genetics and Genomics

ACRS Amplification Created Restriction Site

Apo B Apolipoprotein B

Apo E Apolipoprotein E

ARMS Amplification Refractory Mutation System

BAL Bronchoalveolarni lavaz

CKTCH Centrum kardiovaskuldrni a transplantacni chirurgie Brno

CR Ceska republika

DNA Deoxyribonukleova kyselina

EDTA kyselina ethylendiamintetraoctova

FH Familiarni hypercholesterolémie

FNUSA Fakultni nemocnice u svaté Anny v Brné

HGVS Spolec¢nost pro varianty v lidském genomu, Human Genome Variation
Society

HAE Hereditarni angioedém

HRF Hereditarni periodické horecky

KREC Kappa-deleting recombination excision circle, excizni krouzky vznikajici
béhem rekombinace B bunécného receptoru

ICP Identifika&ni &islo pracovisté

LIS Laboratorni informacni systém

MedPed Make early diagnosis to Prevent early deaths

MBL Mannan binding lectin, Lektin vazajici mandzu

NIS-AMB Nemocnicni informacni systém pro podporu prace v ambulancich

NGS Next generation sequencing, masivné paralelni sekvenovani

OPLM Odborny pracovnik v laboratornich metodach

PID Primdarni imunodeficience = IEl (inborn errors of immunity)
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Severe combined immunodeficiency, tézka kombinovana
imunodeficience
T cell receptor excinsion circle, excizni krouzky vznikajici béhem
rekombinace T bunééného receptoru
Hereditarni transthyretinova amyloiddza

4 Odpovédnosti a pravomoci

Vedouci genetické laboratore:

metodicky fidi laborator, je zodpovédny za koncepci genetické laboratore
zabezpecuje védecko-vyzkumnou Cinnost genetické laboratore

spolupracuje se zdravotnickymi zatizenimi, kterym laborator poskytuje sluzby
zajistuje poskytovani klinickych konzultaci tykajicich se vybéru laboratornich
vySetreni, vyuzivani sluzeb a interpretaci vysledkl vysetieni

VS odborny pracovnik se specializaci (OPLM se specializaci):

provadéni naroénych analyz a diagnéz v oboru molekularni mediciny

provadi a zodpovida za molekularné genetickou diagnostiku zavedenou na pracovisti
provadi hodnoceni vysledk( laboratornich vySetreni

schvaluje vysledky provadénych molekularné genetickych vysetieni

provadi konzultacni ¢innost s |ékafi (Zadateli o vySetieni)

VS odborny pracovnik pod odbornym dohledem (OPLM):

provadéni naroénych analyz a diagnéz v oboru molekularni mediciny pod odbornym
dohledem

provadi molekularné genetickou diagnostiku zavedenou na pracovisti

provadi hodnoceni vysledk( laboratornich vySetieni pod odbornym dohledem
provadi konzulta¢ni ¢innost s lékafi (Zadateli o vySetreni)

Zdravotni laborant se specializaci:

provadi vysoce specializovand molekuldrné — geneticka laboratorni vysSetfeni a
méreni bez odborného dohledu

podili se na pripravé standardnich postupu, v rozsahu své zpUsobilosti

provadi zdkladni hodnoceni vysledku

identifikuje vzorky biologického materialu, hodnoti jejich kvalitu pro pozadovana
laboratorni vySetreni, zajistuje jejich zpracovani, uchovani a naslednou likvidaci

podili se na uvadéni a hodnoceni novych laboratornich diagnostickych postupl a
jejich validaci

zodpovidad za spravné uloZeni laboratornich chemikalii a kontroluje jejich dobu
pouzitelnosti

Zdravotni laborant:

provadi vysoce specializovand molekuldrné — geneticka laboratorni vysSetfeni a
méreni pod odbornym dohledem

podili se na pripravé standardnich postupu, v rozsahu své zpUsobilosti

provadi zakladni hodnoceni vysledku

identifikuje vzorky biologického materidlu, hodnoti jejich kvalitu pro pozadovana
laboratorni vysetreni, zajistuje jejich zpracovani, uchovani a naslednou likvidaci
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e zodpovida za spravné uloZeni laboratornich chemikalii a kontroluje jejich dobu
pouzitelnosti

e podili se na uvddéni a hodnoceni novych laboratornich diagnostickych postupd a
jejich validaci

5 Popis

5.1 Informace o laboratofi

Centrum kardiovaskularni

Nazev organizace v .
g a transplantacni chirurgie Brno

Nazev laboratore Geneticka laborator

Cislo akreditovaného subjektu Zdravotnicka laborator ¢. 8257

ICO 00209775
Identifika¢ni tdaje 1ICZ 72 932 050
ICZ 72 932 715

Vystavni 17/19, Brno 603 00

Adresa laboratore ~ o ,
(ve snizeném pfrizemi)

Vedouci genetické laboratore prof. MUDr. Tomas Freiberger, Ph.D.

Genetickd laboratof se zabyva vyzkumem a klinickou aplikaci modernich molekularné
genetickych metod v oblastech:

e molekularni detekce patogen

e molekularni genetiky poruch imunity

e genetické determinace aterosklerdzy a trombofilie

Diagnostika patogenti molekuldrné biologickymi metodami je vyuzZivdna zejména
u imunokompromitovanych pacientl po transplantaci orgdn(, u pacientl s infekéni
endokarditidou a u pacient(l s infekénimi komplikacemi po velkych chirurgickych vykonech.
Své uplatnéni nachdzi také u pacientl s meningitidou ¢i kloubnimi infekcemi, ale i v dalSich
situacich. Je vhodnym doplnénim klasickych mikrobiologickych postupt zejména v kultivacné
negativnich pripadech ¢i u vzork( odebranych pod antibiotickou clonou.

Genetickd laboratof CKTCH Brno provadi také molekularné genetickou diagnostiku
systematicky zamérenou na Siroké spektrum primarnich imunodeficienci, véetné prenatalni
diagnostiky. U pacientl svrozenou poruchou obranyschopnosti jsou detekovany chyby
v genech, které zodpovidaji za spravnou funkci imunitniho systému. Pfi znalosti konkrétni
genové chyby je v postizené rodiné moziné urcit prenaSe¢e onemocnéni nebo odhalit
onemocnéni u jesté nenarozenych déti). Kvysetfeni variant lidského genomu vyuziva
laboratof metodu masivniho paralelniho sekvenovani (NGS). Pro primarni imunodeficience
ma laborator navrzeny panel genu, ktery je pribézné aktualizovan.
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Laboratof je soucasti Narodniho centra a koordinatorem mezinarodniho projektu "MedPed"
(Make early diagnosis to Prevent early deaths), jehoz cilem je véas diagnostikovat a lécit
pacienty s familidrni hypercholesterolémii, a tim zabranit predc¢asné klinické manifestaci
aterosklerézy u téchto pacientll. V laboratofi se provadi molekularné genetické vysetreni
familidrni hypercholesterolémie a stanoveni genotypu apolipoproteinu E.

Vyznamné misto v naplni Genetické laboratofe zaujima védecko-vyzkumna cinnost.
Genetickd laborator se ucastni fady vyzkumnych projektd, véetné mezinarodnich. Vysledky
jsou prubézné prezentovany formou predndsek a publikaci v odborném tisku. Ve spolupréci
s Pfirodovédeckou a Lékarskou fakultou Masarykovy univerzity v Brné se podilime
na pregradudlnim i postgradudlnim vzdélavani student(.

5.2 Kontakty a provozni doba laboratore

Kontakty

Jméno e-mail telefon

Vedouci |ékaF prof. MUDr. Tomas

frei . 182
laboratofe Freiberger, Ph.D. tomas.freiberger@cktch.cz 543 182 548

VS odborny
pracovnik -
molekularni detekce
patogenul

Mgr. Martina Vanérkova martina.vanerkova@cktch.cz 543 182 518

VS odborny
pracovnik -
molekularni Mgr. Dita Ri¢na, Ph.D. dita.ricna@cktch.cz 543 183 173
genetika poruch
imunity

VS odborny
pracovnik -
geneticka
determinace
aterosklerdzy

Mgr. Tatiana Kovacova,

PhD tatiana.kovacova@cktch.cz 543 183 173

Laborator 543 182 546

Provozni doba laboratofe

e Pracovni dny od 7:00 do 15:30 hod
e Pfijem biologického materialu: pracovni dny od 7:00 do 15:30 hod
(mimo dobu pfijmu po telefonické domluvé)
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5.3 Seznam vySetreni provadénych genetickou laboratofi

Seznam metod je uveden na www.cktch.cz/genlab.

Laboratof uplatiiuje flexibilni rozsah akreditace, aby mohla pruiné reagovat na pozadavky
svych zakaznik(, vyvoj stavu pozndni a technologickych moznosti (Seznam ¢innosti v ramci
flexibilniho rozsahu akreditace na www.cktch.cz/genlab).

5.3.1 Molekularni detekce patogeni

HBV
HCV
HSV 1/2

EBV
cMvV
HHV6
vzv
BKV
PVB19

UNB

UNF
STAPH
Cerny kasel

Panely:

Respiracni viry

Pneumonie

Sepse

- virus hepatitidy B (Hepadnavirus)

- virus hepatitidy C (Hepacivirus)

- lidsky herpesvirus 1 a 2 (Human herpes 1 simplexvirus, Human herpes 2
simplexvirus)

- virus Epsteinliv-Barrové (Human herpes 4 lymphocryptovirus)

- Cytomegalovirus (Human herpes 5 cytomegalovirus)

- lidsky herpesvirus 6 (Human herpes 6 roseolovirus)

- virus varicelly - zosteru (Human herpes 3 varicellovirus)

- virus BK (Polyomavirus BK)

- lidsky parvovirus B19 (Erythrovirus)

- univerzalni systém pro detekci bakterii
- univerzalni systém pro detekci hub

- systém pro detekci stafylokokt

- Bordetella pertusis/parapertussis

- InfluenzaA/B + typizace, sezénni koronaviry + SARS-CoV-2,
parainfluenzal-4, RSV, rhinovirus, enterovirus, bocavirus, parechovirus,
metapneumovirus, adenoviry

- S. pneumoniae, S. aureus, M. pneumoniae, Ch. pneumoniae/psittaci,

L. pneumophila/longbeache, P. jirovecii, H. influenzae, MTB complex,

C. neoformans, Bordetella sp., C. burnetii, A. fumigatus

- Staphylococcus spp, Staphylococcus aureus, mecA, Streptococcus spp.,
Streptococcus agalactiae, Streptococcus pneumoniae, Streptococcus
pyogenes, Enterococcus spp., Enterococcus faecalis, Eneterococcus
faecium, van A, van B, Enterobacteriaceae, Acinetobacter baumanii,
Candida albicans, Candida glabrata, Candida krusei, Candida parapsilosis,
Candida tropicalis, Citrobacter freundii, Escherichia coli, Klebsiella spp.,
Listeria monocytogenes, Proteus mirabilis, Pseudomonas aeruginosa

5.3.2 Molekularni genetika poruch imunity

Panel gend (NGS):

Primarni imunodeficience — komplet (PID = IEl)
Vrozené poruchy imunity, Siroky panel genl vySetfenych metodou NGS
Hereditarni periodické horecky (HRF)
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Hereditarni periodické horecky, uzky panel gen( vySetfenych metodou NGS
SCID screening
SCID a agamaglobulinémie detekované u novorozencll pti celoploShém novorozeneckém
screeningu TREC/KREC
HAE s normalnim C1 inh
Panel genl asociovanych s hereditarnim angioedémem s normalnimi hodnotami
koncentrace a funkce C1 inhibitoru

Sangerovo sekvenovani:

X-vazana agamaglobulinemie XLA [BTK]
AR-Agamaglobulinemie [IGHM]

X-vazany lymfoproliferativni syndrom XLP [SH2D1A, XIAP]
Hereditarni angioedém typu | a Il [SERPING1]

Chronicka granulomatézni choroba [CYBB]

Bézna variabilni imunodeficience CVID [PIK3CD, PIK3R1, CTLA4, TNFRSF13B]
Syndrom aktivované PI3K& APDS [PIK3CD, PIK3R1]
Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom typu V [CTLA4]
Syndrom hyperplastickych chrupavek a vlasti [RMRP]
X-SCID [/L2RG]

AR-SCID, Omenn syndrom [RAG1, RAG2]

AR-SCID [/L7R, ADA]

Wiskott-Aldrichliv syndrom [WAS]

Deficit GATA2 [GATA2]

X-vazany hyper IgM syndrom [CD40LG]

Hyper IgE syndrom [STAT3]

WHIM syndrom [CXCR4]

IPEX syndrom [FOXP3]

ADA2 deficience [ADA2]

VEXAS syndrom [oblast nejc¢astéjSich variant v genu UBA1]
Vysetreni familiarni varianty v genech asociovanych s vrozenymi poruchami imunity

Ostatni:

Deficit C2 slozky komplementu [C2]
TREC/KREC

Genotypizace MBL [MBL2]
Hereditarni a-tryptasémie

5.3.3 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie
Lipidy:
FH-NGS Familiarni hypercholesterolémie, panel gent vysetifenych metodou NGS

Vysetfeni familidrni varianty v genech asociovanych s familiarni
hypercholesterolémii
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Apo B Familidrni defekt apolipoproteinu B-100 (varianta p.Arg3527GIn)
Apo E Genotypizace apolipoproteinu E
Trombofilie:

Genetickd dispozice k trombofilii
Mutace G1691A (Leidenska mutace) genu pro faktor V
Mutace G20210A genu pro faktor Il protrombin

Ostatni:

Hereditarni transthyretinova amyloidéza [TTR]

5.4 Zasady odbéru biologického materialu pro genetickou laboratof
5.4.1 Priprava pacienta pfed odbérem

Pro veskera geneticka vySetieni provadéna Genetickou laboratofi neni nutnd Zadna specidlni
pfiprava pacienta pred odbérem krve nebo jiného biologického materialu.

5.4.2 Odbér biologického materialu pro molekularni detekci patogenti

Vzorky z nesterilnich mist (k(Ze, stéry atd.) mlze kontaminovat pfirozena mikrofléra.
| pti odbéru periferni krve je potieba dbat na co nejsterilngjsi podminky odbéru,
aby se minimalizovalo riziko kontaminace. Opatfeni: oSetfeni odbérového mista dezinfekci,
pouziti jednorazovych rukavic, pouziti DNA-free zkumavek na odbér krve do EDTA.

5.4.3 Biologicky material — mnozstvi, uskladnéni, transport

e Zadanky ani vnéjsi strana zkumavky nesmi byt kontaminovény biologickym
materidlem, nedodrzZeni je divodem k odmitnuti vzorku.

e Vzorky jsou prepravovany v uzavienych zkumavkach tak, aby béhem prepravy vzorku
do laboratofe nemohlo dojit k rozliti, potfisnéni biologickym materidlem nebo jinému
znehodnoceni vzorku.

e Genetickd laboratof nezajistuje svoz biologického materialu.

e Vzorky pfijimané Genetickou laboratoti mohou byt doruceny:

— zdravotnickym pracovnikem nebo Skolenou osobou pracujici v CKTCH

— svozovou sluzbou odesilajiciho zafizeni

— postou (v pripadé, Ze budou dodrzeny podminky pro transport)

5.4.4 Molekularni detekce patogeni

V pfipadé pozadavku na vysetreni z krve (UNB, UNF, CMV, EBV, BKV, HSV1/2, HHV®6, VZV) je
potieba odebrat 2 ml (5 ml - pokud je soucasné poZzadavek na detekci HBV) nesrazlivé krve
do EDTA odbérové zkumavky a uchovavat ji pfi 2-8°C (max. 72 hod.), ale nejlépe dopravit do
laboratore do druhého dne.

Pokud je soudasti poZadavku na vysSetrfeni také detekce HCV, je nutné odebrat 5 ml
nesrazlivé krve do samostatatné EDTA odbérové zkumavky a dopravit do laboratofe pfi
pokojové teploté do 6 hodin od odbéru.
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Pokud lékaf poZaduje u pacienta detekci HBV a HCV soucasné (a zadné jiné vysetieni),
postacuje jedna 5 ml EDTA zkumavka nesrazlivé krve dorucend do laboratofe do 6 hodin od
odbéru pfi pokojové teploté.

Minimalni
PFrijimany material Vysetieni mnozstvi Uskladnéni a transport
a typ odbéru ?

UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV,

2ml

2-8°C9
BKV, PVB19, HSV 1/2, HHV6, VZV, do EDTA
panel sepse
5ml om ¢
Krev HBY do EDTA 2-8°C
2 -8 °C, dopravit do
5ml

laboratore pfi pokojové
HCV do EDTA a ovra ofe pfi po OJOV(ve
teploté do 6 hod od odbéru

Punktat UNB, UNF, STAPH 0,5 ml 2-8°C,9
Likvor UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, HSV 12 ml 2-8°C,9
1/2, HHV6, VZV
BAL - UNB, UNF, STAPH, panel
bronchoalveoldrni | pneumonie, panel respiracni viry, 1-2 ml 2-8°C9
lavaz cerny kasel
UNB, UNF, STAPH, panel
Trachealni aspirat | pneumonie, panel respiracni viry, 1-2 ml 2-8°C,9
cerny kasel
UNB, UNF, STAPH, HSV 1/2, VzV,
Stér panel pneumonie, panel b) 2-8°C,9
respiracni viry, cerny kasel
Mo¢ UNB, UNF, STAPH, CMV, BKV 1-2 ml 2-8°C, 9
Material z rany UNB, UNF, STAPH 2-8°C,9
Chlopen UNB, UNF, STAPH 2-8°C, 9

o UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, ]
Kostni dfefi 1ml 2-8°C,9
PVB19, HHV6

Jiny materidl po
predchozi domluvé

3 odbér do sterilni zkumavky bez transportniho media

b)stér nativné do sterilni zkumavky nebo do sterilniho fyziologického roztoku

) uchovat pfi 2-8 °C max. 72 hod, ale nejlépe dopravit do laboratore do druhého dne — transport pfi
bézné teploté do 6 hod.
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5.4.5 Molekularni genetika poruch imunity

Centrum kardiovaskularni
a transplantaéni chirurgie

ol } . .. Mnoistvi a typ ..
PFijimany material Vysetieni . Uskladnéni a transport
odbéru
2-8 °C, pfi dlouhodobégjsim
skladovani zamrazit,
Krev *a MBL 2,5-10 ml do EDTA | (transport pfi béZné teploté
do 6 hod nebo
v zamraZzeném stavu)
* 50 pl (20 ng/pl) ** | 2-8°C, pfi dlouhodobéjsim
DNA skladovani zamrazit,
MBL 50 pl (20 ng/ul)** | transport p¥i bézné teploté
Krevni skvrnka
Sucha krevni skvrnka TREC/KREC na odbérové pfi bézné teploté
karticce
Tkan uchovavana v parafinovych
1ave y * dle moznosti pii béné teploté
bloccich
Jiny materidl po pfedchozi .
domluvé

* Panely genl(, sangerovo sekvenovani, deficit C2 slozky komplementu
** minimalni mnoZstvi, mensi mnozZstvi nebo koncentrace po domluvé

5.4.6 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

- B .. Y .. Mnoistvi a typ . .
PFijimany material Vysetreni . Uskladnéni a transport
odbéru
- 2-8 °C, dopravit do laboratore
o Trombofilie 1-2,5mldo EDTA do druhého dne (pfi bésné
teploté do 6 hod) nebo
Lipidy 2,5-10 ml do EDTA v zamrazeném stavu
Trombofilie 10 ul (20 ng/pl) * 2-8 °C, pfi dlouhodobéjsim
DNA skladovani zamrazit,
Lipidy 50 pl (20 ng/pl) * | transport p¥i pokojové teploté

* minimalni mnoZstvi, jiné (mensi) mnoZstvi nebo koncentrace po domluvé

5.5 Zadanka a spravna identifikace biologického materialu a pacienta

Ke kazdému biologickému materidlu musi byt spravné vyplnénd zadanka, ktera obsahuje:
e Jednoznacnou identifikaci pacienta: jméno, pfijmeni, Cislo pojisténce, pohlavi (za
jméno uvést M = muz, Z = Zena, ? = pohlavi nezndmé — napf. pfi odbéru plodové

vody), datum narozeni

e Identifikace Zadatele o vyetteni: ¢itelné razitko, ICP, odbornost, adresa,

oddéleni/ustav/klinika

e Identifika¢ni udaje o odesilajicim |ékafi: jméno, podpis
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e Kobd zdravotni pojistovny vysetfovaného

e Klinickou diagnoézu

e Druh materidlu

e Datum a cas odbéru (¢as odbéru neni podminkou pftijeti pro Molekularni genetiku
poruch imunity a Genetickou determinaci aterosklerdzy a trombofilie)

e Datum a ¢as pfijmu do laboratore (vypliuje pracovnik laboratore pfi pfijmu vzorku)

e PoZadovany druh vysetfeni

e Uvedeni, zda se jedna o vySetfeni probanda nebo rodinného pfislusnika (v pripadé
molekularni genetiky poruch imunity a genetické dispozice k rozvoji aterosklerézy a
trombofilie)

e Vyplnény informovany souhlas u téchto vysetfeni:

— Molekularni genetika poruch imunity

— Genetickd determinace aterosklerdzy a trombofilie

Vzorové Zadanky jsou v pfiloze a ke stazeni na internetovych strankdach
www.cktch.cz/genlab. Na vyZzadani je mozno tyto zadanky zaslat e-mailem nebo postou.

Biologicky material musi byt oznacen jménem, pfijmenim a rokem narozeni pacienta
nebo pfijmenim pacienta a ¢islem pojisténce. Pokud je nadobka s biologickym materialem
oznafena pouze prijmenim pacienta, Genetickd laboratof ji muzZe pfijmout jen za
predpokladu, Ze je jinak zajiSténa jednoznacnd identifikace biologického materidlu (napft.
nadobka s materidlem je jednoznacné pripojena k Zadance s kompletni identifikaci
prilepenim, v uzavieném obalu apod.).

Neni-li na Zadance uvedeno datum narozeni a pohlavi pacienta, neni to dlvodem
k odmitnuti vzorku, pokud je fadné vyplnéné Cislo pojisténce.

5.5.1 Neshody znemoiznujici pfrijem biologického materialu nebo ohroZujici spravnou
identifikaci biologického materialu

e nespravny typ biologického materidlu vzhledem k poZzadovanému vysetieni
e nesplnéné podminky transportu nebo uchovani biologického materialu

e zaslani vzorku, které Geneticka laboratof nevysetfuje

e chybéjici zddanka

e nedostatecné mnozstvi materialu

5.5.2 Postup v pripadé zjisténi neshod

e Nespravny typ biologického materidlu nebo Spatné odebrany vzorek vzhledem
k poZzadovanému vysSetieni — pracovnik Genetické laboratofe muiZe pfijmout
biologicky material, Zadanku a upozorni na omyl ptislusné pracovisté, odkud material
pochazi, a pozada zaddavajiciho lékare o opakovany odbér.

e Nesplnéné podminky transportu nebo uchovani biologického materialu; zaslani
vzorku, které Geneticka laboratof nevysetfuje — viz bod vyse.

e Nedostatecné mnoizstvi materialu — pracovnik Genetické laboratore muze prijmout
biologicky material a pozada zaddvajiciho |ékafe o opakovany odbér.
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e Chybéjici Zddanka - pracovnik Genetické laboratore muize pfijmout biologicky material

a pozada zaddvajiciho lékare o doplnéni Zadanky ¢i doplnéni chybéjicich idaji na ni.

5.5.3 Nakladani s osobnimi a citlivymi udaji pacienta

Geneticka laboratotf nakldda s osobnimi a citlivymi Udaji pacient(i tak, aby nemohlo dojit
k jejich neopravnénému pfistupu, zméné nebo zneuziti.
S uvedenymi osobnimi uUdaji bude zachizeno dle zédsad Narizeni GDPR ¢. 2016/679 a
platnymi pravnimi predpisy CR. Zpracovavané Udaje budou zabezpeceny tak, aby nemohlo
dojit k uniku a zneuziti téchto dat nepovolanym osobam.

Obecné zasady pro ochranu osobnich udaji:

Osobni a citliva data pacient( jsou vedena v listinné formé a v LIS.

Listinnd forma zdznamu je zabezpeclena uzamcenim vstupu do Genetické laboratore a
fizenim vstupu cizich osob. Pro zabezpeceni dat v LIS maji pracovnici pfidélena pfistupova
prava sohledem na jejich kompetence do interni databdze i na konkrétni PC. VSichni
pracovnici jsou zavazani v Prohlaseni o zachovani mlcenlivosti o osobnich udajich pacienta
k zachovani divérnosti informaci o pacientech a jsou prokazatelné seznameni s vnitinimi
predpisy Genetické laboratore, ve kterych jsou stanoveny pravidla pro nakladani s osobnimi

udaiji.

5.6 Casova dostupnost vysetieni, vydavani vysledkii a komunikace s laboratofi

5.6.1 Casova dostupnost vysetieni

5.6.1.1 Molekularni detekce patogenti

Standardni
Vysetieni Pfijimany material Ihata Statimova lhata **
vysetfeni*
UNB krev, punkt?t, likvor, B,?L, ster,,mvoc: material 1-3 dny dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dien domluvy
UNF krev, punkt,at, likvor, BeL, ster,’m?c: material 1-3 dny dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dfen domluvy
STAPH (specificky) krev, punkt:f\t, likvor, BeL, stér,’mvoé: material 1-3 dny dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dfen domluvy
XLy Dt oy , , dle telefonické
Cerny kasel BAL, trachealni aspirat, stér z dychacich cest 1-3 dny € reletonicke
domluvy
CMV (kvantitativné) krev, kostni dfen, likvor, mo¢ 3-4 dny 1-2 dny
EBV (kvantitativné) krev, kostni dfen, likvor 3-4 dny 1-2 dny
ey v , 1 tyden pfip. dle
BKV (k titat k 2 tyd .
(kvantitativné) rev, moc yany telefonické domluvy
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PVB19 ;s . 1 tyden pfip. dle
(kvantitativné) krev, kostni dren, 2 tydny telefonické domluvy

HBV (kvantitativné) krev, plazma 1 tyden 48 hodin
HCV (kvantitativné) krev, plazma 1 tyden 48 hodin

HSV 1/2 krev, likvor, stér (vySetieni kvalitativné) , dle telefonické

ey .. o 2 tydny

(kvantitativné) (spojivka, genitalie ,...) domluvy

HHV6 (kvantitativné) krev, kostni dren, likvor, 2 tydny dle telefonicke
domluvy

vzv . " v oy T , dle telefonické
(kvantitativng) krev, likvor, , stér (vySetreni kvalitativné) 2tydny domluvy

Respiracni panel trachedlni aspirat, BAL, stér z dychacich cest 1-3 dny dle telefonicke
domluvy

Panel Pneumonie trachedlni aspirat, BAL, stér z dychacich cest 1-3 dny dle telefonicke
domluvy

Septicky panel krev 1-3 dny dle telefonicke

domluvy

*V ramci |hUt vySetreni jsou zapocitany pracovni dny od doruceni materialu do laboratore.

Neni-li material dorucen pred 8 hod. rano, ale az v pribéhu dne, je zpracovan nasledujici

pracovni den/dny.

** Prosime zaSkrtavat ,statim” pouze v akutnich pfipadech, ptip. kontaktovat pracovniky
nasi laboratore telefonicky: 543 182 518 nebo 543 182 546.

5.6.1.2 Molekularni genetika poruch imunity

Standardni
Vysetfeni PFijimany material lhata Statimova lhita
vysetfeni
Krev, DNA, CVS-odbér choriovych klk{, plodova o
Sangerov,o , voda, tkan uchovavana v parafinovych bloccich, 1-3 mésice dle telefonicke
sekvenovani o ., . , . domluvy
jiny material po predchozi domluvé
Krev, DNA, CVS-odbér choriovych klkd, plodova o
MLPA * voda, tkan uchovavana v parafinovych bloccich, 3-6 mésicl dledtelellconlcke
omluv
jiny material po predchozi domluvé y
TREC/KREC Sucha krevni skvrnka 1 tyden dle telefonicke
domluvy
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Panel PID — dle telefonické
komplet Krev, DNA, jiny materidl po pfedchozi domluvé 9 mésicl € teletonicke
domluvy
(NGS)
Panel HRF Krev, DNA, jiny material po ptredchozi domluvé 6 mésicd dle telefonicke
(NGS) domluvy
Panel SCID dle telefonické
screening Krev, DNA, jiny materidl po predchozi domluvé 1-6 mésicl € teletonicke
domluvy

Panel HAE dle telefonické

s normalnim C1 Krev, DNA, jiny materidl po predchozi domluvé 6 mésicl € teletonicke
inh domluvy

Ovéreni varianty z

1-3 mésice od

paneI‘u ge:nu u Krev, DNA, jiny material po predchozi domluvé vyvsleijku, dle telefonicke
rodinnych vySetfeni domluvy
prislusnikd probanda
MBL, C2 Krev 1-3 mésice dle telefonické
domluvy
Hereditarni a- . dle telefonické
o Krev 3 mesice
tryptasémie domluvy
* SERPING1
5.6.1.3 Geneticka determinace aterosklerézy a trombofilie
Standardni o
Vysetreni Pfijimany material o an er ? I , Statimova lhita
lhata vySetreni
Apo B, Apo E Krev, DNA (3_25_632(:23)* neprovadi se
FH-NGS Krev,vDNA, jin,y'/ materif\l po 6 mésic dle telefonické
predchozi domluvé domluvy
Ovéreni varianty z panelu genu Krev, DNA, jiny materidl po 1-3 mésice dle telefonické
u rodinnych pfislusnikd pfedchozi domluvé domluvy
Trombofilie Krev, DNA 2 tydny neprovadi se
Hereditarni _— . o
o . Krev, DNA, jiny material po . dle telefonické
transthyretinova amyloidéza 1-3 mésice

[TTR]

predchozi domluvé

domluvy

*Vydani vysledku je mozné

vyhodnoceni vysledk( odpovédnym lékafem MedPed.

Vytistény dokument ma pouze informativni charakter. Platna fizend verze na INTRANETu CKTCH.
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5.6.2 Statimova vysSetreni

Pozadavky na vySetfeni STATIM se do laboratofe doddavaji se stejnymi Zzadankami
jako ostatni béZna vysetteni a jsou navic oznacena slovem STATIM. Zadanka musi obsahovat
stejné povinné udaje jako u bézného vysetreni.

5.6.3 Dodatecna a opakovana vysetieni

Ze vzork(l dodanych do Genetické laboratore lze béhem zpracovani a skladovani dodatecné
provadét dalsi vysetieni, event. opakovani nékterych vysetreni.

Pokud lékaF pozaduje dodatecné vysetreni, musi zaslat bud novou Zadanku (v pripadé
potfeby vcetné informovaného souhlasu), nebo dodat pisemné potvrzeni poZadavku.
PoZzadavek se zdroven zaznamend do plavodni Zadanky.

5.6.3.1 Molekularni detekce patogenti

Vysetieni Dodatecné

Ize provést do 1 tydne po obdrZeni biologického materialu, pokud bylo
u daného pacienta poZadovano jedno z vysetfeni:
UNB, UNF nebo STAPH

UNB, UNF, STAPH pokud u pacienta nebylo poZzadovano ani jedno z vySetteni:
UNB, UNF nebo STAPH
Ize provést do 2-3 dnli po obdrzeni biologického materidlu, jestlize je
materialu dostatek

CMV, EBV, BKV, PVB19, HSV

Ize provést dol tydne po obdrZeni biologického materidlu
1/2, HHV6, VZV

Ize provést do 2-3 dnli po obdrzeni biologického materidlu, jestlize je

HBV materialu dostatek

HCV nelze provést

5.6.3.2 Molekularni genetika poruch imunity

Dodatecné lze provést vSsechna vysetfeni, pokud je v Genetické laboratofi dostatek DNA
pacienta a je k dispozici informovany souhlas pacienta k provedeni pfislusSného vysetreni
(s vyjimkou TREC/KREC).

5.6.3.3 Geneticka determinace aterosklerézy a trombofilie

Dodateéné lze provést vSechna vysSetfeni, pokud je v Genetické laboratofi dostatek DNA
pacienta a je k dispozici informovany souhlas pacienta k provedeni pfisluSného vysetreni.

5.6.4 Vydavani vysledku

Plati pravidlo ,origindlni vysledek patfi Zadateli“. V jinych pfipadech vysledek nesmi byt
vydan nebo sdélen pacientovi nebo treti osobé, a to ani na zdkladé jeho Ustni (osobni nebo
telefonické) nebo pisemné Zadosti. Pokud Zadatel na Zadanku napsal, Ze vysledek ma byt
vydan i jinému lékafi, ucini se tak.
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U telefonického hlaseni vysledku, je nutné ovéreni osoby, které se vysledek hldsi. Ovéreni
osoby se provadi kontrolou volaného ¢isla na displeji telefonu. Nezndmé volané Cislo se ovéri
pomoci internetu a provede se zpétné volani. Telefonicky hlasené vysledky jsou
zaznamendny na zadni strané pfrislusné zadanky nebo do LIS, se jménem osoby, které byl
vysledek hlagen. Vysledek po telefonu mlZe sdélit IékaF nebo VS odborny pracovnik
Genetické laboratofre.

V souladu se zakonem jsou pozitivni ndlezy vybranych bakterii, zjisténé v sekci molekuldrni
detekce patogend, hlaseny prislusné hygienické stanici.

5.6.4.1 Molekularni detekce patogent

Vysledek vysSetieni je zaslan v pisemné podobé lékari, ktery ho pozadoval. Jedna-li se
o pacienta z CKTCH nebo z FNUSA, je vysledek standardniho i statimového vysetfeni navic
vloZen bezprostiedné po vyhodnoceni do systému NIS-AMB.

Zapsani vysledk( vysetfeni probiha pres LIS. Pfed vydanim jsou kompletni vysledkové listy v
informaénim systému kontrolovény, vyhodnoceny VS odbornym pracovnikem a nésledné
uvolnény jinym VS odbornym pracovnikem se specializaci nebo lékafem s atestaci.

Pozitivni vysledky nebo statimova vysetieni z jinych lékafskych zafizeni nez CKTCH a FNUSA
jsou telefonicky hlasena lékafi/sestre:

- UNB, UNF, STAPH (jen pozitivity, ne hrani¢né pozitivni vysledky)

- jen nové pozitivity HBV a HCV

- nové zjisténé pozitivity CMV prekracujici kritické hodnoty (2,0.1073 IU/ml krve)

- noveé zjisténé pozitivity EBV prekracujici kritické hodnoty (2,6.1074 IU/ml krve)

- nové zjisténé pozitivity BKV prekracujici kritické hodnoty (1,0.1074 IU/ml krve)

- pripadné ostatni vysledky dle telefonické domluvy

Pozitivni vysledky infekéni endokarditidy, jedna-li se o pacienta z CKTCH nebo z FNUSA, jsou
vzdy telefonicky hlaseny sluzbu konajicimu lékafi/sestfe a na Antibiotické stredisko FNUSA.
Pozitivni vysledky infekéni endokarditidy z jinych pracovist jsou vidy telefonicky hlaseny
sluzbu konajicimu lékafi/sestre.

Vsechny telefonicky hlasené vysledky jsou zaznamendny do LIS se jménem osoby, které byl
vysledek hlasen.

V pripadé hroziciho nedodrzeni doby odezvy napf. z dlivodu nutného fedéni silné pozitivniho
vzorku, jsou predbézné vysledky vydany do NIS-AMB a/nebo hlaseny telefonicky.

Hodnoceni vysledkd kvantitativni detekce virové naloze:

v v . ‘s _ Hranicné e .
Vysetreni Material negativni ratu.cm? Pozitivni
pozitivni
Krev, kostni
CMV (kvantitativné) dren, likvor, 01U/ml <100 1U/ml >100 1U/ml
moc
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EBV (kvantitativn) ';r; Tﬁ(f/t:r' 0 1U/ml <500 1U/ml > 500 1U/ml
BKV (kvantitativné) Krev, moc¢ 0I1U/ml <500 IU/ml > 500 IU/ml
HBV (kvantitativné) krev, plazma 01U/ml <10 1U/ml >101U/ml
HCV (kvantitativné) krev, plazma 01U/ml <10 1U/ml >101U/ml

5.6.4.2 Molekularni genetika poruch imunity

Vysledky a vyhodnoceni jsou v pisemné podobé nebo v elektronické podobé (pres
zasSifrovanou doménu) odeslany lékafi, ktery je pozadoval. V nékterych pfipadech (napf. u
prenatalnich vysetfeni), po predchozi domluvé, jsou vysledky hlaseny telefonicky
indikujicimu Iékafi ihned po jejich ziskani. Telefonicky hlasené vysledky jsou zaznamenany do
LIS, se jménem osoby, které byl vysledek hlasen.

Zapsani vysledk( vysSetfeni probihd pres LIS. Pfed vyddnim jsou kompletni vysledkové listy v
informaénim systému kontrolovény, vyhodnoceny VS odbornym pracovnikem a ndsledné
uvolnény jinym VS odbornym pracovnikem se specializaci nebo lékafem s atestaci.

A. Vysledky vySetfeni molekularni genetiky poruch imunity

Vysledkova zprdvy vidy specifikuje analyzovanou oblast a klinicky vyznamné varianty, které
byly v dané oblasti nalezeny. Detekované varianty jsou ve zpravé jednoznaéné pojmenovany
dle HGVS nomenklatury a dale charakterizovany (funkéni dopady varianty, populacni
frekvence, hodnoceni predikénimi nastroji).

Typy variant (dle ACMG):

— benigni — varianty, které nemaji klinicky vyznam

— pravdépodobné benigni — varianty, které pravdépodobné nemaiji klinicky vyznam

— pravdépodobné patogenni — varianty, které pravdépodobné maji klinicky vyznam

— patogenni — varianty, které maji klinicky vyznam

— varianty nejasného vyznamu — varianty, u nichZ neni jasné, zda jsou patogenni nebo
benigni

V zavéru je komentovan klinicky vyznam nalezu, souvislost s onemocnénim pacienta nebo

jeho rodinného pfrislusnika a pripadna doporuceni (doplnéni nebo opakovani vysetreni,

vysetreni dalSich rodinnych pfislusnikd atd.).

Vysledkova zprdva vidy specifikuje pouZitou metodu.
B. Vysledky vySetfeni TREC/KREC

Vysetreni TREC/KREC je stanoveni mnozstvi extinkénich krouzkd TREC a KREC, které vznikaji
pfi vyvoji T- a B- lymfocytl a je primarné pouZivdno ke screeningu tézké kombinované
imunodeficience (SCID) jak u pacientll s podezienim na tento typ imunodeficitu, tak i u
kojencli bézné populace. VysSetreni je provadéno z DNA izolované ze suché krevni kapky
kojenct do 2 let véku a hodnoty jsou udavany v jednotkach kopie/ul krve (kp/pl).
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Vysledky jsou nasledné hodnoceny takto:

TREC/KREC (kp/pl) Hodnoceni
>90 normalni
40-90 mirné snizené
10-39,9 snizené
0-9,9 vyznamneé snizené
0 nulové

Vyjimecéné je vysetfeni TREC/KREC provadéno u déti starsich 2 let. Z divodu zvySeni citlivosti
vySetFeni je vySetfeni provddéno z pIné krve a vysledek je udavan v jednotkadch kopie /10°
bunék. Hodnoceni a zavér se pak opira o zkusSenosti laboratore s timto typem vysetieni a
dlouhodobéjsi sledovani stejného pacienta.

C. Vysledky genotypizace MBL

Vysetfeni hodnoti genotyp pacienta genu MBL2 ve vztahu k sérovym koncentracim lektinu
vazajicimu manan (MBL). Proto je nutno stanovit:

— typ promotorovych alelickych variant: LY, HY, LX
— alelické varianty v kédujici oblasti: A, B, C, D.

Stanoveny genotyp je pak hodnocen takto:

Genotyp: promotor kéd. sekvence / promotor kdd. sekvence

Genotypy

Komentar

HYD, LYB, LYC, LYD/ HYD, LYB, LYC, LYD
LXA/ HYD, LYB, LYC, LYD

Genotyp pacienta(-ky) odpovida homozygotni deficienci
a je spojen s témér neméfitelnou sérovou koncentraci
MBL.

HYA, LYA/ HYD, LYB, LYC, LYD

Genotyp pacienta(ky) odpovida heterozygotni deficienci
a je spojen s vyznamné snizenou sérovou koncentraci
MBL (fadoveé 10x).

LXA/LXA

Genotyp pacienta(-ky) je spojen s vyznamné sniZzenou
sérovou koncentraci MBL (fadové 10x).

LYA, HYA/ LYA, HYA
LYA, HYA/ LXA

Genotyp pacienta(-ky) je spojen s normalni sérovou
koncentraci MBL.

5.6.4.3 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

Vysledky jsou v pisemné podobé odeslany |ékafi, ktery je pozadoval. Jedna-li se o pacienta
z CKTCH nebo z FNUSA, je vysledek stardardniho i statimového vysSetieni trombofilii navic

vloZen do systému NIS-AMB.

Vytistény dokument ma pouze informativni charakter. Platna fizend verze na INTRANETu CKTCH.
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Zaevidovani vysledkd vysetfeni probiha pres LIS. Pred vydanim vysledk( jsou kompletni
vysledkové listy v LIS kontrolovany, vyhodnoceny odbornym pracovnikem a nasledné
uvolnény jinym VS odbornym pracovnikem se specializaci nebo lékafem s atestaci.

A. Vysledky vysetieni familiarniho defektu apolipoproteinu B-100 (varianty p.Arg3527Gln)
/ genotypizace apolipoproteinu E

Ve vySe popsaném systému detekce varianty p.Arg3527GIn v genu ApoB jsme schopni
odlisit:
- homozygota s mutaci (pokud detekujeme v systému ACRS pouze produkt 203 bp,
nalez uzavirame jako , pacient s variantou p.Arg3527GIn v homozygotnim stavu®“).
— homozygota bez mutace (pokud detekujeme v systému ARMS pouze produkt
334 bp, ndlez uzavirdme jako ,varianta p.Arg3527GIn nezachycena“).
— heterozygota wt/mt (pokud detekujeme v systému ACRS produkty délky 183 + 203
bp, uzavirdme jako ,pacient je nositelem varianty p.Arg3527GIn v heterozygotnim
stavu”).

Ve vySe popsaném systému detekce zastoupeni jednotlivych alel E2, E3, E4 u ApoE jsme
schopni detekovat jak homozygoty, tak heterozygoty pro tyto 3 typy alel na zdkladé
porovnani s kontrolami o prislusnych genotypech. Ve zpravé je oznalen vidy nalezeny
genotyp vysetfovaného (E2/E2, ...), pouze u genotypu E2/E2 je doplnéno upozornéni na
moznost predcasného vyskytu aterosklerézy.

B. Vysledky vysetieni molekularni genetiky poruch metabolismu lipida
ABCG5, ABCGS8, APOB, APOE, LDLR, LDLRAP1, LIPA, PCSK9

Vysledky jsou vydavany ve vysledkové zpravé a zahrnuji informace nezbytné potrebné k
hodnoceni vysledk(l pro oSetfujiciho |ékare. Vysledkova zprava vidy specifikuje pouZitou
metodu, ddle analyzovanou oblast a klinicky vyznamné varianty, které byly v dané oblasti
nalezeny.

Popis detekovanych variant ve vysledkové zpravé se fidi doporuenym nazvoslovim
mezindrodni nomenklatury HGVS a odbornou literaturou.

Typy variant (dle ACMG):

- benigni — varianty, které nemaji klinicky vyznam

- pravdépodobné benigni — varianty, které pravdépodobné nemaiji klinicky vyznam

- pravdépodobné patogenni — varianty, které pravdépodobné maiji klinicky vyznam

- patogenni — varianty, které maji klinicky vyznam

- varianty nejasného vyznamu — varianty, u nichZ neni jasné, zda jsou patogenni nebo
benigni

Detekované varianty jsou hodnoceny na zdkladé specifickych kritérii (Richards S. et al.

Genetics in Medicine, 2015; Chora J.R. et al. Genetics in Medicine, 2022), s vyuZitim informaci
z databazi a in silico predikci.

V zavéru je hodnocen klinicky vyznam nalezené varianty / nalezenych variant u pacienta
nebo rodinného pfislusnika v pfipadé ovéreni varianty. Vzavéru mlZe byt zahrnuto
doporuceni k vysetreni dalSich rodinnych pfislusnika.
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C. Vysledky vySetieni trombofilie
U trombofilii detekujeme: homozygota bez mutace, heterozygota (s mutaci na jedné alele

genu), homozygota s mutaci (s mutaci na obou aleldch genu).

5.6.5 Stiznosti
Stiznost Zadatel o vySetfeni, pacientd a jinych stran je podnétem pro zlepSeni prace
laboratore. Zplsob podani stiznosti:

e Ustné (telefonicky)
Jde-li o pfipominku k préci laboratore, kterd se netyka pacienta a lze ji vyresit
okamzité, ucini se tak (tento typ stiznosti se nezaznamenava).

e Pisemné (dopis, e-mail)

Stiznost pfijima kterykoli pracovnik Genetické laboratore a nasledné ji pfeda vedoucimu
Genetické laboratore, ktery ji preda na sekretariat k posouzeni jejiho obsahu tfediteli CKTCH.
Ten nasledné urci osobu k reSeni. Zdznam o stiznosti a zplsob jejiho rfeSeni je evidovan u
manazera kvality Genetické laboratofe. Na tuto stiznost je vzdy vypracovana pisemnad
odpovéd.

Pokud stiZznost neni feSena ihned, je termin na vyfizeni stiznosti 30 kalendarnich dn0. V
tomto terminu oznami odpovédny pracovnik stéZovateli vysledek Setfeni. V pfipadé, Ze nelze
v tomto terminu stiznost doresit, informuje stéZovatele o dosavadnim postupu.

5.6.6 Konzultacni ¢innost laboratore

Konzultace jsou umoznény telefonickym kontaktem s odbornymi pracovniky laboratore
zodpovédnymi za danou problematiku nebo ptfimo s vedoucim Genetické laboratore béhem
provoznich hodin laboratore.

5.6.7 Smluvni laboratore

Smluvni laboratot je takova laboratof, kam jsou zasildny vzorky k vySetfeni, kterd se v nasi
laboratofi neprovadi (Laborator molekularni biologie — Laboratore AGEL a.s.), vyuziva se pro
mezilaboratorni porovnani (Centrum molekuldrni biologie a genetiky FN Brno), zajistuje
zalohu zdravotnického zatizeni (Cytogeneticka laborator Brno, s.r.o0.), nebo je vyuZivana pro
sekvenaci NGS (CEITEC MU).

6 PFilohy
e Zadanky - molekuldrni detekce patogend
- molekuldrni genetika poruch imunity
- geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

e Organizacni struktura Genetické laboratore
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ZADANKA — Molekulirni detekce l)atogeuﬁ Geneticka laboratoi’, Centrum kardiovaskularni a transplantaéni
verze 09 chirurgie Bmo, Vystavai 17/19, 603 00 Bmo
tel: 543 182 518; e-mail: tomas fretbergeraickich cz; waw.cktch.cz/senlab
Pojisfovna ICP zadatele Datum odbéru Cas odbém
Odbornost Cislo vzorku Datum piijmu Cas pfijmu
Jméno a pijmeni | | Pottavi [M] [z] |- Isz]zdmdlzgnozz |
Gistopoyistence | | [ [ [ [ [ [ ]| [Dammosrozeni | [ | [ | | | |Ostamidiagnozy| [ | | [ |
Material: [ ]| krev [ likvor [ punktat o
[ periferni zila [ trachealni aspirat [ ] chloped ......
[] arterie [IBAL [ jina tkan .
[] centralni katetr [ ] moé& [] material z rany ...
[] kostni dfed stér oo [ ostatni B oo e
Vysetieni:[] bakterie (univerzilng) I HBV (kvant) [] CMV (kvant) [] HHV 6 (kvant) [ ] VZV (kvant)
[l [] houby (univerzilng) [JHCV (kvant) [ ] EBV (kvant) [ | HSV 1/2 (kvant.) [| Parvovirus B19 (kvant.)

statim (] Staphviococcus spp. (spec) [ BKV (iovant)
(5. aureus, 5. koag. neg., methicilin. rezistence)
[ erny kasel (Bordetella pertussis/parapertussis)

[] panel Respiraéni viry (Influenza A/B + typizace, sezonni koronaviry + SARS-CoV-2, Parainfluenza 1-4, RSV, Rhinovirus, Enterovirus,
Bocavims, Parechovirus, Metapneumovirus, Adenoviry)

[l panel Pneumonie (5. pneumoniae, 5. aureus, M. pneumoniae, Ch. pneumoniae psittaci, L pneumaphila/longbeachae, P. jirovecii, H. influenzae,
MTE complex, C. neoformans, Bordetella sp., C. burnetii, 4. fumigans)

|:| panel Sepse (Staphylococcus spp., Staphylococcus murens, mecA, Streptococeus spp., Streptococcus agalactiae, Streptococcus pneumoniae,
Streptococcus pyogenes, Enterococcus spp., Enterococcus fascalis, Enterococcus fascium, vand, vanB, Enterobacteriaceas, Acinstobacter
baumannii, Candida albicans, Candida glabrata, Candida krusei, Candida parapsilosis, Candida tropicalis, Citrobacter freundii, Escherichia coli,
Elebsiella spp., Listeria monocytogenes, Proteus mirabilis, Preudomonas asruginosa)

308 .. (po domluvé)
Dophiujici informace: [ ] po transplantaci [] jater [ ledvin [] srdee []HSC: [] po chemoterapii Zazmamy o provedeném vySetieni:
[ po velkém chirurgickém vykonu; ICP [ ] [ TTTT]
T = Odbomnost
Clpmé o
i . . Datum Kod Pocet
Klin. hodnoceni: [ ] sepse. sept. Sok [ ] lokalizovana bakt. infekce
[1inf endokarditida [] horecka nejasného pivedu

[] febrilni neutropenie [ virova infekce

oo [ sl neni k disp.

Hemokultura [ ] negativni [ | pozitivai ...
.mg/l: PCT .. ng/ml

T. .. °C:FW _____:Leu .. x10%ul;CRP .

Dalii komentai':
[] Podezieni na probihajici infekei.
[] Zvlistni hygienicky rezim

Razitko laboratofe a podpis
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ZADANKA — Molekuldrni genetika poruch imunity

Geneticka laboratof, Centrum kardiovaskularni a transplantatni

DMA /RMAS ANALYZA chirurgie Brmo, VWystavni 1719, 603 00 Brno
tel.- 543 1E2 546, 1B; e-mail: tomas. freiberperi@cktch.cz; www.ckich.czfmenlab
Pojitfovna IEP Zadatele Datum cdbéru Cas odbéru
Odbomost Cislo vzorku Datunn prijmu Cas pfijmu
Iméno a pfijmeni | Pohlavi |M| E| |?| |1‘i‘i|:hdnidhgnéma
Cotopojéténee | | | | | | | [ | | |ootumnaroseni] [ | [ [ | | [ [ostoniciomnear| | | |

Informovany souhlas je soudasti Zadanky (vyplite prosim 2. stranu Zddanky)

Materidl: [ periferni krev [ ymfocyty
[ kostni dfed [ ki e
[ sucha krevni kapka CoMAz o
[ plodové voda O ostatni e

Rasithe a pedps Radatsie

Pane genﬁ NGS):

Vysetieni

[ Primarni imuneodeficience — komplet (FID = IEl)

I:l Hereditarni pericdické horetky [HRF)

Sangerovo sekvenovani:

[ x-vézans agamaglobulinémie XLA [ETK]

[] ar-Azamaglobulinémie [IGHM]

[ #-vézany lymfoproliferativni syndrom XLP [SH2D 1A, XIAF)

[ chronické granulomatdzni choroba [CYBE]

|:| Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom typu V [CTLA4]

[ syndrem aktivované PI3KS APDS [FIK3CD, PIKIR1]

[] syndrom hyperplastickich chrupavek a viast [RMRF]

[] apaz deficience [4D42]

[(] Hereditirni zngicedém typu | a Il [SERPINGI]

D SCID screening
I:l HAE 5 normalninn C1 inh

[ =-scip [iL2rGE]

[] ar-sciD, Omenn syndrom [RAGI, RAGZ]
[ Ar-sciD [1L7R, ADA]

[] wiskott-Aldrich syndrom [WAS]

[ peficit GaTAZ [54TAZ]

[ ®-vézany hyper IgM syndrom [CD40LG]
[] Hyper IgE syndrom [STAT3]

[] wHIM syndrom [CXCR4]

[ 1PEX syndrom [FOXP3]

[ e&#nd variabilni imunodeficience CVID screening [FIK3CD, PIK3R1, CTLA4, TNFRSF138]

[] vEXAS syndrom [oblast nejtast&jiich mutaci v genu UBAI]

[ wyEetfeni familidrni varianty
Re probanda:
EEn, varianta:

Dstatni:
[ peficit £2 slofky komplementu [C2]
[ mrec/xrEC
I:l Genotypizace MBL [MBL2]
[] Hereditérni a-tryptasémie
[ siné potadovans gemy .oooeeceee
Komentaf:

[ .statim” [po domluvé)

verze 12

Zaznamy o provedeném vyietieni:

iép HEEE

Odbornost

Datum PoCet

Nasitis lashorutofs & podet
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Geneticka laboratof, Centrum kardiovaskularni a transplantacni chirurgie Brno,
Vystavni 17/19, 603 00 Brno; tel: 543182546, 18; e-mail: tomas freibergeri@ckich cz

Souhlas vysetfované/ho (zdkonného zastupce) s genetickym laboratornim vysetfenim

JIMIENO WY EEEFOVANE DEODIY ottt ees bt et et s bbb et b 44408 SRt S0 40 84 S48 b L bt ettt b bt
CISID POJIELENCE e eessiasssss s st snss e e
Molekuldrné genetické vydetfen] [OnemOCBNI BRI bt et bbb e sd et kb b aba s

A. Prohldseni lékafe:

Prohlaiuji, fe jsem wySetfované/mu (zdkonnému zdstupci wyietfované/ho) jasné asrozumitelné wysvétlilfa Géel, powvahu,
predpokladany prospéch, nasledky i moZna rizika wySe uvedeného genetického laboratorniho wysetfeni. Rownéi jsem
vyietfovanou osobu seznamilfa s moZznymi vysledky a s disledky toho, Ze by vy%etfeni nebylo moZno za wie uvedenym Gcelem
provést (nezdafilo by se) nebo by nemélo potfebnou vypovidaci schopnost pro naplnéni sledovaného Gcelu. Seznamilfa jsem
vyietfovanou osobu (zdkonného zdstupce) is moinymi riziky a disledky v pfipadé odmitnuti tohoto wyietfeni. Vysledky
laboratorniho vyéetfeni budou divérné a nebudou bez souhlasu vyietfované osoby/zakonného zdstupce sdélovany tieti strang,
pokud platné pravni pfedpisy neurcuji jinak.

Dnet e
IMEND IEKAFE .. oot e s ssvsssssssesns. RBZIEKO 8 POOPIS ittt s s

B. Prohldseni vyietfované osoby

Potvrzuji, Z& mi bylo poskytnuto genetické poradenstvi k wyie uvedenému genetickému laboratornimu vySetfeni. Ve mi bylo
sdéleno a wysvétleno jasné a srozumitelné. Mélfa jsem moZnost vie si fadné, v klidu a v dostateéné poskytnutém case zvaiit,
mélfa jsern moZnost se lékafe zeptat na vie, co jsem povaZovalfa za pro mne podstatné a potfebné védét a probrat s nim wie,
éemu jsem nerozumélfa. Na tyto mé dotazy jsem dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovéd.

» [CPfejif 0 MNepfeji si byt informovan/a o vysledku genetického laboratorniho wyietieni.

» [ Pfejif O Mepfeji si byt sezndmena s pfipadnymi neofekdvanymi medicinsky wyznamnymi nalezy, které wiak

nesouviseji se zakladni diagndzou mé osoby/ osoby mnou zastupované.

L Pieji si, aby o wysledku wyietifeni byly informovany nasledujici osoby:

JITBND e ceversoamneceescensvens o cenersammensssssasansassesasnnsmense sossnsnen SUITEEB evuire sesseneesevssmsan oot oesesssmemsa s e s bans bimsms saten s eemats enmid ces st amsa s shasanen amaa st snn
JITIBNIO et iceeceniian e cessrsssmenissesmssmemsemnssmesssisemssen BUITBBBL (i ti thimi ces s esee o ees b eemis s o st o2 sem S s b st s st s

[ Souhlasim/ (INesouhlasim s pfipadnym zapsanim mé osoby do registrd geneticky vySetfovanych osob.

# [JSouhlasim/ CINesouhlasim s uchovanim DNA pro Ucely daléiho vySetfovani v zévislosti na pokroku ve vyzkumu a v zajmu
ostatnich €lend rodiny. Jsem si védom/a, Ze vpfipadé nesouhlasu, jiZ nebude moiné vysledek nékterych wysetfeni
dodateéné ovéfit nebo doplnit a bude nutny novy odbér materidlu.

* []Souhlasim/[JNesouhlasim swyuZitim vysledkl genetického laboratorniho wyietfeni a relevantnich informaci o mém
rdravotnim stavu, k védeckym a wyukovym Gfelim za podminky, Ze tyto (daje budou prezentovany a publikovany pouze
v anonymizované ¢i pseudonymizované formé.

# [JSouhlasim/[] Nesouhlasim s predanim vyie uvedenych anonymizovanych i pseudonymizovanych informaci o zdravotnim
stavu k védeckym a wyukovym Gfeldim na Masarykovu univerzitu, Lékarskou fakultou, Kamenice 5, 625 00, Brno, Ceska
republika, I€: 00216224.

* [JSouhlasim/[] Nesouhlasim s genetickym vySetfenim téZ pro ufely biomedicinského vyzkumu spojeného se zdravim a jeho

poruchami. V' souvislosti s tim mZe byt ziskany geneticky materidl a/nebo souvisejici data obsaiend ve zdravotnicke
dokumentaci a/nebo klinicka data vztazena k nalezenym genetickym zménam dale vyuiita pro domaci nebo mezinarodni
wyzkumné Géely, a to vluéné formou anonymizovanych & pseudonymizovanych Gdaji.

V pfipadé neoznaceni danych moZnosti Souhlasim / Nesouhlasim, bude postupovidno jako v pripadé souhlasu.

S uvedenymi osobnimi Udaji bude zachdzeno dle zasad Mafizeni GDPR £ 2016/679 a platnymi pravnimi predpisy CR.
Ipracovévané udaje budou zabezpeteny tak, aby nemohlo dojit k dniku a zneuZiti téchto dat nepovolanym osobdam.

Na zdkladé tohoto poufeni prohlasuji, Ze souhlasim s odbérem pfisluiného vzorku a s provedenim vySe popsaného
genetického laboratorniho vysetfeni. Jsem si védom(a), #e svij souhlas mohu kdykoliv odvolat.

OSSO | [ OSSOSO
Podpis vyietfované osoby (popf. zdkonného zastupce): ....

Jméno zdkonného zdstupce (hOIKOWM PISIEM): co.cuuecueeiiscceens s sesnssenes CISIO POJEEENCE: coooveivoe e ess e eenanens
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Yy, CRTCK | Sopiem rdovesiuiern

ZADANKA — Geneticka determinace aterosklerdzy a Geneticka laboratof, Centrum kardiovaskulirni a
trombofilie DNA ANALVZA transplantaéni chirurgie Brmo, Vystavai 17/19,
603 00 Brno; tel.: 543 182 546; e-mail: tomas freibesperi ckitch.cz
Pojidtovna ICP Fadatele Datum odbéru Cas odbéru
Odbornost Cislo vzorku Datum pfijmu Cas prijmu

Iméno a pfijmeni _| | pontavi ] [2] 2] |zikiadnidiagneza | | |
Cislopojéténce | | | | [ [ | | [ | [oawmnaoceni| | | [ | | [ | [Ostatnidiagnéey| [ [ [ | | | |
Materil: D krev

|:| sucha krevni kapka

[ ]ona

l:l OSEATNI oo e Razitko a podpis Jadatels
Vysetieni: |:| familiarni defekt apolipoproteinu B-100 %é;"“‘“" o ‘T"“ "J"l‘*'“l “"T““”T”"-l I

D genotypizace apolipoproteinu E Odbomoat

|:| panel gend pro FH (NGS)

D vyietfeni varianty u rodinného pfislugnika Datum Kind Polet

RE probanda:
gen, varianta:
[ geneticks dispozice k trombofili ] gen faktor V, G1691A (Leiden)
|:| gen prothrombin, G20210A

ling |:| hereditarni transthyretinovd amyloiddza [TTR]

Komentar:
Razitko laboratofe a podpis

Informovany souhlas je souéasti Zadanky (vyplrite prosim 2. stranu Zadanky)
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Centrum kardiovaskularni
a transplanta&ni chirurgie

4, CRTCH

Centrum kardiovaskularni
a transplantagni chirurgie

4y CRTCK

Geneticka laboratof, Centrum kardiovaskularni a transplantacni chirurgie Brno,
Vystavni 17/19, 603 00 Brno; tel: 543182546, 18; e-mail: tomas. freibergeri@ckich.cz

Souhlas vysetfované/ho (zdkonného zastupce) s genetickym laboratornim vysetfenim

JIMIENO WY EEEFOVANE DEODIY ottt ees bt et et s bbb et b 44408 SRt S0 40 84 S48 b L bt ettt b bt
CHSID POJIEENCE et cesssos e e sss s s s
Molekuldrné genetické vydetfen] [OnemOCBNI BRI bt et bbb e sd et kb b aba s

A. Prohldseni lékafe:

Prohlaiuji, Ze jsem wySetfované/mu (zdkonnému zastupci wyietfované/ho) jasné asrozumitelné wysvétlilfa Gcel, powvahu,
predpokladany prospéch, nasledky i moZna rizika wySe uvedeného genetického laboratorniho wysetfeni. Rownéi jsem
vyietfovanou osobu seznamilfa s moZznymi vysledky a s disledky toho, Ze by vy%etfeni nebylo moZno za wie uvedenym Gcelem
provést (nezdafilo by se) nebo by nemélo potfebnou vypovidaci schopnost pro naplnéni sledovaného Gcelu. Seznamilfa jsem
vyietfovanou osobu (zdkonného zdstupce) is moinymi riziky a disledky v pfipadé odmitnuti tohoto wyietfeni. Vysledky
laboratorniho vyietfeni budou divérné a nebudou bez souhlasu vyietfované osoby/zakonného zistupce sdélovany tieti strang,
pokud platné pravni pfedpisy neurcuji jinak.

Dnet s R
IMEND [EKAFE! oo ceiecnscsrimsnesiinns s sssnss ssmsssssssssssssmsssssssesssssseesees RBZILKD B POOPIS L corierees semmsscessssssssssss sonssnss sssssssssios ssssmssrsssssessss

B. Prohldseni vyietfované osoby

Potvrzuji, Z& mi bylo poskytnuto genetické poradenstvi k wyie uvedenému genetickému laboratornimu vySetfeni. Ve mi bylo
sdéleno a wysvétleno jasné a srozumitelné. Mélfa jsem moZnost vie si fadné, v klidu a v dostateéné poskytnutém case zvaiit,
mélfa jsern moZnost se lékafe zeptat na vie, co jsem povaZovalfa za pro mne podstatné a potfebné védét a probrat s nim wie,
Eemu jsem nerozumélfa. Na tyto mé dotazy jsem dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovéd.

» [CPfejif 0 MNepfeji si byt informovan/a o vysledku genetického laboratorniho wyietieni.

» [ Pfejif O Mepfeji si byt sezndmena s pfipadnymi neofekdvanymi medicinsky wyznamnymi nalezy, které wiak

nesouviseji se zakladni diagndzou mé osoby/ osoby mnou zastupované.

#  Pfeji si, aby o wysledku wyietfeni byly informovany nédsledujici osoby:

JITBND e ceversoamneceescensvens o cenersammensssssasansassesasnnsmense sossnsnen SUITEEB evuire sesseneesevssmsan oot oesesssmemsa s e s bans bimsms saten s eemats enmid ces st amsa s shasanen amaa st snn
JITIBNIO et iceeceniian e cessrsssmenissesmssmemsemnssmesssisemssen BUITBBBL (i ti thimi ces s esee o ees b eemis s o st o2 sem S s b st s st s

# [ Souhlasim/ [JNesouhlasim s pripadnym zapsanim mé osoby do registrl geneticky vySetfovanych osob.

# [JSouhlasim/ CINesouhlasim s uchovanim DNA pro Ucely daléiho vySetfovani v zévislosti na pokroku ve vyzkumu a v zajmu
ostatnich €lend rodiny. Jsem si védom/a, Ze v pfipadé nesouhlasu, jiZ nebude moiné wvysledek nékterych wySetfeni
dodateéné ovéfit nebo doplnit a bude nutny novy odbér materidlu.

* []Souhlasim/[JNesouhlasim swyuZitim vysledkl genetického laboratorniho wyietfeni a relevantnich informaci o mém
zdravotnim stavu, k védeckym a wvyukowym Ucelim za podminky, Ze tyto (daje budou prezentovany a publikovany pouze
v anonymizované ¢i pseudonymizované formé.

# [JSouhlasim/[] Nesouhlasim s predanim vy3e uvedenych anonymizovanych ¢i pseudonymizovanych informaci o zdravotnim
stavu k védeckym a wyukovym Gfeldim na Masarykovu univerzitu, Lékarskou fakultou, Kamenice 5, 625 00, Brno, Ceska
republika, I€: 00216224.

* [JSouhlasim/[] Nesouhlasim s genetickym vySetfenim téZ pro ufely biomedicinského vyzkumu spojeného se zdravim a jeho
poruchami. V' souvislosti s tim miZe byt ziskany geneticky materidl a/nebo souvisejici data obsaZend ve zdravotnicke
dokumentaci a/nebo klinicka data vztazena k nalezenym genetickym zménam dale vyuiita pro domaci nebo mezinarodni
wyzkumné Géely, a to vluéné formou anonymizovanych & pseudonymizovanych Gdaji.

V pfipadé neoznaceni danych moZnosti Souhlasim / Nesouhlasim, bude postupovidno jako v pripadé souhlasu.

S uvedenymi osobnimi Udaji bude zachdzeno dle zasad Mafizeni GDPR £ 2016/679 a platnymi pravnimi predpisy CR.
Ipracovévané udaje budou zabezpeteny tak, aby nemohlo dojit k dniku a zneuZiti téchto dat nepovolanym osobdam.

Na zdkladé tohoto poufeni prohlasuji, Ze souhlasim s odbérem pfisluiného vzorku a s provedenim vySe popsaného
genetického laboratorniho vysetfeni. Jsem si védom(a), #e svij souhlas mohu kdykoliv odvolat.

R OSSO | [ OSSOSO
Podpis vyietfované osoby (popF. ZAKONNENO ZASEUDPCR)! .. it st st b et s s st

Jméno zdkonného zdstupce (hOIKOWM PISIEM): co.cuuecueeiiscceens s sesnssenes CISIO POJEEENCE: coooveivoe e ess e eenanens

wverze 11

Stranka 26z 27
SOPORG-GL-01 Laboratorni pfirucka verze 9.0, U¢innost od: 02.12.2025

Vytistény dokument ma pouze informativni charakter. Platna fizend verze na INTRANETu CKTCH.




Centrum kardiovaskularni
a transplantaéni chirurgie

4, CRTCH

Organizacni struktura Genetické laboratore

Vedouci Genetické laboratofe (lekar s atestaci) Mameéstkyné pro ofetfovatelskou pééi [ ManazZer kvality CKTCH

-- Vedouci laborant be--n

Vizkum | | Zastupce vedouciho
Geneticke laboratofe

Patogeny Imunodeficity Tromba, lipidy

V5 pracovnik se specializaci V5 pracovnik se specializaci

Lékar s atestaci

V5 pracovnik (OPLM)

(OPLM =e specializaci) (OPLM =e specializaci) ManaZer kvality Genetické |
laboratofe
I
Fiirodovedni analytik - Interni auditor

V5 pracovnik (OPLM) V5 pracovnik (OPLM) V5 pracovnik (OPLM)

diagnostik

Garant pro flexibilni rozsah
akreditace

Zdravotn( laborant se
specializaci

Fdravotn( laborant se
specializaci

Zdravotn( laborant e
specializac

Spravce zdravotnickich
prostredkd a méfidel

Y L L T LT T T T T |

Zdravoini laborant Zdravoini laborant

L Administrativni pracovnik

.......... Uklizet
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