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A Uvod

A-1 Predmluva

Tato laboratorni pfiru¢cka je uréena vsem, kdo potrebuji prehled nebo podrobné
informace o sluzbdch poskytovanych Laboratofi Iékarské a reprodukéni genetiky (ddle jen
laboratof). Byla zpracovdna vsouladu snormou CSN EN /SO 15189 Zdravotnické
laboratofe - zvidstni poZadavky na jakost a zpdsobilost a datovym standardem Mz CR
(/SO 15189 a Laboratorni pfirucka - Datovy standard MZCR). |e souédsti dokumentace
managementu kvality REPROMEDY.

Laboratorni  pfirucka je dostupnd na  webovych  strankdch  laboratore
www.repromedalab.cz a na pozdddni bude poskytnuta vsem, kdo projevi zdjem.



http://www.repromedalab.cz/
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B Informace o laboratofri

B-1 Identifikace spolec¢nosti a dulezité udaje

REPROMEDA, s.r.o. je nestatni zdravotnické zarizeni — centrum reprodukéni mediciny a
genetiky.

Sidlo firmy REPROMEDA: Studentsk& 812/6, 625 00 Brno, Ceskd republika
Statutarni zastupce:

MUDr. Katefina Veseld, Ph.D.

ICO: 25557246

E-mail: info@repromeda.cz

Webova stranka: www.repromeda.cz

REPROMEDA s.r.o. poskytuje sluzby v oblasti reprodukéni mediciny a genetiky od r. 1999.
Od r. 2010 md jako organizacni slozku Laborator [ékarské a reprodukéni genetiky.

Sluzby v diagnostice a lécbé poruchv plodnosti vSech typu poskytuje pojisténcim
zdravotnich pojistoven i samoplatclim, z Ceské republiky i zahranici.
B-2 Zdkladni informace o laboratori
Adresa laboratore: Studentskd 812/6, 625 00 Brno
Telefonni &isla: +420 511158 468
Webova stranka: www.repromedalab.cz
Provozni doba laboratore
Laboratofr: Pondéli az patek: 7.00 - 15.30
Pfijem materidlu:  Pondéli az patek: 7.00 - 15.00
Kontakini osoby:
MUDr. Katefina Veseld, Ph.D. - feditelka spolecnosti - kvesela@repromeda.cz

Mgr. David Kubicek, Ph.D. - vedouci laboratore - dkubicek@repromeda.cz
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MVDr. Vlasta Linkova - odborny vedouci cytogenetického oddéleni -
vlinkova@repromeda.cz

Mgr. Rostislav Navrdtil, Ph.D. - odborny vedouci molekularné genetického oddéleni -
rnavratil@repromeda.cz

Mgr. Miroslav Horindk, Ph.D. - samostatny védecky pracovnik - mhornak@repromeda.cz

Mgr. Eva Kofistkovd - manazer kvality, metrolog - ekoristkova@repromeda.cz

B-3 Zaméreni laboratore

Laboratof je zamérena jednak na zdkladni cytogenetickd a molekuldrné-geneticka
vysetieni, jednak na specializovand vysetieni bioptického materidlu z preimplantaéni
genetické diagnostiky.

B-4 Uroveh a stav akreditace pracovi§té

REPROMEDA s.r.o. je drzitelem certifikdétu CSN EN [ISO 9001:2009 (CSQ-CERT
167/QMS/2010) a povoleni SUKL k&innosti tkdhového zatizeni (sukls65372/2009).
Laboratof lékaiské a reprodukéni genetiky je od r. 2011 akreditovéna podle normy CSN EN
1ISO 15189 (CIA), akreditované metody jsou vyznaéeny v kapitole F.

B-5 Organizace laboratore, vybaveni a
obsazeni

Laborator je organizacni soucdsti spolecnosti REPROMEDA. Vzorky krve, bukdlni stéry,
bioptovany materidl z preimplantaéni genetické diagnostiky, pfipadné dalsi vzorky pro
vySetteni jsou odebirdny pracovniky REPROMEDY, po dohodé je mozné prijmout i vzorky
odebrané na jiném pracovisti na zdkladé smlouvy, zahrnujici zaskoleni externich
pracovnikd pracovniky REPROMEDY a dodrzeni stanovenych podminek odbéru.

Laboratof md& moderni vybaveni k provddéni cytogenetickych vySetfeni (vySetreni
karyotypu, metoda FISH), tak i molekuldrné genetickych vysetfeni (PCR, DNA ¢ipy,
kapilarni elektroforéza, sekvenovani, masivné paralelni sekvenovani).

Pracovnici laboratore maiji ndlezitou zdravotnickou i védeckou kvalifikaci v oblasti klinické
genetiky, cytogenetiky i molekuldrni genetiky. Pravidelné publikuji v odborném tisku.

B-6 Spekirum nabizenych sluzeb

Laboratof vysetfuje vzorky krve ke stanoveni karyotypu z lymfocytl. U DNA izolované z
periferni krve, pfipadné zdalsich zdrojl, vysetfuje mutace v genech mimo jiné pro
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cystickou fibrézu, spindinim muskuldarni atrofii, syndrom fragilniho X, trombofilni mutace,
AZF oblasti a mnoha dalsich. Ddéle laboratof vysetfuje pomoci panelové diagnostiky geny,
které personalizuji 1é¢bu neplodnosti (odpovéd na hormondini stimulaci atd.) Pomoci
Sangerova sekvenovdni je laboratof schopna ovéfit jakoukoliv popsanou variantu
lidského genomu. Laborator se specializuje na celé spektrum preimplantaénich vysetreni
u bioptdatli embryi od screeningu aneuploidii pres strukturni aberace a translokace az po
veskeré monogenni choroby véetné komplexnich a kombinovanych diagnéz a indikaci.

Podrobnosti jsou uvedeny v kapitole F.

C Manudl pro odbéry primarnich vzorkii

C-1 Za&kladni informace

Odbér biologického materidlu musi probihat na zdkladé doporuceni, uvedenych v
Laboratorni priruéce nebo pracovnich postupech vydavanych laboratofi. Dodrzeni téchto
pokynu je jednou z podminek pro sprdvné stanoveni a interpretaci vysledkd laboratofi. PFi
nedodrzeni uvedenych pokynli mize byt vysetfeni zcela nelspésné, mlze dojit ke
zkresleni stanovovanych hodnot a k chybné interpretaci vysledkd. To mize v dasledku
vést k poskozeni pacienta nebo ke zbyte¢nému opakovdni odbéru vzorkl. Ddrazné tak
zadddme vsechny interni i externi pracovniky, aby pokyny co nejpeclivéji dodrzovali.

Vzhledem k charakteru genetického vysetreni je u vSech vysetieni provadénych laboratofri
povinny informovany souhlas pacienta s genetickym vysSetfenim:

e Pouceni_a_souhlas_vysetrovaného_s_ genetickym_laborafornim_vysetrenim_F1
0002R_cs

e Pouceni a informovany souhlas pdru s vykonem preimplantacniho genetického
fesfovani aneuploidii (PGT-A) FT1008R cs

e Pouceni a informovany souhlas pdru s vykonem preimplantacniho genetického
fesfovani monogennich chorob (PGT-M) F11009R cs

e Pouceni a informovany souhlas pdru s vykonem preimplantacniho genetického
fesfovani strukturnich aberaci_(PGT-SR) FI1010R cs

e Pouceni a souhlas informovaného pdru s vykony preimplantacni genetické
diagnostiky KARYOMAPPING FI0038R cs

(viz kapitola H)

C-2 Zadanky o vysetieni

Aby bylo zajisténo ziskdni vSech potfebnych udaju pro dalsi postup vysSetfeni, jsou
pouzivany jednotné zddanky
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Zédanka o cytogenetické a molekuldrné genetické vysetfeni

Zédanka o preimplantaéni genetické testovani (PGT)
Preimplantation genetic testing requisition form

(viz kapitola H)

C-3 Pozadavky na urgentni vysetreni

Provddénd vysetfeni nejsou takového charakteru, aby vyzadovala, s vyjimkou
preimplantaéni genetické diagnostiky, urgentni vySetreni. Tato vysetfeni maji absolutni
prednost a musi byt provedena co nejdfive od pfijeti vzorku, aby mohl byt proveden
transfer cerstvych embryi. PFi vySetieni karyotypu jsou upfednostiovani klienti, u kterych
mad byt proveden cyklus IVF.

Doba odezvy pfi urgentnim pozadavku je uvedena v kapitole F této prirucky.

Standardni postup ostatnich vysetreni je takovy, Zze vSechna jsou provddéna v poradi
prijeti vzorkl bezodkladné po nashromdzdéni dostate¢ného poctu vzorkd nutnych
k efektivnimu provedeni vysetreni.

C-4 Ustni pozadavky na vySetfeni

Vzhledem k charakteru genetického vysetfeni nejsou standardné pfijimany astni
pozadavky na vysetfeni. Klinicky genetik, gynekolog nebo klinicky embryolog mize
telefonicky pozdadat o dovysetieni jiz vySetfovaného vzorku, pokud to okolnosti vyzaduiji.
Pracovnik laboratore, prijimajici telefonickou zddost, ovéri, zda jde pozadované vysetieni
provést, poté pozddd o dodateé¢né zaslani zddanky a Zddost zaznamend do pfijmové
knihy a zqjisti provedeni.

C-5 Pouzivany odbérovy systém

Laboratof standardné pfijima vzorky odebrané v REPROMEDE nebo pracovnikem
REPROMEDY do materidlu pfineseného z REPROMEDY na cizim pracovisti. Pokud je
provadén odbér na cizim pracovisti jeho pracovnikem, doddvd odbérovy materidl
REPROMEDA, pokud pracovisté nedisponuje vhodnym spotiebnim materidlem pro odbér
vzorku. VSechen pouzivany materidl zajisfuje nejvyssi moznou stabilitu vzorku a kvalitu pfi
zpracovdni v laboratori. Typy odbérového materidlu jsou vzdy uvedeny u jednotlivych
vysetteni v této laboratorni prirucce.

C-5.1. Odbeéry krve

Veskery odbérovy materidl je jednordzového charakteru, pouzivany typ Vacutainer™.
Krev ke genetickému vysSetfeni nelze odebrat do 200 dni po transfuzi krve a po
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transplantaci kostni drené. Vtéchto pripadech je nutno postupovat podle schématu
uvedeného v kapitole F u jednotlivych vysetieni.

Vysetteni Podminky odbéru | Zkumavka MnozZstvi Skladovani
Karyotyp viz kapitola F zelend 1 zkumavka 4-8°C, max. 5dnu
ind vt ticka vviettent
Jina cytogeneticka vysetren viz kapitola F zelend 1 zkumavka 4-8°C, max. 72 h
(FISH)
. . velka i
|zolace DNA viz kapitola F . ; 1 zkumavka 4-8°C, max. 14 dni
fialovd

C-5.2. Odbéry bunék z bukaini sliznice

Veskery odbérovy materidl je jednordzového charakteru, zbaveny stop DNA, enzymu a
inhibitor( PCR s certifikdtem CE.

Vysetteni Podminky odbéru Souprava | Mnozstvi Skladovani
Isohelix SK1, teplota
Izolace DNA viz kapitola F Dri- 1soupravy | mistnosti,
Capsules neomezeno
C-5.3. Preimplantaéni geneticka diagnostika

Veskery odbérovy materidl je jednordzového charakteru, zbaveny stop DNA, enzymi a
inhibitor( PCR s certifikdtem CE.

Vysetteni Biologicky material Zpracovdani Nosié

blastomery, pdlocyty,

trofoblast lyza v pufru mikrozkumavka

Chromozomové aberace

blastomery, pdlocyty,
trofoblast

Karyomapping lyza v pufru mikrozkumavka

C-6 Priprava pacienta pred vySetfenim
Pacient musi byt Fadné poucen o povaze vysetieni a podepsat informovany souhlas (viz

H). Specifické podminky jsou popsdny u jednotlivych typu vysetteni v kapitole F.

C-7 Identifikace pacienta na zddance a
oznaceni vzorku
1. Jméno a pfijmeni pacienta

2. Cislo pojisténce
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3. Datum narozeni

4. Pohlavi

5. Cislo zdravotni pojisfovny

6. Neni-li pacient pojistén, informace o zplsobu Uhrady (samoplatce, faktura)

7. Koéd diagnézy podle MKN

8. Datum odbéru

9. Pozadované vysetreni

10. Zasilany materidl

1. Identifikace indikujiciho pracovisté, jméno Iékare, podpis lékare, identifikaéni cislo
pracovisté

12. Pripadny pozadavek na urgentni vysetreni

viz kapitola H.

C-8 Odbér vzorku

C-8.1. Odbeér krve

Odbér provadi ambulantni sestra, které je zodpovédnd za sprdvnost provedeni,
identifikaci pacienta, spradvnost Zzaddanky a véasné doddni vzorku do laboratore.

1.

10.

Pacient predlozi v recepci karticku pojisfovny (u vykonu hrazeného ze zdravotniho
pojisténi) a obcansky prikaz nebo pas.

Recepéni predd dokumentaci pacienta ambulantni sestre.
Sestra vyplni na zdkladé udaju ve zdravotni dokumentaci zddanku.

Zkontroluje vSechny pomucky potfebné pro odbér. Vsechny zkumavky a musi byt
predem citelné a nesmazatelné oznaéeny jménem, pfijmenim a rodnym c&islem.

Identifikujeme znovu pacienta jménem a rodnym cislem.

Usadime pacienta do kfesla s pevnou zddovou opérkou, trpi-li pacient nevolnosti pfi
odbérech, ulozime jej na vysetfovaci lizko.

Vysvétlime pacientovi zplsob odbéru.

U sedicich nemocnych sestra doporuéi vhodnou polohu paze, tj. podlozeni paze
opérkou bez pokréeni v lokti.

Pfi vlastnim odbéru pacienta vyzveme k sevreni pésti. Zkontrolujeme kvalitu Zilniho
systému. Pacient by nemél béhem odbéru pit ani zvykat.

Bezprostfedné pred odbérem se musi zkontrolovat kvalita jehly, stfikacky a
zkumavek.
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1.

12.

13.

14.
15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

Skrtidlo by mélo byt pfilozeno 7,5 - 10 cm nad mistem vpichu. Turniket smi byt
aplikovén max. 1 minutu. Opakované pouziti je mozné nejdfive po 2 minutdach.

Posoudime kvalitu zZilniho systému v loketni jamce. VZzdy je nutné zabrdnit poranéni
zily nebo paze zplisobenou neocekdvanym pohybem, a to hlavné u déti.

Desinfikujeme misto vpichu desinfekénim prostfredkem. Po desinfekci ponechdme
lehce zaschnout, abychom predesli hemolyze vzorku a pocitu paleni v misté odbéru.
Po desinfekci uz nesmime palpovat zilu a dotykat se mista vpichu.

Provedeme vpich.

Nejvhodnéjsi doba pro uvolnéni turniketu je, kdyz se ve zkumavce nebo stiikacce
objevi krev. Pfi v€éasném uvolnéni turniketu se normalizuje krevni obéh a zabrdani se
tak krvaceni po odbéru.

Jehlu vyjmeme samostatné. Misto vpichu i s jehlou zakryjeme gdzovym ctvereckem,
jemné zatla¢ime a pomalym tlakem odstranime jehlu ze zily. Pfitom dbdme, aby
nedoslo k poranéni pacientovy paze. Pacient chvili posedi v klidu a pfidrzi misto
vpichu.

Po odbéru zakryjeme misto vpichu ndplasti s polstarkem.

Bezprostifedné po odbéru je nutné jehly umistit do kontejneru uréenému pro materidl
s biologickym rizikem.

Pokud se nepodafi odebrat dostatecné mnozstvi krve, provedeme venepunkci v nové
zile. Opakované sondovadni jehlou je nepfipustné.

Jednotlivé zkumavky s pridanymi ldtkami je nutno Setrné promichat pétindsobnym
prevracenim.

Provedeme zdznam o odbéru do dokumentace pacienta a informujeme pacienta o
terminu doddni vysledkd.

Bezpecnostni aspekty odbéru krve

Kazdy vzorek krve je nutné povazovat za infekéni, proto je nutné zabranit kontaminaci
pokozky odebirajici osoby a veskerych pomlcek pouzivanych pfi odbéru.

Manipulace s jehlami se musi provadét s maximalni opatrnosti.
Je nutné zajistit dostupnost Iékare u pripadnych komplikaci pfi odbéru.
U malych déti je nutné zabranit pfipadnému poranéni.

Predchdazeni hematomu - pfi odbéru musime véas odstranit turniket. Pokud je mozné,
pouzivdme velkych povrchovych zZil a po odbéru doporuc¢ime pacientovi, aby pouzil
primérené malého tlaku na misto vpichu.

Zadanky ani vngj$i strana zkumavky nesmi byt kontaminovény biologickym
materidlem.

Vzorky musi byt prepravovdany tak, aby béhem prepravy vzorku do laboratore
nemohlo dojit k rozliti, potfisnéni biologickym materidlem nebo jinému znehodnoceni
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vzorku, tj. vzorky jsou pfepravovdny v uzavienych zkumavkdch, které jsou vlozeny do
plastovych oball nebo do stojankd. Vzorky od pacientd s prfenosnym virovym
onemocnénim musi byt viditeIné oznaceny.

Pracovni obleceni, bezpeénd obuv
Rukavice - nemusi byt sterilni, ale musi se ménit po kazdém pacientovi
Kniha drazl: po poranéni jehlou napsat — jméno pacienta, datum, o jaké poranéni se

jednd a jméno ordinujiciho |ékare

C-8.2. Odbér bukdalniho stéru

Odbér provdadi pacient presné podle instrukci na formuldfi FO0057 Ndvod na odbér
vzork( DNA stérem bukalni sliznice pomoci soupravy SK1 a kapslemi Dri-Capsules.

Vjinych pripadech odbér provadi ambulantni sestra, které je zodpovédnd za sprdavnost
provedeni, identifikaci pacienta, sprdvnost zddanky a vcasné doddni vzorku do
laboratore.

>

® N o o

10.

Pacient predlozi v recepci karticku pojisfovny (u vykonu hrazeného ze zdravotniho
pojisténi) a obcansky prikaz nebo pas.

Recepcni predd dokumentaci pacienta ambulantni sestre.
Sestra vyplni na zdkladé udaju ve zdravotni dokumentaci zddanku.

Zkontrolujeme vsechny pomucky potiebné pro odbér. Vsechny zkumavky musi byt
predem citelné a nesmazatelné oznaéeny jménem, pfijmenim a rodnym c&islem.

Identifikujeme znovu pacienta jménem a rodnym cislem.
Usadime pacienta a vysvétlime mu zplsob odbéru
Pozadame, aby otevrel Usta

Zkontrolujeme vzhled sliznice a otirdnim zdravého a cistého mista sliznice ziskdme
materidl.

Stétieku vlozime ihned do odbérové zkumavky.

Provedeme zdznam o odbéru do dokumentace pacienta a informujeme pacienta o
terminu doddni vysledkd.

Bezpecnostni aspekty odbéru bukalniho stéru

Kazdy vzorek je nutné povazovat za infekéni, proto je nutné zabrdanit kontaminaci
pokozky odebirajici osoby a veskerych pomlcek pouzivanych pfi odbéru.

Zadanky ani vngj$i strana zkumavky nesmi byt kontaminovdany biologickym
materidlem.

Vzorky musi byt prepravovdany tak, aby béhem prepravy vzorku do laboratore
nemohlo dojit k rozliti, potfisnéni biologickym materidlem nebo jinému znehodnoceni
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vzorku, tj. vzorky jsou pfepravovdny v uzavienych zkumavkdch, které jsou vlozeny do
plastovych oball nebo do stojankd. Vzorky od pacientd s prfenosnym virovym
onemocnénim musi byt viditeIné oznaceny.

e Pracovni obleceni, bezpecnd obuv
e Rukavice - nemusi byt sterilni, ale musi se ménit po kazdém pacientovi

Kniha Urazl: po poranéni napsat — jméno pacienta, datum, o jaké poranéni se jednd a
jméno ordinujiciho Iékare

C-8.3. Odbér biopsie embrya

Odbér pdlocytl, blastomer a trofoblastu provddi klinicky embryolog a jsou podrobné
popsdny v pracovnich postupech:

SOP Biopsie blastomer
SOP Biopsie pdlovych félisek
SOP Biopsie trofoblastu

Manudl pro fransportni PGD cenfrum

C-9 Mnozstvi vzorku

Mnozstvi vzorku je voleno tak, aby pokud mozno dovolovalo opakované vysetieni a na
druhé strané nezatézovalo pfili§ pacienta nebo bioptované embryo. Konkrétni idaje jsou
uvedeny v kapitole F.

C-10 Nezbytné operace se vzorkem, stabilita

Radné odebrany vzorek je vzdy uchovévén pfi teploté 4-8°C, maximélné po dobu 5-ti dnd
v pripadé cytogenetického vysetreni (karyotyp, FISH), nebo v pfipadé izolace DNA po
dobu maximdlné 14 dni, vorigindlni odbérové soupravé, chrdnén pred mechanickym
poskozenim. Bunky fixované na podloznim skle se uchovavaji pfi laboratorni teploté,
chrdnéné pred vlhkosti a prachem. Izolovand DNA i amplifikovand DNA se uchovavaé pfi
teploté 4-8°C po dobu maximdlné 72 hodin a archivuje po dobu minimdalné 5 let v
mrazicich boxech pfi teploté -80°C. Lyzat z biopsie embrya je mozné skladovat pfri teploté
4-8°C po dobu maximdlné 72 hodin, pfi teploté -18 az -25 °C po dobu maximalné 30 dni.
(SOP Transport vzorkd pro genetické vysetfeni a distribuce vysledku)

C-11  Zdakladni informace k bezpecnosti pfi
prdci se vzorky

Obecné zdsady strategie bezpecénosti prace s biologickym materidlem jsou obsazeny ve

v

Vyhldsce Ministerstva zdravotnictvi &. 334/2023 Sb., kterou se upravuji podminky
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predchdzeni vzniku a Sifeni infekénich onemocnéni a hygienické pozadavky na provoz
zdravotnickych zafizeni a Ustavd socidlni péce.

e Na zdkladé této vyhldsky byly stanoveny tyto zdsady pro bezpecénost prdce s
biologickym materidlem:

e Kazdy vzorek biologického materidlu je nutné povazovat za potenciondlné infekéni.

e Zadanky ani vngj§i strana zkumavky nesmi byt kontaminovény biologickym
materidlem - kontaminace je divodem k odmitnuti vzorku.

e Vzorky od pacientl s prenosnym virovym onemocnénim <& multirezistentni
nosokomidlni ndkazou musi byt viditeIné oznaceny.

e Vzorky jsou prepravovdany v uzavienych zkumavkdch, které jsou vloZzeny do stojanku
nebo prepravniho kontejneru tak, aby béhem prepravy vzorku do laboratore nemohlo
dojit k rozliti, pottisnéni biologickym materidlem nebo jinému znehodnoceni vzorku.

e Laborator lékarské a reprodukéni genetiky dodrzuje tyto pokyny v plném rozsahu a
vyzaduje jejich dodrzovdani od externich spolupracovnikd.

C-12 Informace k dopravé vzorku

Biologicky materidl je transportovan povérenym pracovnikem REPROMEDY v uzavieném
polystyrenovém boxu, dokumentace je prendsena v obdlce. Veskeré vzorky a dokumenty
jsou preddavany osobné pracovnikovi laboratore.

Doprava biologického materidlu od smluvnich zatizeni je provddéna kuryrem
REPROMEDY, Ceskou postou, (vZesk)'/mi drahami pripadné jinymi spole¢nostmi
opravnénymi k poskytovani kuryrnich sluzeb. Organizace transportu je Fizend ve
spoluprdci s laboratofi tak, aby byly dodrzovany vsechny podminky preanalytické faze.
Biologicky materidl je béhem transportu ulozen v chladicich boxech dodanych laboratori,
materidl fixovany na podloznich sklech je ulozen v ochrannych pouzdrech, dokumentace
je ulozena v plastovych slozkdch. (SOP Transport vzorkid pro genetické vysetreni a
distribuce vysledkd)

D Preanalytické procesy v laboratori

D-1 Pfijem Zaddanek a vzorki

Pfijem Zadanek a vzorkd probihd od 8:00 do 15:00 hodin. Po pfredchozi domluvé je mozny
prijem vzorkd také mimo tyto hodiny. Za pfijem je odpovédny vzdy jeden konkrétni
pracovnik, ktery komunikuje s kuryrem, preddvajicim materidl. PFi prebirdni biologického
materidlu jsou pracovnici pfijmu povinni zkontrolovat shodu Gdaji uvedenych na zddance
(privodce) s oznacenim biologického materidlu.

NdlezZitosti zddanky a vzorkdl jsou feseny v oddile C této prirucky.
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D-2 Kritéria pro odmitnuti vadnych primarnich
vzorku

Laboratof pti zpracovani vyviji maximalni Usili, aby zpracovala veskery materidl prijaty ke
zpracovdani.

Pfi pfijmu mulze nékdy bohuzel dojit k rozpordm s definovanymi pravidly pro pfijem
materidlu a mize byt nutné materidl odmitnout.

Odmitnout lze:
e Zd&danku s biologickym materidlem, na které chybi nebo jsou neéitelné zékladni udaje

a neni mozné je doplnit na zdkladé dotazu osettujiciho Iékare

e Pozadavek na doplnéni vysetieni, pokud neni dodatec¢né doddna zddanka obsahujici
pozadovand (doplnénd) vysetreni,

e Zdadanku nebo odbérovou nddobu znecisténou biologickym materidlem

¢ Ndadobu s biologickym materidlem, kde neni zplsob identifikace materidlu z hlediska
nezaménitelnosti dostateé¢ny, za dostateénou identifikaci materidlu se povazuje
splnéni uvedenych pokynu o nezbytné identifikaci biologického materidlu

e Nddobu s biologickym materidlem, kde zjevné doSlo k poruseni doporuceni o
preanalytické fazi

¢ Neoznacenou nddobu s biologickym materidlem
e Biologicky materidl bez zadanky

e Jestlize nastane shora uvedeny pripad, je o této situaci informovdan zasilajici |ékar
zpravidla telefonem.

D-3 Postupy pri nespravné identifikaci vzorku
nebo zddanky

Veskeré ndsledujici postupy jsou zaznamendny do deniku Neshody na prijmu.

D-3.1. Neuplnd identifikace na zddance

Materidl je analyzovdn, identifikace je doplnéna telefonicky, mailem nebo na zdkladé
vyzvy, pripojené k vysledku.

D-3.2. Nesoulad dodanych vzorkd a poZadavkl na Zddance

Chybi-li materidl ke zpracovani, je do komentdare uveden zdpis, ktery typ materidlu nebyl
doddn a je telefonicky informovan Iékaf nebo embryolog.
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Prebyva-li materidl, je klient kontaktovdn k doplnéni poZzadavkd a zasldni dopliujici
z4danky.

Pokud nejde o materidl zpreimplantaéni genetické diagnostiky, nelze-li klienta
kontaktovat v den pfijeti materidlu, je materidl uskladnén s ostatnim materidlem dle
pravidel pro uskladnéni a klient je kontaktovdan ndsledujici den. Neni-li mozné klienta
kontaktovat po dobu delsi nez 5 dnd, je vysledek archivovan ve zvldstnich slozkach s
komentdrem o nemoznosti kontaktovat klienta.

Pokud jde o materidl z preimplantacni genetické diagnostiky, je kontaktovan embryolog a
je vyzaddno doplnéni udajl.

D-3.3. Nedodanéa zddanka

Lze-li identifikovat klienta, je kontaktovan k doplnéni pozadavkl a zaslani dopliujici
zadanky. Nelze-li klienta kontaktovat, je pozadavek ulozen s dostupnou identifikaci,
zablokovan k vydani vysledkd.

Pokud nejde o materidl zpreimplantaéni genetické diagnostiky, nelze-li klienta
kontaktovat v den pfijeti materidlu, je materidl uskladnén s ostatnim materidlem dle
pravidel pro uskladnéni a klient je kontaktovan ndsledujici den. Neni-li mozné klienta
kontaktovat po dobu delsi nez 5 dni, je vysledek archivovan ve zvldstnich slozkach s
komentdrem o nemoznosti kontaktovat klienta. Nelze-li identifikovat klienta, neni materidl
ddle zpracovdvdn ani uchovavan.

Pokud jde o materidl z preimplantaéni genetické diagnostiky, je kontaktovan embryolog a
je vyzaddna zadanka.

D-3.4. Nelplna identifikace na biologickém materidlu

Odesilajici 1ékaf  nebo embryolog obdrzi informaci o odmitnuti nesprdavné
identifikovaného biologického materidlu telefonicky. Tato informace a pripadny zplsob
ndpravy je archivovdn na zadance v dennim archivu.

V pfipadé nenahraditelného vzorku, napriklad u preimplantacni genetické diagnostiky,
bude vzorek zpracovdn, ale vysledky nesmi byt vyddny, dokud za identifikaci a pfrijeti
vzorku nebo za poskytnuti spravné informace, nebo obojiho, neprevezme zodpovédnost
pozadujici |ékaF nebo osoba odpovédnd za odbér vzorku. V takovém pripadé musi tato
odpovédnd osoba vydat prohldseni o spravné identifikaci materidlu. Na dokumentu nesmi
chybét razitko l1ékare a podpis odpovédné osoby. Jestlize z jakéhokoliv divodu nelze tyto
pozadavky splnit, vysledek vysetieni nebude vydan.
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D-3.5. Nedodany biologicky materidl

Je proveden zdpis na zddanku, do komentdre je uvedeno sdéleni o nedodaném
biologickém materidlu. Zddanka se archivuje v dennim archivu.

D-4 Vysetrovani smluvnimi laboratoremi

Laboratof vysetieni ve smluvnich laboratofich neprovadi a ani neplanuje.

E Vydavani vysledkd a komunikace s laboratofi

E-1  Hlaseni vysledku v kritickych intervalech

Vyrazné patologické vysledky hldsi laborator ihned po jejich vyhotoveni bez ohledu na to,
zda bylo vysetfeni provedeno jako rutinni nebo urgentni pozadavek. Vysledek je vzdy
sdélovdn pouze lékafi a klinickému embryologovi (v pfipadé PGD).

Typ vysetieni Kritickd hodnota

K ' Pritomnost strukturni nebo zavazné numerické aberace
aryo .
yolyp chromozomu

Vysetfeni mutaci
PANelovou Diagnostickou
Analyzou (PANDA®
Basic)

Pritomnost mutace v genech CFTR, GJB, delece exontdi 7 a 8
SMNT1 genu, expanze trirepetice mimo normalni a Sedou zénu
FMR1 genu

Spindlni muskularni

] Delece exontd 7 a 8 v genu SMNT1
atrofie

Syndrom fragilniho X Expanze trirepetice mimo normalni a Sedou zénu v genu FMR1

PGD monogennich
chorob metodou
karyomapping

Pritomnost rizikového haplotypu/genotypu; pritomnost
strukturni nebo numerické aberace chromozom

PGD chromozomovych

i PFitomnost strukturni nebo numerické aberace chromozom
aberaci metodou MPS

Pritomnost patogenni nebo pravdépodobné patogenni
varianty v genech s autozomalné recesivni dédi¢nosti, delece
exonl 7 a 8 SMN1 genu, expanze trirepetice mimo normdini a
Sedou zénu FMR1 genu

Vysetteni germindinich
variant lidského genomu
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E-2 Informace o formdach vydavani vysledk

Laboratof vydavda vysledky laboratornich vysetfeni po vyhotoveni vSech vysledkud
laboratornich vysetreni a jejich kontrole. Vysledky jsou standardné poskytovany v tisténé
nebo elektronické formé opatfené elekironickym podpisem, podle potieby lze vysledky
vydavat v nékolika vytiscich. Zafazeni tisténych protokold do zdravotni dokumentace v
REPROMEDE je zaji$téno povérenym pracovnikem. REPROMEDA zgjisti pieddni tisténych
vysledkovych zprdv klientdim nebo spolupracujicim zdravotnickym zafizenim osobné nebo
doporucéenou postou. Vysledky se vyddvaji v ¢eském nebo v anglickém jazyce.

Laboratorni ndlez — protokol vS§ech provedenych (pozadovanych) vysetieni obsahuje:

e identifikaci laboratofe, datum odbéru vzorku a datum pfijmu v laboratofi, cislo
laboratorniho protokolu

e identifikaci pacienta (jméno, pfijmeni, Cislo pojisténce, datum narozeni)

e identifikaci pozadujiciho Iékafe, pracovisté (jméno, adresa)

e datum vydani vysledku

e vysetfovany materidl-systém (krev, biopsie embrya, bukdlni stér apod.)

e vysledek vysetreni

e pozndmky, tykajici se kvality biologického materidlu, kterd mohla ovlivnit vysledek

e komentdre

e identifikaci pracovniku laboratofe, povérenych vyhotovenim a kontrolou laboratorniho
vysledku

E-3 Typy ndlezl a laboratornich zprav a jejich
popis

Vysledky vysetreni jsou vydavany formou protokolu:

Vysledek cytogenetického vysetreni

Vysledny protokol molekulérné genetického laboratorniho vyseffeni...
Vysledny protokol vysetreni...

viz kapitola H.

E-4 Vydavani vysledkl pfimo pacientim

Vzhledem k povaze genetického vysetieni neni mozné vysledky pfimo pacientiim vyddvat.
Vysledky jim preddva s pfislusnym vysvétlenim lékar.
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E-5 Opakovanda a dodateénd vysetreni

Dodateénd vysetifeni nebo opakovand vysetieni ze vzorkd dodanych do laboratore se
provédéji za spinéni podminek uvedenych v kapitole C-04 Ustni poZadavky na vysetfeni.
Opakovand nebo dodateénd vysetieni jsou vzdy provedena po Ustni telefonické dohodé v
zdvislosti na stabilité materidlu a na jeho dostate€éném mnozstvi v laboratofi. Kritériem
pro opakovdni vysetfeni je predevsim stabilita materidlu. Vzdy je tfeba konzultace
Zzadatele s pracovniky laboratore.

V pfipadé, zZe je potfeba opakovat vysetifeni z divodu podezieni na nespravnost vysledku,
je toto opakovdni provedeno na ndklady laboratore. Pokud primarni vzorek jiz neni k
dispozici, je zahdjena komunikace se Zzadatelem vySetfeni ohledné moznosti
opakovaného odbéru.

E-6 Zmény vysledkl a ndlezid

E-6.1.0prava identifikace pacienta

Opravou identifikace pacienta se rozumi oprava rodného &isla a zména nebo vyznamna
oprava prijmeni a jména pacientt pred odeslanim protokolu o vysledku vysetteni.

Oprava identifikace (rodného cisla nebo pfijmeni a jména) se provadi bud’ pfi zadavani
pozadavkd, nebo v rdmci oprav databdze na zdkladé sdéleni klienta.

E-6.2. Postup laboratore pfi vydani nespravného nebo
chybného vysledku

Byl-li klientovi vydan vysledek, ktery byl na zdkladé jeho upozornéni nebo na zdkladé
vnitfniho podnétu v laboratofi znovu analyzovan a byl-li odhalen rozpor mezi jiz vydanym
vysledkem a novym stanovenim, je vzdy proveden zdznam o neshodé.

Postup pro odstranéni neshody je ndasledujici:

e K zdznamu o neshodé je pripojen origindl vytisku s plvodnim vysledkem, zdznam o
neshodé musi obsahovat zdroj odhaleni neshody, ptvodni vysledek, novy vysledek a
osobu zodpovidajici za opravu vysledku.

e Chybnd hodnota je v archivu nahrazena textem: Hodnota ..... je chybnd. Spravna
hodnota je stanovena opakované, datum stanoveni, vysledek ....

e Vysledek je vyddn znovu se spravnou hodnotou a do komentdare vysledku je uvedeno,
Ze se jednd o opravu vysledku ,¢islo/datum/¢as” a jméno osoby, zodpovédné za
zménu. Laboratof Iékarské a reprodukéni genetiky pozaduje potvrzeni o prevzeti
spravného vysledku lékafem (kopii vysledku |ékar potvrdi razitkem a svym podpisem)



Laboratorni prirucka

e Veskeré kroky tykajici se opravy vysledku kond pouze jedna osoba, zdznam o neshodé
pofizuje vedouci laboratofe a hldsi manazeru kvality, kontrolu opatieni vzdy jind
osoba nez ta, kterd provedla opravu.

e P¥i distribuci opraveného vysledku obdrzi klient vzdy souvisejici vytisky vysledkd. Je-li
nutné zjistit pivodni hodnotu pred opravou, poskytne takovouto informaci manazer
kvality na zdkladé odpovidajiciho zdznamu o neshodé.

e Dojde-li ke zméné vysledku, je o ni vzdy lékaF, resp. klient informovdan. Soubézné s
informaci, kterd probihd Ustné, je vzdy klientovi doru¢en opraveny vysledek.

E-7 Intervaly od dodani vzorku k vydani
vysledku

Laborator eviduje Cas prijeti kazdého vzorku a na vysledkovém protokolu je uvedeno
datum uvolnéni vysledku.

Casové intervaly od doddni vzorku do laboratofe k vyddni vysledku jsou uvedeny v
kapitole F-1.

E-8 Konzultaéni éinnost laboratore

Laboratof poskytuje Iékafiim konzultaéni ¢innost ke vSem poskytovanym sluzbédm. Kazdy
vysledek vysetfeni je pred vytisténim a odeslanim klientdm zkontrolovan. Je-li to vhodné,
pak u konkrétnich ndalezd provede vedouci laboratore nebo vedouci jednotlivych oddéleni
interpretaci a zadd ji do prislusného textového pole, které se tiskne soucasné s vysledkem,
popfipadé je vysledek konzultovdn s oSetfujicim lékarem.

E-9 Zpusob reseni stiznosti

Klienti (Iékafi pozadujici vysetieni, pacienti) mohou poddvat stiznosti na tyto &innosti
laboratore, zejména na:

e pribéh provadénilaboratorniho vysetieni

o vysledky laboratornich vysetreni

e zpusob jedndni pracovnikd

e nedodrzeni ujedndni vyplyvajicich z uzaviené dohody o provedeni vysetieni, zejména
pak

e nedodrzeni dohodnuté Ihity

Stiznosti Ize podat pisemné, ustné, telefonicky, faxem nebo e-mailem kterémukoliv
pracovniku laboratore. Kazdd stiznost je evidovdna ve formuldafi FO0086 Stfiznosf
pfipominky a podnéty uZivateld. Stiznost je poté preddna vedeni laboratofe, za feseni
stiznosti odpovidd vedouci laboratore.
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V pripadé pisemné podané stiznosti a ddle v pripadé zdvazné stiznosti je vzdy nejpozdéji
do 30 dnl vypracovdna a stézovateli odesldna pisemnd odpovéd na stiznost.

E-10 Vydavani potreb laboratofi

Odbérovy materidl obstardvd REPROMEDA, laborator vydavd embryologické laboratofi
pouze vysterilizované mikrozkumavky a sterilni pufr pro odbér materidlu
k preimplantaénim vysetienim.
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F Laboratorni vysetfeni poskytovand laboratofri

F-1 Seznam vysetreni

V laboratofi jsou provadéna ndsledujici vysetieni, kterd jsou podrobné popsdna v této
kapitole:

Vysetteni karyotypu

PGD chromozomovych aberaci metodou masivné paralelniho sekvenovani (MPS)
PGD monogennich chorob metodou karyomapping

Izolace DNA pro molekuldrné genetické vysetieni

Vysetteni poctu kopii exonu 7 a 8 SMN1 genu pro spindlni muskularni atrofii
Vysetieni poctu trirepetic v genu FMR1 pro syndrom fragilniho X

Vysetteni mutaci PANelovou Diagnostickou Analyzou (PANDA® basic)

Vysetieni germindlnich variant lidského genomu
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F-2  Vysetreni karyotypu - akredifovana

mefoda

cel vysetieni

Slouzi k identifikaci numerickych a strukturnich chromozomovych
aberaci zejména u pacientl s poruchami plodnosti a opakovanym
potracenim a ddrcl reprodukénich bunék.

Materidl Periferni Zilni krev, 5 ml
Karyotyp z periferni krve nelze vysetfit po transplantaci kostni dfené a
do 200 dni po transfuzi krve - vysledkem by byl karyotyp darce.
Pokyny k odbéru | Postup je nutno v téchto pfipadech konzultovat s vedoucim
laboratore/vedouci oddéleni cytogenetiky.
Misto vpichu desinfikujeme pouze alkoholem (benzinalkoholem).
O,dberovc 1 zkumavka Vacutainer™ zelend (zkumavka s heparinem)
nadoba
Kratkodobd kultivace (72 hodin) bunék periferni krve, zastaveni
mitdzy, zpracovani kultury, pfiprava mikroskopickych preparatd,
Metoda . pe . . . s .
barveni preparatid G-pruhovaci technikou, mikroskopické hodnoceni
pomoci pocitacové analyzy obrazu Lucia Karyo, stanoveni karyotypu.
Dostupnost Provadi se denné

Odezva rutinni

Standardné 8 tydnu, v pripadé dalsiho vysetieni metodou FISH se
doba odezvy prodluzuje.

Odezva urgentni

SOP

SOP Cytogenetické stanoveni karyotypu z periferni krve
SOP Kultivace bunék periferni krve a priprava preparatu pro vysetieni
karyotypu

F-3 PGD chromozomovych aberaci metodou MPS -
akredifovana mefoda

Ucel vysetieni

Slouzi ke zjisténi ztrat a prebytkl chromozomu a jejich ¢asti za Géelem
diagnostiky chromozomovych numerickych a strukturnich aberaci u
embrya.

Materidl

Blastomery, pdélova téliska, bunky trofoblastu
Bunky lyzované v lyzaénim pufru, DNA po celogenomové amplifikaci
metodou DOPIlify™
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Pokyny k odbéru | viz SOP F00418 Celogenomovd amplifikace metodou DOPIify

Odbérova
, erova Mikrozkumavka 0,2 ml

nadoba
Provedeni vysetfeni DNA pomoci MPS s vyhodnocenim ziskanych

Metoda sekvenacnich dat pomoci prislusného software (viz SOP 00416
Preimplantaéni genetické vysetreni chromozomovych aberaci
metodou masivné paralelniho sekvenovani)

Dostupnost Provadi se po shromdazdéni dostateéného poctu vzorkd k vyuziti kitu

Odezva rutinni 8 tydnd

Odezva urgentni | 30 hodin

SOP 00416 Preimplantaéni genetické vysetfeni chromozomovych

SOP , .y ; -
aberaci metodou masivné paralelniho sekvenovani

F-4 PGD monogennich chorob metodou karyomapping
- akredifovand metoda

Slouzi ke zjisténi genotypu embrya pomoci nepiimé genetické

Uéel vySetteni . . , . ., .
4 diagnostiky vazebnou analyzou a k detekci chromozomovych aberaci

Blastomery, pdlova téliska, bunky trofoblastu, periferni krev, bukalni
stér, sliny, izolovand DNA

Bunky lyzované v lyzaénim pufru, DNA po celogenomové amplifikaci
metodou Multiple displacement amplification

Materidl

Viz SOP Biopsie blastomer, SOP Biopsie pdlovych télisek, SOP Biopsie
trofoblastu, SOP Zpracovdni blastomer a pélovych télisek pro PCR,
Pokyny k odbéru | SOP Celogenomové amplifikace metodou Multiple displacement
amplification, FO0058 Ndvod na odbér vzorkd DNA stérem bukalni
sliznice

Mikrozkumavka 0,2 ml

S:::br:vo 1 zkumavka Vacutainer™ velké fialovda (zkumavka s EDTA)
1 zkumavka na bukdlni stér ORAcollect DNA
Metoda Provedeni vysetreni DNA pomoci SNP detekce na DNA cipech
s vyhodnocenim pomoci pfislusného software
Dostupnost Provadi se po shromdazdéni dostateéného pocétu vzorkd k vyuziti kitu

Odezva rutinni 8 tydnu
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Odezva urgentni

30 hodin

SOP

SOP Preimplantaéni genetickd diagnostika pomoci metody
karyomapping

F-5 lzolace DNA pro molekularné genetické vysetreni
U&el vy3etfeni Slouzi k izolaci DNA pro dalsi vysetreni
Materidl Periferni zilni krev, 5 ml
Genetické vysetieni z periferni krve nelze provést po transplantaci
Pokyny k odbéru tzz’r:;fyrzr;ercoe'do 200 dni po transfazi krve - vysledkem by byly
Postup je nutno v téchto pripadech konzultovat s vedoucim laboratore.
S::ferVé 1 zkumavka Vacutainer™ velkd fialova (zkumavka s EDTA)
Metoda Izolace DNA vazbou na silikdtovou kolonku
Dostupnost Provadi se po shromdazdéni dostateéného poctu vzorkd k vyuziti kitu
Odezva rutinni 14 dni
Odezva urgentni | 24 hodin
SOP SOP Izolace DNA ze vzorku periferni krve |

F-6 Vysetreni poctu kopii exonu 7 a 8 SMN1 genu pro
spindalni muskularni atrofii - akredifovang mefoda

Ucel vysetieni

Slouzi ke stanoveni poctu kopii exonu 7 a 8 genu SMNT1. Delece téchto
exonu je v homozygotnim stavu je nej¢astéjsi pric¢inou spindlni
muskuldrni atrofie. Test slouzi k zjisténi prenasecstvi této mutace u
pacientd podstupujicich 1é¢bu neplodnosti a darctd reprodukénich
bunék. V pfipadé zachyceni homozygotni delece exonu je mozné
stanovit pocet kopii exonu 7 a 8 tako u genu SMN2 pro upresnéni
prognézy onemocnéni.

Materidl

Periferni zilni krev, 5 ml, izolovana DNA, bukalni stér, sliny
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Vysetieni SMN1 genu z periferni krve nelze provést po transplantaci
Pokyny k odbéru kostni di‘en,é a do 200 dni po transfuzi krve - vysledkem by byly
hodnoty darce.
Postup je nutno v téchto pripadech konzultovat s vedoucim laboratore.
. i Mikrozkumavka 0,2 ml
Odbérova . - .
nddoba 1 zkumavka Vacutainer™ velkd fialova (zkumavka s EDTA)
1 zkumavka na bukalni stér ORAcollect DNA
Izolace DNA, provedeni metody MLPA - hybridizace specifickych sond
a jejich ligace, amplifikace cilovych sekvenci gentii SMN1 a SMN2
Metoda metodou multiplex PCR, fragmentaéni analyza kapilarni
elektroforézou na genetickém analyzdtoru ABI 3130, analyza poctu
kopii jednotlivych Usekl pomoci softwaru GeneMarker. Pouziva se kit
firmy MRC-Holland SALSA® MLPA® (probemix P060).
Dostupnost Provadi se po shromdazdéni dostateéného poctu vzorkd k vyuziti kitu
Odezva rutinni 8 tydnu
Odezva urgentni | 4 dny
SOP Vysetteni spindlni muskuldrni atrofie metodou MLPA

F-7 Vysetfeni poctu trirepetic v genu FMR1 pro syndrom

fragil

niho X

Ucel vySetieni

Slouzi ke stanoveni poctu trirepetic v genu FMR1. Zvyseni poctu
trirepetic mize byt pri¢inou ¢asného ovaridiniho selhdni a jejich dalsi
expanze muze vést k narozeni chlapce trpiciho syndromem fragilniho
X. Provadi se u Zen se snizenou ovaridlni rezervou a u ddrct
reprodukénich bunék.

Materidl Periferni zilni krev, 5 ml, izolovand DNA, bukadlni stér, sliny
Stanoveni poctu trirepetic v genu FMR1 z periferni krve nelze provést
o transplantaci kostni dfené a do 200 dni po transfuzi krve -
Pokyny k odbéru p, P I ! , 'P vzt
vysledkem by byly hodnoty darce.
Postup je nutno v téchto pripadech konzultovat s vedoucim laboratore.
. ; Mikrozkumavka 0,2 ml
Odbérova . - .
, 1 zkumavka Vacutainer™ velka fialova (zkumavka s EDTA)
nadoba

1 zkumavka na bukalni stér ORAcollect DNA
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Izolace DNA, dvé po sobé jdouci analyzy po¢tu CGG repetic v genu
FMR1, metodou alelové specifické PCR a nasledné detekci poctu
trirepetic pomoci kapildrové elektroforézy na genetickém analyzéatoru

Met
etoda ABI 3130. Vizualizace amplifikovanych DNA Usekd a vyhodnoceni jejich
délky v softwaru GeneMarker. Pouziva se kit AmplideX™FMR1 PCR
(Asuragen).
Dostupnost Provadi se po shromdazdéni dostateéného poctu vzorkd k vyuziti kitu
Odezva rutinni 8 tydnu
Odezva urgentni | 4 dny

SOP

Stanoveni poctu trirepetic v genu FMR1 metodou TP-PCR a
fragmentaéni analyzou

F-8

Vysetieni mutaci PANelovou
Diagnostickou Analyzou (PANDA® Basic) -
akredifovana mefoda

Ucel vysetieni

Slouzi k vysetfeni nejc¢astéjsich mutaci zpusobujicich geneticka
onemocnéni ve stredoevropské populaci (Cystickd fibréza, Spinalni
muskularni atrofie, nesyndromovd hluchota, Syndrom fragilni X), dale
jsou vysetfovdany trombofilni mutace, geny/varianty s klinickym
vztahem k neplodnosti, hormondalni stimulaci, vyvoje embryi a
téhotenskym ztratdm. Provadi se zejména u pacientl s poruchami
plodnosti a opakovanym potrdcenim a darct reprodukénich bunék.

Materidl Periferni zilni krev, 5 ml, izolovand DNA, bukdlni stér, sliny
Vysetteni mutaci PANelovou Diagnostickou Analyzou z periferni krve
Pokyny k odbéru nelze pr?vés’r po transplantaci kosfnll' drené a do 200 dni po transfuzi
krve - vysledkem by byly hodnoty darce.
Postup je nutno v téchto pripadech konzultovat s vedoucim laboratore.
. ; Mikrozkumavka 0,2 ml
Odbérova . - .
nédoba 1 zkumavka Vacutainer™ velké fialova (zkumavka s EDTA)
1 zkumavka na bukdlni stér ORAcollect DNA
Izolace DNA, Analyza je zalozena na technologii MIP a Nové Generaci
Sekvenovani na platformé Surfseq 5000Dx (GeneMind), pfi
Metoda parametrech sekvenovdani 2x150bp. 97 % cilovych oblasti je pokryto

alespon 30x a 90 % alespon 100x.

Soucdsti vysetfeni PANDA je i stanoveni poctu trirepetic (CGG). v genu
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FMRI, které je provadéno jako samostatny test dle SOP Stanoveni
poctu trirepetic v genu FMR1 metodou TP-PCR a fragmentacni
analyzou

Dostupnost Provadi se po shromdazdéni dostateéného poctu vzorkd k vyuziti kitu

Odezva rutinni 8 tydnd

Odezva urgentni | 1tyden

Panelovd diagnostickd analyza variant lidského genomu metodou

SOP . . .
masivné paralelniho sekvenovani

F-9  Vysetreni germindlnich variant lidského
genomu - akredifovang mefoda

Vysetieni slouzi k detekci germindlnich (zarodeénych) variant lidského
genomu. Dle upfesnéni pozadovaného vysetieni indikujicim lIékarem je
vySetfen jeden z nize uvedenych panelu gent specifikovanych

v Seznamu ¢&innosti v rdmci flexibility (dostupny na webu laboratore)

Panel genti PANDA® Carrier:

Slouzi k vysetieni nejcastéjsich autozomdalné recesivnich a X-vazanych
mutaci ve vice nez 110 genech zpUsobujicich genetickd onemocnéni ve
stredoevropské populaci. Jde o rozsifeny test prenasecstvi
patogennich variant, jehoz soucasti je také vysetreni vSech
mutaci/variant zahrnutych v zakladnim testu VySetfeni mutaci
panelovou Diagnostickou analyzou (F8), jmenovité jde o vySetreni
trombofilnich mutaci, dale geny/varianty s klinickym vztahem k

Ucel vysetfeni neplodnosti, hormondlni stimulaci, vyvoje embryi a téhotenskym
ztratdm. Provdadi se zejména u pacientd s poruchami plodnosti a
opakovanym potrdcenim a ddrcl reprodukénich bunék, pripadné
reprodukénim partnerdm pred pldnovanou koncepci.

Panel genl ILGA™ (infertility linked genotype analysis):

Predstavuje geneticky test, ktery umoziuje komplexni vysetieni gent
spojenych s neplodnosti u pdra podstupujicich jeji [é¢bu. Tento panel
poskytuje klicové informace, které Iékardm pomdhaiji pfi stanoveni
diagnézy a ndsledném managementu |é¢by neplodnosti a vybér
nejvhodnéjsiho Ié¢ebného postupu. U Zen muze test pFinést dllezité
odpovédi pfi podezreni na primdrni ovaridlni insuficienci, poruchy
zrani oocytd nebo abnormality ve vyvoji embryi. U muzd se pak
vySetfeni zaméruje na geny spojené s vyznamnymi poruchami
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spermiogramu — napriklad s oligospermii (snizeny pocet spermii),
teratospermii (abnormdalni morfologie spermii) ¢i azoospermii (Uplnd
absence spermii).

Panel genti CZECANCA (CZEch CAncer paNel for Clinical Application):
Je diagnosticky néastroj pro vysetieni nadorové predispozice obsahujici
vice nez 200 genu spadaijicich do 3 kategorii. Skupina A zahrnuje
zdsadni nddorové predispozi¢ni geny s jasné vyjadienou mirou rizika
pro nosi¢e mutaci. Geny skupiny B zahrnuji nddorové predispoziéni
geny prokazatelné asociované se vznikem dédi¢nych nddor(, avsak
diky raritnimu vyskytu pfi¢innych mutaci neni jasné vyjadreno riziko
pro nosi¢e mutaci. Geny skupiny C zahrnuji geny asociované

s naddorovymi onemocnénimi na zdkladé ojedinélych studii nebo geny,
jejichz genové produkty funkéné interaguji s genovymi produkty skupin
genl AaB.

Panel genli EXOM:
Zahrnuje vysetteni véech lidskych gend.

Materidl

Periferni zilni krev, 5 ml, izolovana DNA, bukalni stér, sliny

Pokyny k odbéru

Vysetfeni germindlnich variant lidského genomu z periferni krve nelze
provést po transplantaci kostni dfené a do 200 dni po transfazi krve -
vysledkem by byly hodnoty darce.

Postup je nutno v téchto pripadech konzultovat s vedoucim laboratore.

Odbérova
nddoba

Mikrozkumavka 0,2 ml
1 zkumavka Vacutainer™ velkd fialova (zkumavka s EDTA)
1 zkumavka na bukdlni stér ORAcollect DNA

Metoda

Izolace DNA, Vysetfreni probihd pomoci masivné paralelniho
sekvenovdani (MPS). Analyza je zalozena na technologii MIP a Nové
Generaci Sekvenovani na platformé Surfseq 5000Dx (GeneMind), pfri
parametrech sekvenovdani 2x150bp. 97 % cilovych oblasti je pokryto
alespon 30x a 90 % alespon 100x.

Soucdsti vySetreni je i stanoveni poctu trirepetic (CGG)n v genu FMRY],
které je provadéno jako samostatny test dle SOP Stanoveni poctu
trirepetic v genu FMR1 metodou TP-PCR a fragmentaéni analyzou

Dostupnost

Provadi se po shromdazdéni dostateéného poctu vzorkd k vyuziti kitu

Odezva rutinni

8 tydnu

Odezva urgentni

1tyden

SOP

Vysetieni germindlnich variant lidského genomu (SOP 00422)
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Zdakladni pokyny jsou uvedeny v kapitoldch C Manudl pro odbéry primdrnich vzork(, E
Vyddavani vysledkG a komunikace slaboratofi a F Laboratorni vysetfeni poskytovand
laboratofri. Dalsi instrukce, zejména ty, které se tykaji specidlnich vysetreni a interpretace
konkrétnich vysledkd budou poskytnuty pracovniky laboratofe vzdy podle konkrétni
potreby.
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G Prilohy

Prilohy nejsou soucdsti Laboratorni priru¢ky, jsou pfristupné formou samostatnych
fizenych dokumentd.
Pouceni_a_souhlas_vysetfovaného_s_genetickym_laboratornim_vysetfenim_F10002R_cs

Pouceni a informovany souhlas pdru s vykonem preimplantaé¢niho genetického testovani
aneuploidii (PGT-A) F11008R cs

Pouceni a informovany souhlas pdru s vykonem preimplantaéniho genetického testovani
monogennich chorob (PGT-M) F11009R cs

Pouceni a informovany souhlas pdru s vykonem preimplantaéniho genetického testovani
strukturnich aberaci_(PGT-SR) F11010R cs

Pouceni a souhlas informovaného pdaru s vykony preimplantaéni genetické diagnostiky
KARYOMAPPING F10038R cs

Zadanka o cytogenetické a molekuldrné genetické vysetreni
Zadanka o preimplantaéni genetické testovani (PGT)
Vysledek cytogenetického vysetreni

Vysledny protokol preimplanta¢niho genetického testovani chromozomovych aberaci u embryi /s
klinickou interpretaci/

Vysledny protokol vysSetfeni biopsie embrya pomoci karyomappingu

Vysledny protokol vysetfeni poctu kopii exonu 7 a 8 genu SMN1 pro spindlni muskuldrni atrofii
(SMA)

Vysledny protokol PAnelové Diagnostické Analyzy (PANDA)

Zdakladni molekuldrné - genetické vysetieni darkyné oocytt

Vysledny protokol vysetfeni CFTR genu metodou MPS

Vysledny protokol molekuldarné-genetického vysetreni trombofilnich mutaci metodou MPS
Vysledny protokol Panelové analyzy prenasecstvi recesivnich chorob

Vysledny protokol Infertility panelu ILGA™

Vysledny protokol Panda Exome
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H Odkazy

10.

1.

CSN EN 1SO 15189 ed.3:2023

Zdakon o zajisténi kvality a bezpeénosti lidskych tkani a bunék urcenych k pouziti u
¢lovéka a o zméné souvisejicich zdkonl (zdkon o lidskych tkdnich a burnkach)
296/2008 Sb.

Vyhldska o stanoveni blizsich pozadavkl pro zajisténi kvality a bezpecnosti
lidskych tkani a bunék uréenych k pouziti u ¢lovéka 422/2008 Sb.

Good Clinical Treatment in Assisted Reproduction - An ESHRE position paper, June
2008

Brdi¢ka, R, Vrand, M, Otdhalovd, E, Stambergovd, A, Camajovd, J: Analytickéd
validace metod molekuldrni genetiky uréenych pro analyzu lidského genomu CSN
EN ISO 15189:2007

Zdakon o zajisténi kvality a bezpecnosti lidskych tkani a bunék uréenych k pouziti u
¢lovéka a o zméné souvisejicich zdkonl (zdkon o lidskych tkdnich a burnkach)

296/2008 Sb.

Vyhldska o stanoveni blizSich pozadavkll pro zajisténi kvality a bezpecnosti
lidskych tkani a bunék uréenych k pouziti u ¢lovéka 422/2008 Sb.

Good Clinical Treatment in Assisted Reproduction - An ESHRE position paper, June
2008

Brdi¢ka, R, Vrand, M, Otdhalovd, E, Stambergovd, A, Camajovd, J: Analytickéd
validace metod molekularni genetiky uréenych pro analyzu lidského genomu

ISO 15189 a Laboratorni pfiru¢ka - Datovy standard MZCR:
http://ciselniky.dasta.mzcr.cz/CD DS3/hypertext/MZANH.htm

Vyhlaska Ministerstva zdravotnictvi ¢. 334/2023 Sb.
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| Vysvétlivky a zkratky

aberace chromozomovd numerickd

odchylka od normdlniho poctu chromozomu

aberace chromozomova strukturni

odchylka od normdlni stavby chromozomd, napft.
translokace, delece, inverze

aCHG

komparativni (srovnavaci) genovd hybridizace
pomoci arrayi (DNA ¢&ipQ) - totéz, co arrayCHG

akreditace

schvdleni, vyjadreni davéry od povérené a
kompetentni organizace

amplifikace

zmnozeni napf. vytvorenim vétsiho poctu kopii
pUvodni molekuly

aneuploidie

odchylka od normdlniho poétu chromozomu, napf.
trisomie (zvySeni po¢tu chromozomu ze dvou na tti)

biopsie ziskani zivé bunky nebo &asti tkané k vysetreni
bioptat bunka nebo ¢astecka tkané, uréend k vysetreni

bunka ¢asného embrya (dvoubunécné az
blastomera g ew o .

osmibunécéné stadium)
bukalni z tvarové sliznice v dutiné ustni

en, jehoz mutace zpusobuje cystickou fibrézu

CFTR gen gen. ) P je cy

(mukoviscidézu)

cysticka fibréza

také mukoviscidéza - vrozené recesivni dédi¢né
onemocnéni postihujici dychaci cesty, travici Ustroji,
pohlavni Ustroji, zplisobené mutaci CFTR genu

pouzivajici zobrazovaci genetické metody, napriklad

1 ticky
cytogeneticky FISH (viz ddle), na drovni bunék
x Cesky institut pro akreditaci - akreditaéni a
CIA el v . < . .
certifikacni autorita v Ceské republice
CSN Ceska stétni norma
DNA deoxyribonukleovad kyselina
drodek do 8. tyd yvoje véetné, poté yVE
embryo zdrodek do 8. tydne vyvoje vcéetné, poté nazyvdme

plod

embryolog klinicky

zdravotnicky pracovnik, zabyvajici se diagnostikou
reprodukénich bunék a ¢asnych embryi a oplozenim
mimo matersky organizmus a kultivaci ¢asnych
embryi mimo matefsky organizmus

EN

evropskd norma
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mikrozkumavka

plastovd zkumavka kénického tvaru o objemu max.
3 ml, pouzivand zejména v molekularni genetice

Evropskd spole¢nost lidské reprodukce a

ESHRE .
embryologie

FISH fluorescenéni in situ hybridizace - vazba
komplementdarnich dsek DNA

fixace zpracovani vzorku, které zabranuje jeho
znehodnoceni a pripravuje jej na dalsi vysetieni

genom soubor genu urcitého druhu nebo jedince

G-pruhovani

barveni chromozomu s pomoci Giemsovy metody,
kterou se na chromozomech zndzorni
charakteristické prouzky

vzdjemnd vazba komplementdarnich molekul,

hybridizace zpravidla znacené sondy na zvoleny typ DNA, coz
umozni jeji zndzornéni nebo uréeni mnozstvi
Bunécéné struktury viditelné zpravidla jen v prabéhu
bunééného déleni, existuji vSak i v interfdzovém

chromozomy - « . .
jadre. Kazdy chromozom obsahuje charakteristickou
sekvenci DNA a od ni odvozeny soubor gend.
na misté, napr. zndzornéni in sifu umoznuje

in situ lokalizaci urcité latky v ramci bunky, bunééného
jadra, chromozomu apod.

interpretace popis podstaty, vysvétleni

SO Mezindrodni organizace pro normalizaci
(International Organization for Standardization)

IVE in vitro fertilizace - oplozeni mimo matersky
organizmus

K ; popis mnozstvi a struktury chromozom uréitého

aryo C
yotyp jedince
it kompletni sada materidlu, umoznujici provedeni
[

urcité analyzy

kontaminace

znedisténi cizorodym materidlem, napt. bakteriemi,
viry, DNA z prostredi

kultivace

zde péstovani v umélych podminkach

kultura

zde soubor bunék péstovanych v umélych
podminkdch
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kombinace hardware a software uréeného k analyze

LUCIA KARYO
karyotypu

MPS masivné paralelni sekvenovani, téz znadmé jako next-
generation sequencing

marker znak, znacka

marker chromozom

strukturné abnormdini chromozom, ktery nelze
identifikovat

Zde predmét velikosti napfiklad podlozniho skla,
ktery umoznuje provést analyzu nepatrného
mnozstvi biologického materidlu, ¢asto fadu analyz
soucasné. Analyza probihd na poli slozeném

mikrogi o . . "
P z mnoha bodud (mikroarray). Umoznuje napriklad

provést semikvantitativni stanoveni vzdjemného
poméru zastoupeni jednotlivych chromozomi a
jejich casti.

mitéza bunécéné déleni, béhem néhoz je mozné pozorovat
chromozomy a jejich stavbu

MKN Mezindrodni klasifikace nemoci

MLPA multiple ligatin probe-dependent amplification

molekuldrné-geneticky

pouzivajici kvalitativni, kvantitativni nebo
semikvantitativni analyzu gen( a jejich produktd

monogenni

zpusobené jednim genem

multirezistentni

odolné k pusobeni mnoha faktord, typicky napfiklad
antibiotik

mutace genova

zména jedné nebo nékolika bazi v genu, kterd
zpravidla vede ke zméné jeho funkce

natér

zde tenkd vrstvicka bunék, fixovand na podloznim
skle

nosokomialni

zpusobené ve zdravotnickém zafizeni (napf.
nosokomidlni infekce)

patologické chorobné
polymerdzovad fetézcovd reakce pouzivand
PCR k namnozeni malého mnozstvi DNA zpravidla pro
dalsi analyzu
preimplantaéni genetickd diagnostika - metoda
PGD umoznujici stanovit genetickou diagnézu u ¢asnych

embryi jesté pred jejich prenosem do délohy
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PGT preimplantaéni genetické testovani, viz PGD
také polové télisko - bunka, kterd vznika pti zracich
oblocyt délenich vajicka a nemd dalsi vyvojovy potencidl -

slouzi k ,odlozeni” nadbyteéné sady chromozomi
nebo chromatid

preanalytické

ukony probihaijici pred vlastnim laboratornim
vySetfenim

preimplantaéni

probihajici pred implantaci (embrya do délozni
sliznice)

referenéni srovndavaci
reprodukéni majici vztah k rozmnozovani
zpétny, napf. reverzni transkriptdza katalyzuje
, proces prepisu genetické informace z ribonukleové
reverzni ] vin . , .
kyseliny (RNA) ,zpét“ do deoxyribonukleové kyseliny
(DNA).
zde molekula s navdzanou fluorescenéni znaékou
sonda schopnd se vazat na urcitou strukturu, napriklad
usek DNA
SOP Standard Operation Protokol — popis standardniho
pracovniho postupu
metoda nebo jeji vysledek, kdy biologicky vzorek se
stér ziskava setrenim (napfriklad setfenim sliznice
vatovou stétickou, na které ulpi epitelové bunky)
o, 1. zbaveny choroboplodnych zarodk
sterilni ]
2. neplodny
Statni Ustav pro kontrolu 1é¢iv - autorita povolujici
SUKL mimo jiné pracovat s lidskymi bunkami a tkanémi
urcenymi k lécebnému pouziti
" zde pomUcka k omezeni nebo zastavend krevniho
skrtidlo . v 4w
obéhu v koncetiné
TP-PCR triple-primed PCR
fenos (napr. embryotransfer — pfenos embrya do
transfer P (nap 4 P Y

délohy)

translokace

premisténi, napriklad chromozomovd translokace
znamend premisténi ¢dsti jednoho chromozomu na
jiny — patii mezi strukturni chromozomové aberace

trofoblast

¢ast casného embrya, z néjz se vyvijeji plodové
obaly, ne samotné embryo
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turniket

zde skrtidlo (viz vyse)

Vacutainer™

uzavieny systém pro odbér krve zvysujici
bezpecnost odbéru pro pacienta i persondl

venepunkce

odbér krve ze zily

vizualizace

zviditelnéni

wild-type nemutovany
zila céva vedouci krev smérem k srdci
Zilni krev krev z periferni zily, vhodnd pro vétsinu vysetieni
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