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1 Ucéel

Tato laboratorni pfiru¢ka shrnuje zakladni informace o Cinnosti genetické laboratore 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 zdvazna pro pracovniky genetické laboratore a spolupracujici [Gzkova
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

CKTCH Centrum kardiovaskuldrni a transplantacni chirurgie Brno

CR Ceska republika

FH Familidrni hypercholesterolémie

FNUSA Fakultni nemocnice u svaté Anny v Brné

HGVS Spoleénost pro varianty v lidském genomu, Human Genome Variation
Society

HRF Hereditarni periodické horecky

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

ICP Identifikaéni &islo pracovisté

LIS Laboratorni informacni systém

MedPed Make early diagnosis to Prevent early deaths

MBL Mannan binding lectin, Lektin vazajici mandézu

NIS-AMB Nemocnicéni 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)

TREC T cell receptor excinsion circle, excizni krouzky vznikajici bé&hem

rekombinace T bunécného receptoru
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4 Odpovédnosti a pravomoci

Vedouci genetické laboratore:

metodicky ridi laborator, je zodpovédny za koncepci genetické laboratore
zabezpecuje védecko-vyzkumnou ¢innost genetické laboratore

spolupracuje se zdravotnickymi zafizenimi, kterym laborator poskytuje sluzby
zajistuje poskytovani klinickych konzultaci tykajicich se vybéru laboratornich
vySetreni, vyuzivani sluzeb a interpretaci vysledk( vysetreni

VS odborny pracovnik se specializaci (Bioanalytik, OPLM se specializaci):

provadéni naro¢nych analyz a diagndz v oboru molekularni mediciny

provadi a zodpovida za molekularné genetickou diagnostiku zavedenou na pracovisti
provadi hodnoceni vysledkl laboratornich vysetieni

schvaluje vysledky provadénych molekuldrné genetickych vysetieni

provadi konzultacni ¢innost s Iékafi (Zadateli o vySetfeni)

VS odborny pracovnik pod odbornym dohledem (OPLM):

provadéni naroénych analyz a diagnéz v oboru molekuldrni mediciny
provadi molekularné genetickou diagnostiku zavedenou na pracovisti
provadi hodnoceni vysledk( laboratornich vySetreni

provadi konzultacéni ¢innost s |ékafi (Zadateli o vySetreni)

Zdravotni laborantka se specializaci:

provadi vysoce specializovand molekularné — geneticka laboratorni vysSetieni a
méreni

podili se na pripravé standardnich postupu, v rozsahu své zpUsobilosti

provadi zakladni hodnoceni vysledku

identifikuje vzorky biologického materidlu, hodnoti jejich kvalitu pro poZadovana
laboratorni vySetteni, zajistuje jejich zpracovani, uchovani a naslednou likvidaci pod
odbornym dohledem

Jiny odborny pracovnik:

provadi laboratorni prace v oblasti vyzkumu pod odbornym vedenim v rozsahu své
odborné zpUsobilosti

identifikuje vzorky biologického materidlu, hodnoti jejich kvalitu pro poZadovana
laboratorni vySetieni, zajistuje jejich zpracovani, uchovani a naslednou likvidaci pod
odbornym dohledem

provadi molekuldrné genetickou diagnostiku zavedenou na pracovisti pod odbornym
dohledem
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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
Identifikacni Udaje 1ICZ 72 932 050
ICz 72 932 715

Vystavni 17/19, Brno 603 00

Adresa laboratore ~ o ,
(ve snizeném pfizemi)

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 patogenl(

e molekularni genetiky poruch imunity

e genetické determinace aterosklerdzy a trombofilie

Diagnostika patogenlt molekularné biologickymi metodami je vyuzivdna zejména
u imunokompromitovanych pacientd po transplantaci orgdnd, u pacientl s infekcni
endokarditidou a u pacient(l s infekénimi komplikacemi po velkych chirurgickych vykonech.
Své uplatnéni nachazi také u pacientl s meningitidou ¢i kloubnimi infekcemi, ale i v dalSich
situacich. Je vhodnym doplnénim klasickych mikrobiologickych postup(i zejména v kultivacné
negativnich pripadech ¢i u vzork( odebranych pod antibiotickou clonou.

Genetickd laboratof CKTCH Brno provadi také molekuldrné 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 prenasee 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 prlibézné aktualizovan.

Laboratof je soucasti Narodniho centra a koordinatorem mezinarodniho projektu "MedPed"
(Make early diagnosis to Prevent early deaths), jehoz cilem je v¢as diagnostikovat a |écit
pacienty s familidarni hypercholesterolémii, a tim zabranit predcasné klinické manifestaci
aterosklerdzy u téchto pacient(l. V laboratofi se provadi molekuldrné genetické vysetreni
familiarni hypercholesterolémie a stanoveni genotypu apolipoproteinu E.
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Vyznamné misto v naplni genetické laboratofe zaujima védecko-vyzkumna cinnost.
Geneticka laborator se ucastni fady vyzkumnych projektl, véetné mezinarodnich. Vysledky
jsou prubézné prezentovany formou predndsek a publikaci v odborném tisku. Ve spolupraci
s Pfirodovédeckou a Lékarskou fakultou Masarykovy univerzity v Brné se podilime

na pregradualnim i postgradudlnim vzdélavani studenta.

5.2 Kontakty a provozni doba laboratore

Kontakty

Jméno e-mail

telefon

Vedouci |ékaf prof. MUDr. Tomas

. . tomas.freiberger@cktch.cz
laboratore Freiberger, Ph.D. ger@

543 182 548

VS odborny
pracovnik -
molekuldrni detekce
patogenu

543 182 518

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

543 182546

Zdravotni laborant -
geneticka
determinace
aterosklerdzy

Martina Slezackova, DiS. | martina.slezackova@cktch.cz

543 182 546

Laboratof

543 182 546

Provozni doba laboratofe

e Pracovni dny od 7:00 do 16:00 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 vysetieni provadénych genetickou laboratofri

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

Laborator uplatnuje flexibilni rozsah akreditace, aby mohla pruzné reagovat na pozadavky
svych zakaznikl, vyvoj stavu poznani a technologickych mozZznosti (Seznam ¢innosti v ramci
flexibilniho rozsahu akreditace na www.cktch.cz/genlab).

5.3.1 Molekularni detekce patogent

HBV
HCV
HSV 1/2

EBV
cmv
HHV6
vzv
BKV
PVB19
ADV

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)

- adenoviry

- 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 monoctogenes, Proteus mirabilis, Pseudomonas aeruginosa
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5.3.2 Molekularni genetika poruch imunity

Panel gend (NGS):

Primarni imunodeficience — komplet (PID = IEI)

Vrozené poruchy imunity, Siroky panel genl vySetfenych metodou NGS

Hereditarni periodické horecky (HRF)

Hereditarni periodické horecky, uzky panel gen( vySetfenych metodou NGS

SCID screening

SCID a agamaglobulinémie detekované u novorozencl pri celoplosném novorozeneckém
screeningu TREC/KREC

Sangerovo sekvenovani:

X-vazana agamaglobulinemie XLA [BTK]

AR-Agamaglobulinemie [/IGHM]

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

Hereditarni angioedém typu s normalnim C1 inh [F12, ANGPT1, PLG]
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 [I/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 nejcastéjsich v genu UBA1]

Vysetieni familiarni varianty v genech asociovanych s vrozenymi poruchami imunity

Ostatni:

Deficit C2 slozky komplementu [C2]
TREC/KREC
Genotypizace MBL [MBL2]
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5.3.3 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

Lipidy:

FH-NGS Familidrni hypercholesterolémie, panel gent vysetfenych metodou NGS
Vysetfeni familidarni varianty v genech asociovanych s familiarni
hypercholesterolémii

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 laborator
5.4.1 Priprava pacienta pfed odbérem

Pro veskerd genetickd vysetieni provadéna genetickou laboratofi neni nutna zadna specialni
pfiprava pacienta pred odbérem krve nebo jiného biologického materialu.

5.4.2 Odbér biologického materialu pro molekularni detekci patogent

Vzorky z nesterilnich mist (kdze, stéry atd.) mulZe kontaminovat pfirozend mikrofldra.
| pfi odbéru periferni krve je potfeba dbat na co nejsterilnéjsi podminky odbéru,
aby se minimalizovalo riziko kontaminace. Opatteni: oSetfeni odbérového mista dezinfekci,
pouziti jednorazovych rukavic, pouziti DNA-free zkumavek na odbér EDTA krve.

5.4.3 Biologicky materidl — mnoistvi, uskladnéni, transport

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

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

e Geneticka laboratof nezajistuje svoz biologického materialu.

e Vzorky prijimané genetickou laboratofi mohou byt doruceny:

— zdravotnickym pracovnikem nebo Skolenou osobou pracujici v CKTCH

— svozovou sluzbou odesilajiciho zafizeni

— postou (v pfipadé, Zze budou dodrzeny podminky pro transport)
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5.4.4 Molekularni detekce patogeni

V pfipadé pozadavku vysetfeni napf. UNB, UNF, CMV, EBV, BKV, HBV, HCV, ADV, HSV1/2,
HHV6, VZV u jednoho pacienta: 2 x 5 ml krve v EDTA s jednou Zadankou (dopravit do
laboratore pfi bézné teploté do 6 hod. od odbéru z divodu HCV — pokud neni pozadovano
HCV, lze dodat pouze 1 x 5 ml krve a uchovdvat ji pfi 2-8 °C (max. 72 hod.), ale nejlépe
dopravit do laboratore do druhého dne).

Minimalni
PFijimany materidl Vysetieni mnoistvi Uskladnéni a transport
a typ odbéru ?
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, 5 ml
2-8°C,9
BKV, PVB19, ADV, do EDTA
HSV 1/2, HHV6, VZV, panel sepse
5ml .
Krev HBV do EDTA 2-8°C, 9
I 2 -8°C, dopravit do
5m vy \
HCV laboratore pfi béZné teploté
do EDTA P wep
do 6 hod od odbéru
Punktat UNB, UNF, STAPH 0,5 ml 2-8°C,9
Likvor UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, 1-2 ml 2-8°C 9
ADV, HSV 1/2, HHV®6, VZV
BAL - UNB, UNF, STAPH, panel
bronchoalveolarni | pneumonie, panel respiracni viry, 1-2 ml 2-8°C9
lavaz Cerny kasel
UNB, UNF, STAPH, panel
Trachedlni aspirat pneumonie, panel respiracni viry, 1-2 ml 2-8°C, ¢
cerny kasel
UNB, UNF, STAPH, ADV,
Stér HSV 1/2, VZV, panel pneumonie, b) 2-8°C,9
panel respiracni viry, ¢erny kasel
. UNB, UNF, STAPH, CMV, BKV, .
Mo¢ 1-2 ml 2-8°C,9
ADV
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
HBV 1.5 ml 2—-8 c'C, dOpI’aVit do
laboratore pfi bézné teploté
Plazma .
HCV 1,5 ml do 6 hod od odbéru nebo
v zamraZzeném stavu
Jiny materidl po
predchozi domluvé
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3 odbér do sterilni zkumavky
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.

5.4.5 Molekularni genetika poruch imunity

Mnoistvi a typ

PFijimany material Vysetieni .
odbéru

Uskladnéni a transport

2-8 °C, pfi dlouhodobéjsim
skladovani zamrazit,
Krev *a MBL —10 ml do EDTA | (transport pfi bézné teploté
do 6 hod nebo
Vv zamraZzeném stavu)

* ul (20 ng/ul) ** | 2-8°C, pfi dlouhodobgjsim
DNA skladovani zamrazit,
MBL l (20 ng/pl)** transport pti bézné teploté
Krevni skvrnka
Sucha krevni skvrnka TREC/KREC na odbérové pfi béZné teploté
karticce

2-8 °C, dopravit do
CVS-odbér choriovych klk{ * dle moznosti laboratore do druhého dne

(pFi béZné teploté do 6 hod)

2-8 °C, dopravit do
Plodova voda * dle moznosti laboratore do druhého dne
(pfi bézné teploté do 6 hod)

Tkan uchovavana v parafinovych

. dle moznosti pfi bézné teploté
bloccich

Jiny materidl po pfedchozi
domluvé

* Panely genl(, sangerovo sekvenovani, deficit C2 slozky komplementu
** minimalni mnoZstvi, mensi mnoZstvi nebo koncentrace po domluvé
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5.4.6 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

e i .. . e Mnoistvi a typ . .
PFijimany material Vysetieni . Uskladnéni a transport
odbéru
2-8 °C, dopravit do laboratore
Trombofilie 1-2,5mldo EDTA , v L vy s
« do druhého dne (pfi bézné
rev
teploté do 6 hod) nebo
Lipidy —10 ml do EDTA v zamraZzeném stavu
Trombofilie 10 pl (20 ng/pl) ** 2-8 °C, pti dlouhodobé&;jsim
DNA | | skladovani zamrazit,
Linid pl (20 ng/pl) KooV tenlotd
piay % transport pri pokojové teploté

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

5.5 Zadanka a spravna identifikace biologického materialu a pacienta

Ke kazdému biologickému materidalu musi byt spravné vyplnénd zadanka, ktera obsahuje:

e Jednoznacénou identifikaci pacienta: jméno, pfijmeni, Cislo pojiSténce, pohlavi (za
jméno uvést M = mu?, Z = ena, ? = pohlavi nezndmé — nap¥. p¥i odbéru plodové
vody), datum narozeni

e Identifikace Zadatele o vysetteni: ¢itelné razitko, ICP, odbornost, adresa,
oddéleni/ustav/klinika

¢ Identifikacni udaje o odesilajicim Iékafi: jméno, podpis

e Kdd zdravotni pojistovny vysetfovaného

e Klinickou diagnézu

e Druh materidlu

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

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

e Pozadovany druh vysetreni

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

e Vyplnény informovany souhlas u téchto vysetreni:

— Molekularni genetika poruch imunity

— Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

Vzorové zddanky jsou vpfiloze a ke stazeni na internetovych strankdch
www.cktch.cz/genlab. Na vyZzadani je moZno tyto Zadanky zaslat e-mailem nebo postou.

Biologicky materidl musi byt oznacen jménem, pfijmenim a rokem narozeni pacienta
nebo pfijmenim pacienta a Cislem pojisténce. Pokud je nadobka s biologickym materialem
oznafena pouze prijmenim pacienta, genetickd laboratof ji mlze pfijmout jen za
predpokladu, Ze je jinak zajisténa jednoznacna identifikace biologického materidlu (napf.
nadobka s materidlem je jednoznacné pfipojena k Zadance s kompletni identifikaci
prilepenim, v uzavieném obalu apod.).
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Neni-li na Zadance uvedeno datum narozeni a pohlavi pacienta, neni to dlvodem
k odmitnuti vzorku, pokud je radné vyplnéné cislo pojisténce.

5.5.1 Neshody znemoziujici pfijem biologického materialu nebo ohroZujici spravnou
identifikaci biologického materidlu

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

e zaslani vzorku, které geneticka laborator nevysettuje

e chybéjici zadanka

e nedostate¢né mnozstvi materidlu

5.5.2 Postup v pfipadé zjisténi neshod

e Nespravny typ biologického materidlu nebo Spatné odebrany vzorek vzhledem
k pozadovanému vysetieni — pracovnik genetické laboratofe muZe prijmout
biologicky materidl, Zadanku a upozorni na omyl pfislusné pracovisté, odkud material
pochadzi, a pozada zaddvajiciho Iékatfe 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 pfijmout
biologicky material a pozada zaddvajiciho Iékare o opakovany odbér.

7 v s

e Chybéjici Zadanka - pracovnik genetické laboratore muize pfijmout biologicky material
a pozada zaddvajiciho |ékare o doplnéni Zadanky ¢i doplnéni chybéjicich idaji na ni.

5.5.3 Nakladani s osobnimi a citlivymi udaji pacienta

Genetickd laborator naklada s osobnimi a citlivymi Udaji pacientli tak, aby nemohlo dojit
k jejich neopravnénému pristupu, zméné nebo zneuziti.

S uvedenymi osobnimi Udaji bude zachizeno dle zdsad Narizeni GDPR ¢. 2016/679 a
platnymi pravnimi predpisy CR. Zpracovavané Udaje budou zabezpeéeny tak, aby nemohlo
dojit k uniku a zneuziti téchto dat nepovolanym osobam.

Obecné zasady pro ochranu osobnich udaju:

Osobni a citliva data pacientl jsou vedena v listinné formé a v LIS.

Listinna forma zdznamu je zabezpecena uzamcenim vstupu do genetické laboratore a
fizenim vstupu cizich osob. Pro zabezpeceni dat v LIS maji pracovnici pfidélena pristupova
prava sohledem na jejich kompetence do interni databdze i na konkrétni PC. VSichni
pracovnici jsou zavazani v Prohldseni o zachovani mléenlivosti o osobnich Udajich pacienta
k zachovani davérnosti informaci o pacientech a jsou prokazatelné seznameni s vnitinimi
predpisy genetické laboratore, ve kterych jsou stanoveny pravidla pro nakladani s osobnimi
udaiji.
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5.6 Casova dostupnost vysetieni, vydavani vysledk(i a komunikace s laboratofi

5.6.1 Casova dostupnost vysetieni

5.6.1.1 Molekularni detekce patogent

Standardni
Vysetieni PFijimany material lhita Statimova lhita **
vySetfeni*
o BAL st N iy i
UNB krev, punkt?t, likvor, e , ster,lmvoc: material 1-3 dny dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dfen domluvy
k ktat, lik BAL, sté ¢ ial le telefonické
UNF rev, pun t?t' ikvor, AL, ster,,mvoc: materia 1-3 dny dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dren domluvy
STAPH (specificky) krev, punkt;lét, likvor, BeL, stér,’m?é: material 1-3 dny dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dfen domluvy
X U . , , dle telefonické
Cerny kasel BAL, trachealni aspirat, stér z dychacich cest 1-3 dny e teletonicke
domluvy
CMV (kvantitativné) krev, kostni dren, likvor, moc¢ 3-4 dny 1-2 dny
EBV (kvantitativné) krev, kostni dfen, likvor 3-4 dny 1-2 dny
BKV (kvantitativné) krev, moc 2 tydny 1-2 dny
PVB19 ;v , 1 tyden pfip. dle
ey krev, kostni dren, 2 tyd oy
(kvantitativné) rev, kostni dren yany telefonické domluvy
ey , 1 tyden pfip. dle
HBV (kvantitat krev, pl 2 tyd .
(kvantitativné) rev, plazma ydny telefonické domluvy
T , 1 tyden pfip. dle
HCV (kvantitat k I 2 tyd
(kvantitativné) rev, plazma yany telefonické domluvy
ADV (kvantitativné) kre\{, Iilfvo[, mo(:,”, stér (vysSetteni 2 tydny dle telefonické
kvalitativné) (spojivka, rektum, ...) domluvy
HSV 1/2 krev, likvor, stér (vySetreni kvalitativné) 5 tvdn dle telefonické
(kvantitativné) (spojivka, genitalie ,...) ydny domluvy
dle telefonické
HHV6 (kvantitativné) krev, kostni dfen, likvor, 2 tydny € teletonicke
domluvy
vzv Y « oy , dle telefonické
ey krev, likvor, , stér (vySetfeni kvalitativné) 2tydny € reletonicke
(kvantitativné) domluvy
L o - . . , dle telefonické
Respiracni panel trachealni aspirat, BAL, stér z dychacich cest 1-3 dny
domluvy
. o . , , dle telefonické
Panel Pneumonie trachealni aspirat, BAL, stér z dychacich cest 1-3 dny
domluvy
, dle telefonické
Septicky panel krev 1-3 dny © reletonicke

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

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

pracovni den/dny.

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

5.6.1.2 Molekuldrni genetika poruch imunity

Standardni
Vysetfeni Pfijimany material lhata Statimova lhita
vysetreni
Krev, DNA, CVS-odbér choriovych klkd, plodova
Sangerovo x . . . Y . dle telefonické
L, voda, tkan uchovavana v parafinovych bloccich, 1-3 mésice
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 mésicu dIe;E:Tonlcke
uv
jiny material po predchozi domluvé y
TREC/KREC Sucha krevni skvrnka 1 tyden dle telefonické
domluvy
Panel PID — dle telefonické
komplet Krev, DNA, jiny materidl po pfedchozi domluvé 9 mésicl
domluvy
(NGS)

Panel HRF Krev, DNA, jiny materidl po pfedchozi domluvé 6 mésicl dle telefonicke
(NGS) domluvy
Panel SCID dle telefonické
screening Krev, DNA, jiny materidl po pfedchozi domluvé 1-6 mésicl € telelonicke

domluvy

Ovéreni varianty z

1-3 mésice od

pa”e'f’ g(?nu u Krev, DNA, jiny materidl po pfedchozi domluvé vyvsIeEjku' dle telefonicke
rodinnych vySetfeni domluvy
prislusnikd probanda
MBL, C2 Krev 1-3 mésice dle telefonické
domluvy
* SERPING1

Vytistény dokument ma pouze informativni charakter. Platna fizend verze na INTRANETu CKTCH.
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5.6.1.3 Genetickd determinace aterosklerdzy a trombofilie

T . . . Standardni . e
Vysetreni PFijimany material . . v Statimova lhita
lhiita vysetfeni
2-6 tydnd 1y
Apo B, Apo E Krev, DNA (3-5 mésicg)* neprovadi se
FH-NGS Krev, VDNA, Jmly materlial po 6 mésich dle telefonické
pfedchozi domluvé domluvy
Ovéreni varianty z panelu gent Krev, DNA, jiny materidl po 1.3 mésice dle telefonické
u rodinnych pfrislusnikd ptedchozi domluvé domluvy
Trombofilie Krev, DNA 2 tydny neprovadi se
Heredit’arn| . Krev, DNA, jiny material po . dle telefonické
transthyretinova amyloidéza . , . 1-3 mésice
[TTR] pfedchozi domluvé domluvy

*Vydani vysledku je mozné po zadani potrfebnych udaji o pacientovi do dtb MedPed a
vyhodnoceni vysledkl odpovédnym lékafem MedPed.

5.6.2 Statimova vysetieni

Pozadavky na vysetfeni STATIM se do laboratofe dodavaji se stejnymi Zadankami
jako ostatni béZna vysetieni a jsou navic oznaéena slovem STATIM. Zadanka musi obsahovat
stejné povinné udaje jako u bézného vysetreni.

5.6.3 Dodatecna a opakovana vysetieni

Ze vzorkl dodanych do genetické laboratore Ize béhem zpracovani a skladovani dodatecné
provadét dalsi vySetfeni, event. opakovani nékterych vysetreni.

Pokud lékar pozaduje dodatecné vysetreni, musi zaslat bud novou zddanku (v ptipadé
potfeby véetné informovaného souhlasu), nebo dodat pisemné potvrzeni pozadavku.
Pozadavek se zaroven zaznamena do pUvodni Zadanky.

5.6.3.1 Molekularni detekce patogent

Vysetieni Dodatecné

Ize provést do 1 tydne po obdrzeni biologického materidlu, pokud bylo
u daného pacienta pozadovano jedno z vysSetfeni:
UNB, UNF nebo STAPH

UNB, UNF, STAPH pokud u pacienta nebylo pozadovano ani jedno z vySetieni:
UNB, UNF nebo STAPH
Ize provést do 2-3 dnli po obdrzZeni biologického materialu, jestlize je
materialu dostatek

CMV, EBV, BKV, PVB19, ADV,

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

Ize provést do 2-3 dnll po obdrzZeni biologického materialu, jestlize je

HBV materialu dostatek

HCV nelze provést
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5.6.3.2 Molekuldrni genetika poruch imunity

Dodatecné lze provést vSechna vysSetieni, pokud je v genetické laboratofi dostatek DNA
pacienta a je k dispozici informovany souhlas pacienta k provedeni pfislusného vysSetreni
(s vyjimkou TREC/KREC).

5.6.3.3 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

Dodatecné lze provést vSechna vysSetieni, pokud je v genetické laboratofi dostatek DNA
pacienta a je k dispozici informovany souhlas pacienta k provedeni pfislusného vysetieni.

5.6.4 Vydavani vysledki

Plati pravidlo ,origindlni vysledek patfi Zadateli“. V jinych pfipadech vysledek nesmi byt
vydan nebo sdélen pacientovi nebo treti osobé, a to ani na zakladé jeho Ustni (osobni nebo
telefonické) nebo pisemné Zadosti. Pokud Zadatel na Zadanku napsal, Ze vysledek ma byt
vydan jinému lékafri, ucini se tak.

U telefonického hlaseni vysledku, je nutné ovéreni osoby, které se vysledek hlasi. Ovéreni
osoby se provadi kontrolou volaného cisla na displeji telefonu. Neznamé volané Cislo se ovéfi
pomoci internetu a provede se zpétné voldni. Telefonicky hldasené vysledky jsou
zaznamenany na zadni strané prislusné zadanky nebo do LIS, se jménem osoby, které byl
vysledek hlasen.

Vysledek po telefonu mGze sdélit IékaF nebo VS odborny pracovnik genetické laboratofre.

5.6.4.1 Molekularni detekce patogeni

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

Pozitivni vysledky nebo statimova vysetreni z jinych lékarskych 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)

- nové 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 stfedisko 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.
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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:

Vysetieni Material negativni Hral.'u.cm? Pozitivni
pozitivni
Krev, kostni
CMV (kvantitativné) dren, likvor, 01U/ml <100 IU/ml >100 IU/ml
moc
e Krev, kostni
>
EBV (kvantitativné) die, likvor 01U/ml <500 IU/ml >500 IU/ml
BKV (kvantitativné) Krev, moc¢ 0I1U/ml <500 IU/ml > 500 1U/ml
HBV (kvantitativné) krev, plazma 0I1U/ml <10 I1U/ml >101U/ml
HCV (kvantitativné) krev, plazma 01u/ml <10 1U/ml > 101U/ ml

5.6.4.2 Molekuldrni genetika poruch imunity

Vysledky a vyhodnoceni jsou v pisemné podobé odeslany l|ékafi, ktery je pozadoval.
V nékterych pripadech (napf. u prenatdlnich vysetreni), po prfedchozi domluvé, jsou vysledky
hlaseny telefonicky indikujicimu lékafi ihned po jejich ziskani. Telefonicky hlasené vysledky
jsou zaznamenany do LIS, se jménem osoby, které byl vysledek hlasen.

Zapsani vysledk( vySetieni probihd 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.

A. Vysledky vySetfeni molekularni genetiky poruch imunity

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

Typy variant (dle ACMG):

— benigni — varianty, které nemaji klinicky vyznam

— pravdépodobné benigni — varianty, které pravdépodobné nemaji 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 pfislusnika a pripadna doporuceni (doplnéni nebo opakovani vysetreni,
vySetreni dalSich rodinnych prislusnik( atd.).

Vysledkova zprava vidy specifikuje pouzitou metodu.
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B. Vysledky vySetieni TREC/KREC

Centrum kardiovaskularni
a transplantaéni chirurgie

Vysetreni TREC/KREC je stanoveni mnozstvi extinkénich krouzkd TREC a KREC, které vznikaji
pfi vyvoji T- a B- lymfocytl a je primdrné pouzivdno ke screeningu tézké kombinované
imunodeficience (SCID) jak u pacientd s podezienim na tento typ imunodeficitu, tak i u
kojencl béziné populace. Vysetreni 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).

Vyjimecné je vySetfeni TREC/KREC provadéno u déti starsich 2 let. Z divod( zvyseni citlivosti
vySetfeni je vysetfeni provadéno z pIné krve a vysledek je udavan v jednotkach kopie /10°
bunék. Hodnoceni a zavér se pak opird 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) odpovidd 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 (fadové 10x).

LXA/LXA

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

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

Genotyp pacienta(-ky) je spojen s normalni sérovou
koncentraci MBL.
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5.6.4.3 Geneticka determinace aterosklerézy a trombofilie

Vysledky jsou v pisemné podobé odeslany |ékafi, ktery je poZadoval. Jedna-li se o pacienta
z CKTCH nebo z FNUSA, je vysledek standardniho i statimového vysSetfeni navic vloZen
do systému NIS-AMB.

Zaevidovani vysledkd vysSetfeni probihd pres LIS. Pfed vydanim vysledkd jsou kompletni
vysledkové listy v LIS kontrolovany, vyhodnoceny odbornym pracovnikem a ndsledné
uvolnény jinym VS odbornym pracovnikem se specializaci.

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

Ve vySe popsaném systému detekce 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 p.Arg3527GIn v homozygotnim stavu“).
- homozygota bez mutace (pokud detekujeme v systému ARMS pouze produkt
334 bp, ndlez uzavirame jako ,, p.Arg3527GIn nezachycena®).
— heterozygota wt/mt (pokud detekujeme v systému ACRS produkty délky 183 + 203
bp, uzavirdme jako ,pacient je nositelem 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 zakladé
porovnani s kontrolami o prislusnych genotypech. Ve zpravé je oznacen vidy nalezeny
genotyp vysetifovaného (E2/E2, ...), pouze u genotypu E2/E2 je doplnéno upozornéni na
moznost predcasného vyskytu aterosklerdzy.

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

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

Popis detekovanych variant ve vysledkové zpravé se fidi doporucenym 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 maji klinicky vyznam
- patogenni — varianty, které maiji klinicky vyznam

- varianty nejasného vyznamu — varianty, u nichZ neni jasné, zda jsou patogenni nebo
benigni
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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 zdvéru je hodnocen klinicky vyznam nalezené varianty / nalezenych variant u pacienta
nebo rodinného pfrislusnika v pfipadé ovéreni varianty. V zavéru mlZe byt zahrnuto
doporuceni k vysetieni dalSich rodinnych prislusnik.

C. Vysledky vysetieni trombofilie
U trombofilii detekujeme: homozygota bez mutace, heterozygota (s mutaci na jedné alele

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

5.6.5 Stiznosti
Stiznost Zadateld o vySetieni, pacientl a jinych stran je podnétem pro zlepSeni prace
laboratore. Zplsob podani stiznosti:

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

e Pisemné (dopis, e-mail)

Stiznost pfijima kterykoli pracovnik genetické laboratofe a ndsledné ji pfedd vedoucimu
genetické laboratore, ktery

. Zdznam o stiZznosti a zpUsob jejiho feseni je evidovan u
manazera kvality genetické laboratofe. Na tuto stiznost je vidy vypracovana pisemna
odpovéd.

Pokud stiznost neni feSena ihned, je termin na vyfizeni stiznosti 30 kalendarnich dnd. V
tomto terminu oznami odpovédny pracovnik stéZzovateli vysledek Setteni. V ptipadé, zZe nelze
v tomto terminu stiZznost dofesit, informuje stéZzovatele o dosavadnim postupu.

5.6.6 Konzultacni cinnost laboratore

Konzultace jsou umoznény telefonickym kontaktem s odbornymi pracovniky laboratore
zodpovédnymi za danou problematiku nebo pfimo s vedoucim genetické laboratofe béhem
provoznich hodin laboratore.

5.6.7 Smluvni laboratofe

Smluvni laboratof je takova laboratof, kam jsou zasilany vzorky k vysetreni, kterad se v nasi
laboratofi neprovadi (Laborator molekularni biologie — Laboratofe AGEL a.s.), vyuZiva se pro
mezilaboratorni porovnani (Centrum molekularni biologie a genetiky FN Brno), zajistuje
zalohu zdravotnického zatizeni (Cytogeneticka laborator Brno, s.r.o.), nebo je vyuzivana pro
sekvenaci NGS (CEITEC MU).

6 Prilohy
e 7Zadanky - molekuldrni detekce patogen
- molekularni genetika poruch imunity
- genetickad determinace aterosklerdzy a trombofilie
e Organizacni struktura genetické laboratore
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ZADANKA — Molekularni detekce l)ﬂthE'].ll:l Geneticka laborator, Centrum kardiovaskulirni a transplantaéni
verze (18 chirurgie Broo, Vystavai 17/19, 603 00 Brno
tel: 543 182 518; e-mail: tomas freibergerigicktch cz; www.cktch cz/genlab
Pojiitovna ICP zadatele Datum odbéru Cas odbém
Odbornost Cislo vzorku Datum piijmu Cas prijmu
Jméno a piijmeni | IPnhhwi M z ? IZak]addezgnoza. |
Cistopojiténce | | | | | | | || | [ Danmoarozeni| | | [ | [ [ [ |ostamidiagnsey] | | | [ |
Material: || krev ] likvor U punktat
[ periferni zila [ trachedlni aspirat [ ] chlopefi ...
[] arterie [BAL [ jinatheadt
[] centrilni katetr ~ [_] mo& [ material z tany ...
[] kostni dfen [ ster e [ 0StAtO e Razitko a podpis fadatele
Vysetieni:[ | bakterie (univerzalng) CJHBV (kvant) [] CMV (kvant) [ ] HHV 6 (kvant) [ ] ADV (kvant.)
O [] houby (univerzilng) [JHCV (kvant) [ ] EBV (kvant) [ ] HSV 1/2 (kvant) [ | Parvovirus B19 (kvant.)
statim (] Staphylococcus spp. (spec) [ BKV (kvant) [] VZV (kvant.)

(5. aureus, 5. koag. neg.. methicilin. rezistence)
[] erny kadel (Borderella permussis/paraperussis)

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

|:| panel Pneumonie (5. pneumoniae, S. aureus, M. pnewmoniae, Ch. pneumeniae/psittaci, L pneumophila/longbaachae, P. jirovecii, H. influenzae,
MTE complex, C. neaformans, Bordetella sp., C. burnetii, A. fumigars)

] panel Sepse (Staphylococcus spp., Staphylococcus aureus, mecA, Streptococcus spp., Streptococcur agalactias, Streptococcus pneumoniae,
Streptococcus pyogenes, Enterococcus spp., Enterococcus fascalis, Enterococcus faecium, vand, vanB, Enterobacteriacens, Acinetobacter
baumannii, Candida albicans, Candida glabrata, Candida rusei, Candida parapsilosis, Candida wopicalis, Citrobacter freundii, Escherichia coli,
Klebsiella spp., Listeria monocytogenes, Proteus mirabilis, Pseudomenas asruginosa)

C] 06 . (po domluvé)

Doplitujici informace: [ | po transplantaci [ jater [] ledvin [] srdee []HSC; [_] po chemoterapii | Zdzmamy o provedeném vysetfeni:

ICP [ [T [ T T T]

E }J; ;‘e]kem chimrgickém vykonu; Y r—— ]

i . . Datum Kad Poédet
Klin. hodnoceni: [ ] sepse. sept. Sok [] lokalizovana bakt. infekee
[]inf endokarditida [] horeeka nejasného pivodu
[] febrilni neutropenie [] virova infekce

Hemokultura [ ] negativni [ ] pozitivai ... oo [ vsl. neni k disp.

T °C:FW oo et oo €10%/ul; CRP ...........mg/l; PCT ........... ng/ml.

Dalsi komentai'
[ Podezieni na probihajici infekei.
[] Zvlastni hygienicky rezim

Fazitko laboratofe a podpis

Stranka 22 z 27
SOPORG-GL-01 Laboratorni pfirucka verze 8.0, U¢innost od: 17.01.2025

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




Centrum kardiovaskularni
a transplanta&ni chirurgie

4y, CRTCH

ZADANKA — Molekuldrni genetika poruch imunity Geneticka laboratof, Centrum kardiovaskuldrni a transplantacni
DNA /RNA/ ANALYZA chirurgie Brno, Vystavni 17/19, 603 00 Brno
tel.: 543 182 546, 18; e-mail: tomas frelberger@ckich.cz; www.ckich.cz/genlab
Paojistovna ICP fadatele Datum odbéru Cas odbéru
Odbornost | Cislo vzorku | | Datum pfijmu | Cas pfijmu |
Iméno a prjmen | [ Ponavi [m] [z] [2] [zakiacniciagneza
Colopojsténce | | | | | [ | | [ [ [wotwmnaeeeni] | | | | [ [ | [osttniciogncer] | | |
Informovany souhlas je soutasti Zadanky (vypliite prosim 2. stranu Zadanky)
Materidl: [_| periferni krev ] wmfocyty
[] kostni dferi [tk e,
[ suché krevni kapka [ OMA 2 e
D plodova voda D OSEAL ot ceeaa
Razitho a podpts adatele

Vysetieni
Panel gend (NGS):

] primarni imunodeficience — komplet (PID = IEI) [] sCID screening
|:| Hereditarni periodické horecky (HRF)

Sangerovo sekvenovani:

] x-vézana agamaglobulinémie XLA [BTK] [ ] x-sciD [1L2R5)

D AR-Agamaglobulinémie [IGHM] D AR-SCID, Omenn syndrom [RAG1, RAGZ]
|:| X-vazany lymfoproliferativni syndrom XLP [SH2D1A, XIAP] D AR-5CID [IL7R, ADA]

D Chronicka granulomatdzni choroba [CYBB] D Wiskott-Aldrich syndrom [WAS]

|:| Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom typu V [CTLA4] D Deficit GATAZ [GATAZ]

] syndrom aktivované PI3KS APDS [PIKICD, PIK3R1) ] x-vdzany hyper IgM syndrom [CD40LG)
D Syndrom hyperplastickych chrupavek a vlasd [RMRP) D Hyper IgE syndrom [STAT3]

[] ADA2 deficience [4DAZ] ] wWHIM syndrom [CXCR4]

D Hereditarni angioedém typu | a Il [SERPING1] D IPEX syndrom [FOXP3]

|:| Hereditarni angioedém s normalnim C1 inh [F12, ANGPT1, PLG]
D Béina variabilni imunodeficience CVID screening [PIK3CD, PIK3R1, CTLA4, TNFRSF13B]
|:| WEXAS syndrom [oblast nejéasté&jgich mutaci v genu UBA1]

] vysetieni familiarni varianty

RE probanda: Zaznamy o provedeném vyietfeni:
gen, varianta: IEP | | | | |
Ostatni: Odbornast
[] peficit C2 slozky komplementu [C2]
] TREC/KREC Datum ki Potet

] Genotypizace MBL [MBLZ]

D Jiné poZadovane EBMY ..o eieeoneaeccecseeessemsecrmsereeseres

Komentar: [ .statim* {po damiuvs)

Razitko Lboratofe a podpis

verze 11
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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
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
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ZADANKA — Geneticka determinace aterosklerdzy a Geneticka laboratof, Centrum kardiovaskulirni a
trombofilie DNA ANALYZA transplantaéni chirurgie Brmo, Vystavai 17/19,
603 00 Brno; tel: 543 182 546; e-mail: tomas freibespeniickich.cx

Pojidtovna ICP Fadatele Datum odbéru Cas odbéru
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Souhlas vysetfované/ho (zdkonného zastupce) s genetickym laboratornim vysetfenim
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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.
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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:
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# [ 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.
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Organizacni struktura Genetické laboratore

Vedouci Genetické laboratore (lékar s atestaci) Nameéstkyné pro osetfovate lskou péci - Manazer kvality CKTCH

Vedouci laborant —

|

Patogeny

Lékar s atestaci

V3 pracovnik (OPLM)

Zdravotni laborant
se specializaci

Imunodeficity

V3 pracovnik se specializaci
(OPLM se specializaci)

V3 pracovnik (OPLM)

Zdravotni laborant se
specializaci

Tromba, lipidy

V3 pracovnik se specializaci
(OPLM se specializaci)

V3 pracovnik (OPLM)

Zdravotni laborant se
specializad

Vyzkum

V3 pracovnik (OPLM)

Prirodovédni analytik -
diagnostik
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