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1 Ucel

Tato laboratorni pfirucka shrnuje zakladni informace o Cinnosti genetické laboratore a je
uréena zejména lékar(im a zdravotnim sestram.

Je sepsana vsouladu s nejnovéjsimi pozadavky na dokumenty tohoto typu vsouladu
s normou ISO 15 189.

2 Rozsah platnosti

Laboratorni prirucka je zavazna pro pracovniky genetické laboratore a spolupracujici IGzkova
a ambulantni oddéleni CKTCH.

3 Pojmy a zkratky

3.1 Pojmy

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

3.2 Zkratky

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

CKTCH Centrum kardiovaskuldrni a transplantacni chirurgie Brno

CR Ceska republika

f Flexibilni rozsah akreditace

FNUSA Fakultni nemocnice u svaté Anny v Brné

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

ICP Identifikaéni &islo pracovisté

LIS Laboratorni informacni systém

MedPed Make early diagnosis to Prevent early deaths

NIS-AMB Nemocnicni informacni systém pro podporu prace v ambulancich

NGS Next generation sequencing, masivné paralelni sekvenovani

OPLM Odborny pracovnik v laboratornich metodach
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4 Odpovédnosti a pravomoci

Vedouci genetické laboratore:
e metodicky fidi laboratof, je zodpovédny za koncepci genetické laboratore
e zabezpecuje védecko-vyzkumnou ¢innost genetické laboratore
e spolupracuje se zdravotnickymi zafizenimi, kterym laborator poskytuje sluzby
e 7zajistuje poskytovani klinickych konzultaci tykajicich se vybéru laboratornich
vySetieni, vyuzivani sluzeb a interpretaci vysledk(l vysetteni

VS odborny pracovnik se specializaci (Bioanalytik, OPLM se specializaci):
e provadeéni naro¢nych analyz a diagndz v oboru molekularni mediciny
e provadi a zodpovidd za molekularné genetickou diagnostiku zavedenou na pracovisti
e provadi hodnoceni vysledkl laboratornich vySetieni
e schvaluje vysledky provadénych molekuldrné genetickych vysetieni
e provadi konzultacni ¢innost s |ékafi (Zadateli o vysetieni)

VS odborny pracovnik pod odbornym dohledem (OPLM):
e provadéni naroCnych analyz a diagnéz v oboru molekuldrni mediciny
e provadi molekuldrné genetickou diagnostiku zavedenou na pracovisti
e provadi hodnoceni vysledkd laboratornich vysetreni
e provadi konzultacni ¢innost s |ékafi (Zadateli o vySetieni)

Zdravotni laborantka:

e provadi vysoce specializovanda molekularné — geneticka laboratorni vySetfeni a
méreni

e podili se na pripravé standardnich postuput, v rozsahu své zpUsobilosti

e provadi zakladni hodnoceni vysledku

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

Jiny odborny pracovnik:

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

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

e provadi molekularné genetickou diagnostiku zavedenou na pracovisti pod odbornym
dohledem
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5 Popis

5.1 Informace o laboratofi

Centrum kardiovaskularni

Nazev organizace v . . .
a transplantacni chirurgie Brno

Nazev laboratore Geneticka laborator
Cislo akreditovaného subjektu Zdravotnicka laboratofr ¢. 8257
ICO 00209775
Identifikacni Udaje I€Z 72 932 050
1ICZ2 72932 715

Vystavni 17/19, Brno 603 00

Adresa laboratore . ys ,
(ve snizeném prizemi)

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 patogent

e molekularni genetiky poruch imunity

e genetické determinace aterosklerézy a trombofilie

Diagnostika patogent molekuldrné biologickymi metodami je wvyuZivdna zejména
u imunokompromitovanych pacientll po transplantaci organl, u pacientd s infekéni
endokarditidou a u pacientU 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 postupli zejména v kultivacné
negativnich pripadech ¢i u vzorkli odebranych pod antibiotickou clonou.

Genetickd laboratofr CKTCH Brno provadi také molekuldarné genetickou diagnostiku
systematicky zamérenou na Siroké spektrum primarnich imunodeficienci, v€etné 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 mozné urcit prenasece onemocnéni nebo odhalit
onemocnéni u jeSté nenarozenych déti). Kvysetfeni variant lidského genomu vyuziva
laboratof metodu masivniho paralelniho sekvenovani (NGS). Pro primarni imunodeficience
ma laborator navrieny panel genu, ktery je pribézné aktualizovan.

Laborator je soucasti Narodniho centra a koordinatorem mezinarodniho projektu "MedPed"
(Make early diagnosis to Prevent early deaths), jehoz cilem je vcas diagnostikovat a lécit
pacienty s familiarni hypercholesterolémii, a tim zabranit predcasné klinické manifestaci
aterosklerdzy u téchto pacientd. V laboratofi se provadi molekularné 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 prabéziné prezentovany formou prednasek a publikaci v odborném tisku. Ve spolupraci
s Pfirodovédeckou a Lékarskou fakultou Masarykovy univerzity v Brné se podilime
na pregradualnim i postgradualnim vzdélavani studentd.

5.2 Kontakty a provozni doba laboratore

Kontakty

Jméno

e-mail

telefon

Vedouci lékar
laboratore

prof. MUDr. Tomas Freiberger,
Ph.D.

tomas.freiberger@cktch.cz

543 182 548

VS odborny
pracovnik -
molekuldrni detekce
patogenu

Mgr. Eva Blastikova, Ph.D.

eva.blastikova@cktch.cz

543 182 518

VS odborny
pracovnik -
molekularni
genetika poruch
imunity

Mgr. Dita Ri¢na, Ph.D.

dita.ricna@cktch.cz

543 182546

Zdravotni laborant -
geneticka
determinace
aterosklerozy

Martina Slezackov3, DiS.

martina.slezackova@cktch.cz

543 182 546

Laboratof

543 182 546

Provozni doba laboratore

e Pracovni dny od 7:00 do 16:00 hod
e Pfijem biologického materidlu: 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 laboratofi

Seznam akreditovanych metod je uveden na www.cktch.cz/genlab (pfiloha osvédceni
o akreditaci).

5.3.1 Molekularni detekce patogent

HBV - virus hepatitidy B (Hepadnauvirus)

HCV - virus hepatitidy C (Hepacivirus)

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

EBV - virus Epsteindv-Barrové (Human herpes 4 lymphocryptovirus)

cMv - Cytomegalovirus (Human herpes 5 cytomegalovirus)

HHV6 - lidsky herpesvirus 6 (Human herpes 6 roseolovirus)

vzv - virus varicelly - zosteru (Human herpes 3 varicellovirus)

BKV - virus BK (Polyomavirus BK)

PVB19 - lidsky parvovirus B19 (Erythrovirus)

ADV - adenoviry

EV - enteroviry

UNB - univerzalni systém pro detekci bakterii

UNF - univerzalni systém pro detekci hub

STAPH - systém pro detekci stafylokokt
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5.3.2 Molekularni genetika poruch imunity

Flexibilni rozsah akreditace — laboratof mize modifikovat vySetfované geny pfi zachovani
principu metody supozornénim na uplatnéni flexibility ve vysledkovém listu. Na
vysledkovém listu vramci flexibilniho rozsahu akreditace je zavddény novy parametr
oznacen pismenem f.

PID - komplet Vrozené poruchy imunity, Siroky panel genu vysSetfenych metodou NGS
PID - HRF Hereditarni periodické horecky, uzky panel genl vySetfenych metodou
NGS
Vysetfeni familidrni varianty vgenech asociovanych svrozenymi
poruchami imunity

X-SCID X-vazana tézka kombinovana imunodeficience [/L2RG]

AR-SCID AR forma tézké kombinované imunodeficience [IL7R, ADA, RAG1, RAG2]

OMENN Omennav syndrom [RAG1, RAG2]

RMRP Syndrom hyperplastickych chrupavek a vlasi [RMRP]

IPEX IPEX syndrom [FOXP3]

HIGM X-vdazany hyper IgM syndrom [CD40LG]

XLA X-vdzana agamaglobulinemie [BTK]

IGHM AR forma agamaglobulinemie, deficit tézkého retézce p imunoglobulinu
[IGHM]

CVID BéZna variabilni imunodeficience [PIK3CD, PIK3R1, CTLA4, TNFRSF13B]

APDS Syndrom aktivované PI3K& [PIK3CD, PIK3R1]

XLP X-vdazany lymfoproliferativni syndrom [SH2D1A, XIAP]

ALPS Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom typu V [CTLA4]

GATA2 Deficit GATA2 [GATAZ2]

ADA2 ADAZ2 deficience [ADA2]

WAS Wiskott-Aldrichlv syndrom [WAS]

HIES Hyper IgE syndrom [STAT3]

WHIM WHIM syndrom [CXCR4]

CGD Chronicka granulomatdézni choroba [CYBB]

HAE Hereditarni angioedém typu | a Il [SERPING1]

HAE Il Hereditarni angioedém typu Ill [F12, ANGPT1, PLG]

Cc2 Deficit C2 slozky komplementu [C2]

TREC/KREC Screening tézké kombinované imunodeficience

MBL Genotypizace MBL [MBL2]
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5.3.3 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

Lipidy

FH-NGS Familiarni hypercholesterolémie, panel gent vysetfenych metodou NGS
Vysetfeni familiarni varianty vgenech asociovanych s familiarni
hypercholesterolémii

Apo B Familiarni defekt apolipoproteinu B-100 (varianta p.Arg3527GlIn)

Apo E Genotypizace apolipoproteinu E

Trombofilie

Geneticka dispozice k trombofilii
Mutace G1691A (Leidenskd mutace) genu pro faktor V
Mutace G20210A genu pro faktor Il protrombin

5.4 Zasady odbéru biologického materidlu pro genetickou laborator
5.4.1 Priprava pacienta pred odbérem

Pro veskerd geneticka vysetifeni provadéna genetickou laboratofi neni nutna zadna specialni
priprava pacienta pred odbérem krve nebo jiného biologického materialu.

5.4.2 Odbér biologického materialu pro molekularni detekci patogent

Vzorky z nesterilnich mist (kGZe, stéry, atd.) mlZe kontaminovat prirozena mikroflora.
| pti odbéru periferni krve je potrfeba dbat na co nejsterilngjsi podminky odbéru,
aby se minimalizovalo riziko kontaminace. Opatieni: oSetfeni odbérového mista dezinfekci,
pouziti jednorazovych rukavic, pouziti DNA-free zkumavek na odbér EDTA- krve.

5.4.3 Biologicky material — mnozstvi, uskladnéni, transport

e Zadanky ani vnéjii strana zkumavky nesmi byt kontaminovény biologickym
materialem, nedodrZeni je dlivodem k odmitnuti vzorku.

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

e Geneticka laboratof nezajistuje svoz biologického materialu.

e Vzorky pfijimané genetickou laboratofi mohou byt doruceny:

— zdravotnickym pracovnikem nebo Skolenou osobou pracujici v CKTCH

— svozovou sluzbou odesilajiciho zatizeni

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

5.4.4 Molekularni detekce patogent

V pfipadé poZadavku vySetfeni napf. UNB, UNF, CMV, EBV, BKV, HBV, HCV, ADV, HSV1/2,
HHV6, VZV, EV u jednoho pacienta: 2 x 5 ml krve v EDTA s jednou Zadankou (dopravit do
laboratore pfibéziné teploté do 6 hod. od odbéru zddvodu HCV a EV - pokud neni
pozadovano HCV nebo EV, Ize dodat pouze 1 x 5 ml krve a uchovavat ji pfi 2—8 °C (max. 72
hod.), ale nejlépe dopravit do laboratore do druhého dne).
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PFijimany material

Vysetieni

Minimalni mnozstvi
a typ odbéru ?

Uskladnéni a transport

UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV,

2 ml

BKV, PVB19, ADV, 2-8°C,9
HSV 1/2, HHV6, VZV do EDTA
5ml om0
Krev HBV do EDTA 2-8°C,
2 -8 °C, dopravit do
HCV, EV q 5EmD!I'A laboratore pfi bézné teploté
o
do 6 hod od odbéru
Punktat UNB, UNF, STAPH 0,5 ml 2-8°C, 9
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, 2_8°C 9
ADV, HSV 1/2, HHV6, VZV ’
Likvor 1-2ml 2 -8 °C, dopravit do
EV laboratore pfi bézné teploté
do 6 hod od odbéru
BAL -
bronchoalveolarni UNB, UNF, STAPH 1-2 ml 2-8°C,9
lavaz
5 UNB, UNF, STAPH, ADV, .
Stér b) 2-8°C,°
HSV 1/2, VzV
5 UNB, UNF, STAPH, CMV, BKV, .
Mo¢ 1-2 ml 2-8°C,°
ADV
Materidl z rany UNB, UNF, STAPH 2-8°C,c)
Chloperi UNB, UNF, STAPH 2-8°C,°
S UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV, .
Kostni dien 1ml 2-8°C,9
PVB19, HHV6
UNB, UNF, STAPH, CMV, EBV,
PVB19, ADV, HSV 1/2, HHVS,
Biopsie VZV 2-8°C,9
EV v RNA lateru
HBV 1.5 ml 2 -8 °C, dopravit do
laboratore pfi bézné teploté
Plazma .
HCV, EV 1,5 ml do 6 hod od odbéru nebo

V zamrazeném stavu

Jiny material po

predchozi domluvé

% odbér do sterilni zkumavky
b)st&r nativné do sterilni zkumavky nebo do sterilniho fyziologického roztoku
<) uchovat pfi 2 — 8 °C max. 72 hod, ale nejlépe dopravit do laboratote do druhého dne — transport pfi
béZné teploté do 6 hod.
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5.4.5 Molekularni genetika poruch imunity

Centrum kardiovaskularni
a transplantaéni chirurgie

e i .. . . Mnoistvi a typ ..
PFijimany material Vysetieni . Uskladnéni a transport
odbéru

2 - 8 °C, pri dlouhodobéjsim

skladovani zamrazit,
Krev *a MBL 5—-10mldo EDTA | (transport pfi béZné teploté

do 6 hod nebo

v zamrazeném stavu)
. 100 pl (*5*0 ng/Wl) | 2-8°c, p¥i dlouhodob&j&im

DNA skladovani zamrazit,
MBL 60 pl (100 ng/ul)** | transport pfi béZné teploté

Krevni skvrnka
Sucha krevni skvrnka TREC/KREC na odbérové pfi bézné teploté

karticce

CVS-odbér choriovych klku

dle moznosti

2 -8°C, dopravit do
laboratore do druhého dne
(pti béZzné teploté do 6 hod)

Plodova voda

dle moznosti

2 -8 °C, dopravit do
laboratore do druhého dne
(pti bézné teploté do 6 hod)

Tkan uchovavana v parafinovych

bloccich

dle moznosti

pfi bézné teploté

Jiny materidl po predchozi
domluvé

* PID — komplet, PID - HRF, X-SCID, AR-SCID, OMENN, RMRP, IPEX, HIGM, XLA, IGHM, CVID, APDS,
XLP, ALPS, GATA2, ADA2, WAS, HIES, WHIM, CGD, HAE, HAE III, C2

** minimalni mnozstvi, mensi mnoZstvi nebo koncentrace po domluvé

5.4.6 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

e ol T Mnoistvi a typ -
Pfijimany material VysSetreni . Uskladnéni a transport
odbéru
- 2 -8 °C, dopravit do
¢ Trombofilie 1-2,5ml do EDTA laboratote do druhého dne
rev

o (pFi béZzné teploté do 6 hod)

Lipidy 5-10 mldo EDTA nebo v zamrazeném stavu

Trombofilie 10 pl (100 ng/pl) ** | 2 -8 °C, pii dlouhodobé&jsim
DNA - 60 ul (100 ng/ul) skIadoilanl zamr;?ut, ]
Lipidy transport pfi pokojové teploté

%k %

** minimalni mnoZstvi, jiné (mensi) mnoZstvi nebo koncentrace po domluvé
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5.5 Zadanka a spravna identifikace biologického materialu a pacienta

Ke kazdému biologickému materidlu musi byt spravné vyplnéna zadanka, ktera obsahuje:

e Jednoznacnou identifikaci pacienta: jméno, prijmeni, ¢islo pojisténce, pohlavi (za
jméno uvést M = muz, Z = 7ena, ? = pohlavi nezndmé — napf. pii odbéru plodové
vody), datum narozeni

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

e |dentifikacni udaje o odesilajicim lékafi: jméno, podpis

e Kod zdravotni pojistovny vysetfovaného

e Klinickou diagndzu

e Druh materialu

e Datum a ¢as odbéru

e Datum a cas pfijmu do laboratore (vypliiuje pracovnik laboratore pfi prijmu vzorku)

e PoZadovany druh vysetfeni

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

e Vyplnény informovany souhlas u téchto vysetreni:

— Molekuldrni genetika poruch imunity

— Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

Vzorové Zadanky jsou vpfiloze a ke staieni na internetovych strankach
www.cktch.cz/genlab. Na vyzadani je mozno tyto Zadanky zaslat e-mailem nebo postou.

Biologicky materidl musi byt oznafen jménem, prijmenim a rokem narozeni pacienta
nebo pfijmenim pacienta a Cislem pojisténce. Pokud je nadobka s biologickym materidlem
oznatena pouze pfijmenim pacienta, genetickd laboratof ji mlZe pfijmout jen za
predpokladu, Ze je jinak zajiSténa jednoznacnd identifikace biologického materialu (napfr.
nadobka s materidlem je jednoznacné pripojena k Zadance s kompletni identifikaci
prilepenim, v uzavieném obalu apod.).

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

5.5.1 Neshody znemoznujici pfijem biologického materialu nebo ohrozujici spravnou
identifikaci biologického materidlu

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

e zaslanivzorkd, které geneticka laborator nevysetfuje

e chybéjici Zadanka

e nedostatec¢né mnoZstvi materialu
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5.5.2 Postup v pripadé zjisténi neshod

e Nespravny typ biologického materidlu nebo Spatné odebrany vzorek vzhledem
k pozadovanému vysetieni — pracovnik genetické laboratofe muZe pfFijmout
biologicky material, Zadanku a upozorni na omyl pfislusné pracovisté, odkud material
pochazi, a pozada zadavajiciho Iékare o opakovany odbér.

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

e Nedostatecné mnoiZstvi materialu — pracovnik genetické laboratore muze prijmout
biologicky material a pozada zadavajiciho Iékate o opakovany odbér.

e Chybéjici Zadanka - pracovnik genetické laboratore muze prijmout biologicky material

7 v

a pozada zadavajiciho |ékare o doplnéni zadanky ¢i doplnéni chybéjicich udajd na ni.

5.5.3 Nakladani s osobnimi a citlivymi udaji pacientt

Geneticka laborator naklada s osobnimi a citlivymi Gdaji pacientld tak, aby nemohlo dojit
k jejich neopravnénému pfistupu, zméné nebo zneuziti.

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

Obecné zasady pro ochranu osobnich udaja:

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

Listinna forma zaznamu je zabezpecena uzamcenim vstupu do genetické laboratore a
fizenim vstupu cizich osob. Pro zabezpeceni dat v LIS maji pracovnici pfidélena pfistupova
prava sohledem na jejich kompetence do interni databaze i na konkrétni PC. VSichni
pracovnici jsou zavazani v Prohlaseni o zachovani miéenlivosti o osobnich udajich pacienta
k zachovani dlvérnosti informaci o pacientech a jsou prokazatelné sezndmeni s vnitfnimi
predpisy genetické laboratore, ve kterych jsou stanoveny pravidla pro nakladani s osobnimi
udaiji.

5.6 Casova dostupnost vysetieni, vydavani vysledkti a komunikace s laboratofi

5.6.1 Casova dostupnost vysetfeni
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5.6.1.1 Molekularni detekce patogent

Standardni
Vysetieni Pfijimany material Ihata Statimova lhata **
vysetieni*
UNB krev, ponktat, I|kvovr, BAL, s'tevr, Enoc':, m?terlal 1-3 dny dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dfen, biopsie domluvy
UNE krev, ponktat, I|kvovr, BAL, s,tevr, EnO(.:' m.aterlal 1-3 dny dle telefonické
z rany, chlopné, kostni dren, biopsie domluvy
STAPH krev, punktat, likvor, BAL, stér, moc¢, material dle telefonické
oo . . R 1-3dny
(specificky) z rany, chlopné, kostni dren, biopsie domluvy
Ccmv PRV T
ey krev, kostni dien, likvor, moc, biopsie*** 3-4 dny 1-2 dny
(kvantitativné)
EBV PRV .
ey krev, kostni dren, likvor, biopsie*** 3-4 dny 1-2 dny
(kvantitativné)
BKV " ,
(kvantitativng) krev, moc 2 tydny 1-2 dny
PVB19 e b . 1 tyden pfip. dle
(kvantitativné) krev, kostni dren, biopsie 2 tydny telefonické domluvy
HBV . 1 tyden pfip. dle
(kvantitativné) krev, plazma 2 tydny telefonické domluvy
HCV . 1 tyden pfip. dle
(kvantitativné) krev, plazma 2 tydny telefonické domluvy
ADV krev, likvor, moc¢, biopsie, stér (vySetreni , dle telefonické
ey e . 2-3 tydny
(kvantitativné) kvalitativné) (spojivka, rektum,...) domluvy
HSV 1/2 krev, likvor, biopsie, stér (vySetreni , dle telefonické
ey ey . . 2-3 tydny
(kvantitativné) kvalitativné) (spojivka, genitdlie,...) domluvy
HI._IV6. . krev, kostni dfen, likvor, biopsie 2-3 tydny dle telefonické
(kvantitativné) domluvy
\74Y% krev, likvor, biopsie, stér (vySetreni , dle telefonické
ey e 2-3 tydny
(kvantitativné) kvalitativné) domluvy
EV . L , dle telefonické
(kvalitativné) krev, plazma, likvor, biopsie 2-3 tydny domluvy

*V ramci lhat vysetfeni jsou zapocitany pracovni dny od doruceni materialu do laboratore.
Neni-li materidl dorucen pfed 8 hod. rano, ale az v pribéhu dne, je zpracovan nasledujici
pracovni den/dny.

** Prosime zaskrtavat ,statim“ pouze v akutnich pripadech, pfip. kontaktovat pracovniky
nasi laboratore telefonicky: 543 182 518 nebo 543 182 546.

*** Standardni Ih(ta vySetfeni pro biopsie v rdmci spektra vysSetfeni ,myokarditidy”“ (EMB a
HTX) je 2-3 tydny a statim 1 tyden pfip. dle telefonické domluvy.
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5.6.1.2 Molekuldrni genetika poruch imunity

Centrum kardiovaskularni
a transplantaéni chirurgie

—_— _— . iy Standardni . e
Vysetreni Pfijimany material o v iy . Statimova lhita
lhita vySetreni
Krev, DNA, CVS-odbér choriovych klkd,
Sangerovo plodova voda, tkan uchovavana dle telefonické

sekvenovani *

v parafinovych bloccich, jiny material
po predchozi domluvé

1-3 mésice

domluvy

Krev, DNA, CVS-odbér choriovych klka,
plodova voda, tkdn uchovavana

dle telefonické

* % - Scich
MLPA v parafinovych bloccich, jiny material 3-6 mésict domluvy
po predchozi domluvé
TREC/KREC Suchd krevni skvrnka 1 tyden dle telefonicke
domluvy
PID — komplet Krev, DNA, jiny material po pfedchozi . dle telefonické
N 9 mésicu
(NGS) domluvé domluvy
PID — HRF Krev, DNA, jiny material po pfedchozi . dle telefonické
N 6 mésicu
(NGS) domluvé domluvy
Ovéreni varianty 2 | - grey, DNA, jiny material po predchozi - dle telefonické
panelu genl domluvé 1-3 meésice domluy
(NGS) y
MBL, C2 Krev 1—3 mésice dle telefonické

domluvy

* X-SCID, AR-SCID, OMENN, RMRP, IPEX, HIGM, XLA, IGHM, CVID, APDS, XLP, ALPS, GATA2, ADA2,
WAS, HIES, WHIM, CGD, HAE, HAE II|

** HAE
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5.6.1.3 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

— _— , iy t i . e
Vysetreni Pfijimany material § anda‘l,rd?l , Statimova lhita
lhita vySetreni
2 - 6 tydn( .-
Apo B, Apo E Krev, DNA (3-5 mé»;i:ﬁu)* neprovadi se
Krev, DNA, jiny material po predchozi ické
FH-NGS Jiny é po p 6 mésicil dle telefonické
domluvé domluvy
Ovéreni varianﬂty 21 Krev, DNA, jiny material po pfedchozi - dle telefonické
panelu genl domluve 1-3 mésice domluy
(NGS) y
Trombofilie Krev, DNA 2 tydny neprovadi se

*Vydani vysledku je mozné po zadani potrebnych Udaji o pacientovi do dtb MEDPED a
vyhodnoceni vysledk(l odpovédnym Iékafem MEDPED.

5.6.2 Statimova vysetieni

Pozadavky na vysSetfeni STATIM se do laboratofe dodavaji se stejnymi zadankami
jako ostatni béind vysetieni a jsou navic oznacena slovem STATIM. Zaddanka musi obsahovat
stejné povinné Udaje jako u bézného vysetreni.

5.6.3 Dodatecna a opakovana vysetreni

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

Takto pozadovand vysetreni musi byt zpétné doplnéna do Zadanky, nebo musi byt doddna
zadanka nova véetné informovaného souhlasu, kde je to poZadovano.

5.6.3.1 Molekularni detekce patogent

Vysetieni Dodatecné

Ize provést do 1 tydne po obdrzZeni biologického materialu,
pokud bylo u daného pacienta pozadovano jedno z vysetreni:
UNB, UNF nebo STAPH
UNB, UNF, STAPH pokud u pacienta nebylo poZadovano ani jedno z vySetfeni:
UNB, UNF nebo STAPH
Ize provést do 2-3 dni po obdrZeni biologického materialu,

jestlize je materialu dostatek

CMV, EBV, BKV, PVB19, ADV,

Ize provést dol tydne po obdrzeni biologického materialu
HSV 1/2, HHV6, VZV

HBY Ize provést do 2-3 dni po obdrZeni biologického materialu,
jestlize je materialu dostatek

HCV, EV nelze provést
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5.6.3.2 Molekuldrni genetika poruch imunity

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

5.6.3.3 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

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

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 uUstni (osobni nebo
telefonické) nebo pisemné Zadosti. Pokud Zadatel na Zadanku napsal, Ze vysledek ma byt
vydan jinému lékafi, 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. Nezndmé volané cislo se
ovéreni pomoci internetu a provede se zpétné volani. Telefonicky hlasené vysledky jsou
zaznamendny na zadni strané pfislusné zadanky nebo do LIS, se jménem osoby, které byl
vysledek hlasen.

Vysledek po telefonu mize sdélit IékaF nebo VS odborny pracovnik genetické laboratore.

5.6.4.1 Molekularni detekce patogen(

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

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

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

- jen nové pozitivity HBV a HCV

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

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

- noveé zjisténé pozitivity BKV prekracujici kritické hodnoty (1,0.10”°4 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 Iékafi/sestfe a na Antibiotické stfedisko FNUSA.
Pozitivni vysledky infekéni endokarditidy z jinych pracovist jsou vidy telefonicky hlaseny
sluzbu konajicimu |ékafti/sestre.

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

V ptipadé hroziciho nedodrieni doby odezvy napf. z dlivodu nutného fedéni silné pozitivniho
vzorku, jsou predbézné vysledky vydany do NIS-AMB a/nebo hlaseny telefonicky.
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Hodnoceni vysledkd kvantitativni detekce virové naloze:

Centrum kardiovaskularni
a transplantaéni chirurgie

Vysetieni Material negativni Hra!u.cn(-.: Pozitivni
pozitivni
Krev, kostni
CMV (kvantitativné) dren, likvor, 01U/ml <100 1U/ml >100 IU/ml
mo¢
e Krev, kostni
>
EBV (kvantitativné) ders, likvor 0I1U/ml <500 IU/ml > 500 IU/ml
BKV (kvantitativné) Krev, mo¢ 01U/ml <500 IU/ml > 500 IU/ml
HBV (kvantitativné) krev, plazma 0I1U/ml <10 1U/ml >10 1U/ml
HCV (kvantitativné) krev, plazma 0I1U/ml <15 1U/ml >15 IU/ml

5.6.4.2 Molekuldrni genetika poruch imunity

Vysledky a vyhodnoceni jsou v pisemné podobé odeslany lékafi, ktery je poZadoval.
V nékterych pripadech (napf. u prenatalnich vySetieni), po predchozi domluvé, jsou vysledky
hlaseny telefonicky indikujicimu Iékafi ihned po jejich ziskani. Telefonicky hlasené vysledky
jsou zaznamenany do LIS, se jménem osoby, které byl vysledek hlasen.

Zapsani vysledk( vysetreni probiha pres LIS. Pfed vydanim jsou kompletni vysledkové listy v
informaénim systému kontrolovany, vyhodnoceny VS odbornym pracovnikem a nasledné
uvolnény jinym VS odbornym pracovnikem se specializaci.

A. Vysledky vysetieni molekularni genetiky poruch imunity
X-SCID, AR-SCID, OMENN, RMRP, IPEX, HIGM, XLA, IGHM, CVID, APDS, XLP, ALPS, GATA2,
ADA2, WAS, HIES, WHIM, CGD, HAE, HAE 1ll, C2, PID — komplet, PID - HRF

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 ddle charakterizovany (funkéni dopady varianty, populacni
frekvence, hodnoceni predikénimi nastroji).

Typy variant (dle ACMG):

— benigni varianty - varianty, které nemaji klinicky vyznam

pravdépodobné benigni varianty - varianty, které pravdépodobné nemaji klinicky
vyznam

pravdépodobné patogenni varianty - varianty, které pravdépodobné maji klinicky
vyznam

patogenni varianty - 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 prislusnika a pfipadna doporuceni (doplnéni nebo opakovani vysetreni,
vySetreni dalsich rodinnych prislusnikd atd.).

Vysledkova zprava vzdy specifikuje pouzitou metodu.
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B. Vysledky vysetieni TREC/KREC
Vysetifeni TREC/KREC je stanoveni mnozstvi extinkénich krouzkl TREC a KREC, které vznikaji
pfi vyvoji T- a B- lymfocytl a je primarné pouZivano ke screeningu tézké kombinované
imunodeficience (SCID) jak u pacientld s podezienim na tento typ imunodeficitu, tak i u
kojenci béiné populace. Vysetfeni je provadéno z DNA izolované ze suché krevni kapky
kojencl do 2 let véku a hodnoty jsou udavany v jednotkach kopie/ul krve (kp/ ul).

Hodnoty KREC slouZi k blizsi specifikaci typu SCID, pfipadné jiného imunodeficitu:

TREC KREC Suspektni imunodeficience

< 10 kopii/pl < 10 kopii/ul T- B- SCID (napf. geny RAG1, RAG2, ADA)
< 10 kopii/pl normalni T- B+ SCID (geny IL2RG, JAK3)

normalni < 10 kopii/ul XLA (BTK)

Screeningové vysetifeni mlze byt provadéno na zakladé klinické indikace nebo pozadavku
samoplatce. Vysledkova zprava pro samoplatce obsahuje kvalitativni hodnoceni.

Vyjimecéné je vySetifeni TREC/KREC provadéno u déti starsich 2 let. Z dlivodu zvyseni citlivosti
vysetfeni je vySetfeni provadéno z plné krve a vysledek je udavan v jednotkach kopie /10°
bunék. Hodnoceni a zavér se pak opira o zkusenosti laboratore s timto typem vysSetieni a
dlouhodobéjsi sledovani stejného pacienta.

C. Vysledky genotypizace MBL

Vysetreni hodnoti genotyp pacienta genu MBL2 ve vztahu k sérovym koncentracim lektinu
vazajicimu mannan (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 kéd. sekvence

Genotypy Komentar

HYD, LYB, LYC, LYD/ HYD, LYB, LYC, LYD Genotyp pacienta(ky) odpovidd homozygotni deficienci
LXA/ HYD, LYB, LYC, LYD aje spOJe'n s.temer .nemerltelnou sérovou koncentraci
mannan-binding lektinu.

HYA, LYA/ HYD, LYB, LYC, LYD Genotyp pacienta(ky) odpovida heterozygotni deficienci
a je spojen s vyznamné sniZzenou sérovou koncentraci
mannan-binding lektinu (fadové 10x).

LXA/LXA Genotyp pacienta(ky) je spojen s vyznamné sniZenou
sérovou koncentraci mannan-binding lektinu (fadové
10x).

LYA, HYA/ LYA, HYA Genotyp pacienta(ky) je spojen s normalni sérovou

koncentraci mannan-binding lektinu.

LYA, HYA/ LXA
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5.6.4.3 Geneticka determinace aterosklerdzy a trombofilie

Vysledky jsou v pisemné podobé odeslany Iékafi, ktery je pozadoval. Jedna-li se o pacienta
z CKTCH nebo z FNUSA, je vysledek standardniho i statimového vySetfeni navic vlozen
do systému NIS-AMB.

Zaevidovani vysledkd vySetfeni probiha pres LIS. Pfed vydanim vysledkd jsou kompletni
vysledkové listy v LIS kontrolovany, vyhodnoceny odbornym pracovnikem a nasledné
uvolnény jinym VS odbornym pracovnikem se specializaci.

A. Vysledky vysetieni familiarniho defektu apolipoproteinu B-100 (mutace p.Arg3527GIn) /
genotypizace apolipoproteinu E

Ve vyse popsaném systému detekce mutace 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 mutaci p.Arg3527GIn v homozygotnim stavu®).

- homozygota bez mutace (pokud detekujeme v systému ARMS pouze produkt
334 bp, nalez uzavirame jako ,, mutace p.Arg3527GIn nezachycena®).

- heterozygota wt/mt (pokud detekujeme v systému ACRS produkty délky 183 +
203 bp, uzavirame jako ,pacient je nositelem mutace p.Arg3527GIn v heterozygotnim
stavu”“).

Ve vysSe popsaném systému detekce zastoupeni jednotlivych alel E2, E3, E4 u ApoE jsme
schopni detekovat jak homozygoty, tak heterozygoty pro tyto 3 typy alel na zdkladé
porovnani s kontrolami o pfislusnych genotypech. Ve zpravé je oznacen vidy nalezeny
genotyp vySetfovaného (E2/E2,...), pouze u genotypu E2/E2 je doplnéno upozornéni na
moznost pred¢asného vyskytu aterosklerdzy.

B. Vysledky vysetfeni molekularni genetiky poruch metabolismu lipidQ
ABCGS5, ABCGS8, APOB, APOE, LDLR, LDLRAP1, LIPA, PCSK9

Vysledky jsou vydavany ve vysledkové zpravé a zahrnuji informace nezbytné potrebné k
hodnoceni vysledkl pro osetfujiciho lékare. Vysledkovd 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 doporuc¢enym nazvoslovim
mezindrodni nomenklatury HGVS (Sequence Variant Nomenclature (hgvs.org)) a odbornou
literaturou.

Typy variant (dle ACMG — American College of Medical Genetics and Genomics):
- 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
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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 vyuZzitim informaci
z databazi a in silico predikci.

V zavéru je hodnocen klinicky vyznam nalezené varianty / nalezenych variant u pacienta
nebo rodinného pfislusnika v pripadé ovéreni varianty. Vzavéru muiZe byt zahrnuto
doporuceni k vysetreni dalSich rodinnych prislusnika.

C.Vysledky vysetfeni trombofilie

U trombofilii detekujeme: homozygota bez mutace, heterozygota (s mutaci na jedné alele
genu), homozygota s mutaci (s mutaci na obou alelach genu).

5.6.5 Stiznosti
Stiznost Zadatelli o vysetfeni, pacientd a jinych stran je podnétem pro zlepSeni prace
laboratore. Zplisob podani stiznosti:

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

e Pisemné (dopis, e-mail)

Stiznost prijima kterykoli pracovnik genetické laboratore a ndsledné ji prfeda vedoucimu
genetické laboratore, ktery ji resi nebo preda kteseni jim povérené osobé. Zaznam o
stiznosti a zpUsob jejiho reseni je evidovan u manazera kvality genetické laboratore. Na tuto
stiznost je vZdy vypracovana pisemna odpoveéd.

O stiznosti je poddna informace vedeni CKTCH. Pokud stiZnost neni reSena ihned, je termin
na vyfizeni stiznosti 30 kalendarnich dnl. V tomto terminu ozndmi odpovédny pracovnik
stéZovateli vysledek Setreni. V pfipadé, Ze nelze vtomto terminu stiznost dofesit, informuje
stéZovatele o dosavadnim postupu.

5.6.6 Konzultacni ¢innost laboratore

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

5.6.7 Smluvni laboratore

Smluvni laboratof je takova laboratof, kam jsou zasilany vzorky k vysetfeni, ktera se v nasi
laboratofi nevysetfuji. Pravidelné spolupracujeme s Centrem molekularni biologie a
genetiky FN Brno, Laboratofi molekularni biologie (Laboratore AGEL a.s.) a s Cytogenetickou
laboratofi Brno, s.r.o. a CEITEC MU.

6 Prilohy
e 7Zadanky - molekuldrni detekce patogent
- molekularni genetika poruch imunity
- geneticka determinace aterosklerézy a trombofilie
e Organizacni struktura genetické laboratore
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ZADANKA — Molekularni detekce patogenu Geneticka laborator, Centrum kardiovaskularni a transplantaéni
chirurgie Brmo, Vystawvni 17/19, 603 00 Bmo
tel: 543 182518; e-mn'L toms fredbergerackich cz; www.ckich ¢z zenlab

| |

! | I— |
Cislo vzorku I | | Datum piijmu I

[ [ [0 [ ][ |'Dstunmarozeni|

Material: || kyev L hkvor
[ perifemni zila [ plodova voda
[ artene [OBAL
[ centrilni katetr  [[] moé
Dkostnidx'tﬂ Dmmzlzr.iny Domtm' ........................................... “.ww
VySetieni:[] bakterie (waiverzilné) [] HBV @vame) [ OMV @vant) [ HHV 6 (kvant) ng,mwwm“*“]ﬁ e
O (] bouby (univerziiné) [ ]HCV (vant) []EBV (vant) [JHSV 12 (evant) | -amerss
statim [0 BKV @vant) [J Parvovirus B19 [J VZV (evame)
[0 Staphylococcus spp. (<) Gvant) []ADV (evamt) | M ] Roe " Yoce |
(5. awrens, S. koag. peg., methicilin rezistence) CJEV @val) |
[ myokarditidy (sada: CMV, EBV, ADV, PVBI19, HHV6, HSV1/2, EV) :
Llimme s e npepmasppme e (po domluve)
Dopliujici informace: []po transplantaci [ jater [J ledvin [ srdce [ BSC: [] po chemoterapu
[ po velkém chirurgickém vykonu; [ ..o
Klin hodnoceni: [[] sepse, sept. Zok [J lokalizovana bakt. infekce [] febrilni neutropenie
[ inf endokarditida [ horedka nejasného pivodu [[] virova infekee
Hemokultura [ negativmi [] pozitivi .......ovueeceeeeeceeeeeececeeceeceaen [ vysl. neni k disp.
T e P e x10ul;CRP ........... mgl; PCT .......... ng'ml.
Dali komentar: . . .
[J Podezieni na probihajici infekei. Raztko laboratofe a podpis
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ZADANKA — Molekuldrni genetika poruch imunity

Centrum kardiovaskularni
a transplantaéni chirurgie

Geneticka laborator, Centrum kardiovaskulami 3 transplantaini

DNA /RNAJ ANALYZA chirurgie Brno, Vystawni 1713, 603 00 Bmo
tel: 543 162 5446, 18; e-mail: tomas. freibermen® doach.cz; www ciach.ofeenlab
T = T T = TR
Sdbornost Cislo vzorku | | | | Diatum prijmu | Cas pfijmu |

. ONENER 1N

Informovany souhlas je soudasti Zadanky (vyplfite prosim 2. stranu zadankﬂ

Gisopoiseinee | | | [ [ [ [ | | | | osmncremeni]
Material: [_] periferni krev [ ] wmiooyty
[] kostni dFef
[] sucha krevni kapka []oma
[] plodové voda [] ostatni.......

Rarmue 4 poop Sscelam

Panel gent [NGS):
[] Primami imunodeficience - komplet
[ ] Hereditdrni periodicke horecky
Sangerovo sekvenovani:
[] ¥-vézand agamaglobulinémie [5TK]
[] Agamaglobulinémie [/GHM)]
[] Sekvenéni varianty v TACI [TNFRSFI3E]
[] ¥-vdzany lymfoproliferativni syndrom [SH20
[ ] Hereditdrni angioedém [SEREINGI]
[] Hereditdrni angioedém typu Il [F12,

[] chronicka granulomatdzni choroba [CYEE]

[] CVID screening [PIK3CD, PIK3R1, CTLA4, TNFRSF135]

|:| Syndrom aktivované PIZKS [PIRICD. PIKIR1]

[] Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom typu V [CTLA4]

14, XIAP]

ANGPT1, PLG]

] %-sciD [iL2R6]

[ ] ©menn syndrom [RAGL, RAG2]

[ ] AR-SCID [IL7R, ADA]

|:| Wiskott-Aldrich syndrom [1¥AS]

[ ] Deficit GATA2? [GATAZ]

[ ] ¥-vZzany hyper 1gM syndrom [C040LE]
[ ] Hyper IgE syndrom [STATI]

[] WHIM syndrom [CXCR4]

[]IPEX syndrom [FOXEF3]

[] ADAZ deficience [A042]

|:| Syndrom hyperplastickych chrupavek a viasl [RAVAP]

Ostatni:
|:| Deficit C2 sloZky komplementu [C2]

[] TREC/KREC
[ ] Genotypizace MBL [MBL3]
|:| lin2 pofadované geny

Komentar:

[] .statim® (po domiums)

Zaznamy o provedenaém vyietieni:

ip [ 11 ]

odbornost

Datum Kod Polet

Bucrdon mboratede 8 codsh
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Geneticka laborator, Centrum kardiovaskulami a transplantaéni chirurgie Bmo,
Vystavni 17/19, 603 00 Brmo; tel : 543182546, 18; e-mail: tomas freiberger@cktch cz

Souhlas vysetiované/ho (zakonného zastupce) s genetickym laboratornim vysetienim

N0 N R T ORI BSORN oo e o s v s v o ow i

Cislo pojisténce: e e e e e
Molekularné genetické vysetreni (onemocnéni/gen)....

A. Prohlaseni lékare:

Prohlasuji, Ze jsem vySetfované/mu (zakonnému zastupc vysetiované/ho) jasné asrozumitelné vysvétlil/a Gcel, povahu,
predpokladany prospéch, nasledky i moina rizika vySe uvedeného genetického laboratomiho vysetfeni. Rovnéz jsem
vysetfovanou osobu seznamil/a s moznymi vysledky a s disledky toho, Ze by vysetieni nebylo mozno za vyse uvedenym Gcelem
provést (nezdarilo by se) nebo by nemélo potrebnou vypovidaci schop pro napinéni sledovaného Gcelu. Seznamil/a jsem
vysetiovanou osobu (zikonného zistupce) is moznymi riziky a dusledky v pripadé odmitnuti tohoto vySetreni. Vysledky
laboratorniho vySetfeni budou divérné a nebudou bez souhlasu vySetiované osoby/zakonného zastupce sdélovany tieti strané,
pokud platné pravni predpisy neurcuji jinak.

B. Prohlaseni vySetfované osoby

Potvrzuji, Ze mi bylo poskytnuto genetické poradenstvi k vyse uvedenému genetickému laboratornimu vysetreni. Vie mi bylo
sdéleno a vysvétieno jasné a srozumitelné. Mél/a jsem moznost vie si fadné, v klidu a v d éné poskytnutém Case zvazit,
mél/a jsem mozZnost se lékafe zeptat na vie, co jsem povazoval/a za pro mne podstatné a potrebné védét a probrat s nim vie,
cemu jsem nerozumél/a. Na tyto mé dotazy jsem dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovéd.

¢ O preji/ O Nepfeji si byt informovan/a o vysledku genetického laboratorniho vySetreni.
*  Prejisi, aby o vysledku vysetreni byly informovany nasledujici osoby:
Jméno: Adresa:...
Jméno:......... Adresa:............
¢ [ Souhlasim/ ] Nesouhlasim s pfipadnym zapsanim mé osoby do registru geneticky vySetrovanych osob.
¢ [ Souhlasim/ [JNesouhlasim s uchovanim DNA pro Ucely dalSiho vySetfovani v zavislosti na pokroku ve vyzkumu a v zajmu
ostatnich clent rodiny. Jsem si védom/a, Ze v pripadé nesouhlasu, jiz nebude moiné vysledek nékterych vySetfeni
dodateiné ovéfit nebo doplinit a bude nutny novy odbér materidlu.

[ Souhlasim/ ] Nesouhlasim s vyuZitim vysledki genetického laboratorniho vysetreni a relevantnich informaci o mém
zdravotnim stavu, véetné fotodokumentace, k védeckym a vyukovym Gcellm za podminky, Ze tyto Udaje budou
prezentovany a publikovany pouze v anonymni formé.

V pfipadé neoznaceni danych moznosti Souhlasim/ Nesouhlasim, bude postupovano jako v pfipadé souhlasu.

Jsem si védom/a toho, Ze pii genetickém vysetieni muze dojit k odhaleni nevyzadanych vysledku. V zavéreiné zpravé viak
budou uvedeny pouze nalezy, které s nejvétsi pravdépodobnosti maji souvislost s fenotypovym projevem &i maji primy klinicky
dopad. Dale mize dojit k odhaleni nilezu, které se odlisuji od nalezli bénych, aviak jejich konkrétni dopad na soucasny a/nebo
budouci zdravotni stav probanda a geneticky pribuzné osoby nelze na zakladé soucasnych znalosti stanovit.

S uvedenymi osobnimi Gdaji bude zachizeno dle zisad Nafizeni GDPR & 2016/679 a platnymi pravnimi predpisy CR.
Zpracovavané udaje budou zabezpeceny tak, aby nemohlo dojit k Uniku a zneuziti téchto dat nepovolanym osobam.

Na zakladé tohoto pouceni prohlasuji, Ze souhlasim s odbérem pfislusného vzorku a s provedenim vySe popsanéh
genetického laboratorniho vySetieni. Jsem si védom(a), 7e swiij souhlas mohu kdykoliv odvolat.

V. DO cosisenisamasssamasenmmssionss
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ZADANKA — Geneticka determinace atevosklerozv a Genetick laboratof, Centrum kardiovaskulamni a
trombofilie DNA ANATYVEA transplantacni chimargre Broo, Vystam 17719,

603 00 Broo; 21 543 182 546 e-mail jomas frefoermergickich oz

v

Cizlo vzorku | | | | Datum piijmu | | Cas piijmn | | |

| Citoponiince | | [ [ [ [ | ]| ]| Domomomozeni] [[ [ []]]

Material: [ krev
[ sucha krevni kapka
[1Dwa
Oostatmi oo Paxiihn s s Stk

Vysetfeni: [ ] famnilizrni defekt apolipoproteinn B-100 Zimmamy o provedeném vySatent

| ICP

] genotypizace apolipoproterm E [ 1 [ 1

E u L

[] panel gemi pro FH (NGS) [Otormost | | |-

[ vyietient varianty u rodinmého pfishind T
B probanda:
Een varanta:

[] geneticks disponce k rombofiln [ gea fakror I GI6014 (Leiden)

[ zea prafembin, GIGI104

Pocer |

EI

Komentar:

Bartko labomoare a podpis

INFORMOVANY SOUHLAS

A. Prohladenilékare
prohlasuji, = jsem vySetiovans/mu {zakonnému zastupci] jasné a srozumiteing wyswetiil/a utel, povahu, predpokladany prospéch, nasledky a
moZna rizika vie uvedensho genatickéha laboratorniho wistfeni. Rovné? jsem vyietfovanou osobu seznamil/a s mofmymi visledky a = disledioy
toho, Ze by vysetfeni nebylo moZno 3 wie uvedenym uceiem provést (nezdafilo by sa) nebo by nemélo potfebnow wpovidac schopnost pro
napinéni siedovansho Gtelu. Seznamil/a jsem wyetfovanou osobu i s moZnymi riziky 3 dislediy v pfipadé odmitnuti tohoto wietieni. Vislediy
laboratomiho vySatieni budou divéms a nebudou bez souhlzsu vwistfovans osoby sd&lovany treti strané, pokud platné pravni predpisy neurtuji
finak.

B. Prohlddeni vyietiovane osoby
Potvrzuji, 22 mi bylo poskytnuto genaticks poradenstvi k wyse uwedenemu genetickému lzboratornimu vyietieni. Ve mi bylo wswétleno jasné a
srozumiteingé. Mélfa jsem moZnost vie si fadné, vklidu a v dostatetnsd poskytnutém Case valit, mél/a jsem modnost se lekare zeptat na ve, Co
jsemn povazoval/a z3 pro mne podstatne a probrat s nim wse, temu jsem nerozumel/a. Na tyto me dotazy jsem dostal/a jasnou a srorumitelnou
odpoved.
+ [] Piejif [] Mepfejisi byt informovansa o vysledku penetickeho laboratorniho wySstfen.

» [] Souhlasim/[] Nesouhlasim s pripadnym zapsanim mé osoby do registru geneticky vySetiovanych osobyregistru pacentl projektu Medped.

+ [] Souhlasim/[]Nesouhlasim s uchovanim DMA pro Giely dalfiho wietfovani v zavislosti na pokroku ve vizkumu a v z3jmu ostatnich tlani
rodiny. Jsem si védom/a, Z= v pfipadé nesouhlasy, jif nebuds mozné wysledek néktarych wyietfen dodatefngé ovefit nebo dopinit 2 bude
nitry movy odbér materialu.

« [] Souhlasim/[] Nesouhlasim s wyuZitim wysledil genetického laboratomiho wietfeni a relevantnich informaci o mém zdravotnim stavu,
vietné fotodokumentace, k védeckym a viukowm Geilim za podminky, 22 tyto tdaje budou prezentovany a publikovany pouze v angnymni
formé.

V pripadé neoznaient danych moZnost Souhlasim/ Nesouhlasim, bude postupovano jako v pripadé souhlasu.

5 uvedanymi osobnimi tidaji bude rachdzeno die zisad Nafizeni GOPR . 2016/679 a platnymi pravnimi predpisy CR. Zpracovavané ldaje budou

zabezpeteny tak, aby nemchlo dojit k uniku 3 meuiti téchto dat nepovolanym osobarm.

Ma zakladé tohoto pouteni prohlasuji, Ze souhlasim s cdbérem pfislusneého vzorku a s provedenim vyse popsaneho genatickeého laboratorniho

vysetreni, Jsem si vedomi{al, & svitj souhlas mohu kdvkoliv odvolat.

Podpis vySetfovane os0by [PopT. Z2K0MNENG ZASTUPCRT v ceces e s eer e e ara e e st s s e s

sméno zakonnéhe zastupcaihdfkovym pismem), rodng B5h0 oo
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