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1. UvoD

1.1 UVODNI SLOVO

SANATORIUM Helios je nestatni gynekologické IGzkové zafizeni, které se nachazi v centru Brna. Bylo
zalozeno v roce 1994. Pfinosem pro pacienty je individualni pfistup, blizsi kontakt s pacientem a zkraceni doby
hospitalizace na minimum. Soucasti SANATORIA Helios je operacni sal a liZzkova ¢ast. S vyjimkou porod( nabizi
SANATORIUM Helios komplexni gynekologickou péci. Vedle béznych gynekologickych ambulanci a provadéni
gynekologickych operaci poskytuje specializovanou péci v oblastech:

e diagnostika a lécba poruch plodnosti

e genetickd poradna

e laborator Iékarské genetiky (véetné preimplantacni genetické diagnostiky a screeningu)
e prenatdlni diagnostika

e ultrazvukovd diagnostika 3D

e poradna rizikového téhotenstvi

e onemocnéni déloZniho Cipku - onkologické prevence - konsiliarni kolposkopie

e miniinvazivni chirurgie - laparoskopie a hysteroskopie

PécCi zajistuji zkuseni lékafi erudovani v nejmodernéjsich postupech. Zaméstnanci |Gzkového zafizeni,
ambulanci a laboratofi splfiuji svym vzdélanim podminky odborné zpUsobilosti.

Od roku 2002 ma SANATORIUM Helios licen¢éni smlouvu s australskou firmou Genea (dfive Sydney IVF),
ktera je v celosvétovém méritku leaderem v oblasti IVF, genetiky a preimplantaéni genetické diagnostiky (PGD).

1.2 SEZNAM POUZITYCH ZKRATEK

SH SANATORIUM Helios
LLG Laborator Iékarské genetiky
PGD preimplantacni genetickd diagnostika
PGS preimplantacni geneticky screening
IVF in vitro fertilizace
AR asistovand reprodukce
CAR centrum asistované reprodukce
FISH fluorescencni in situ hybridizace
PCR polymerdzovd retézovd reakce
NGS sekvenovdni nové generace
WGA celogenomovad amplifikace
ZCHA ziskané chromozomadini aberace
BM biologicky material
VL vedouci laboratofe
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2. INFORMACE O LABORATORI

2.1 IDENTIFIKACE LABORATORE A DULEZITE UDAJE (KONTAKTY)

PRACOVISTE: LABORATOR LEKARSKE GENETIKY
Pracovisté 1: Laborator
PGS/PGD Stefdnikova 81/8,
Ponava, 602 00 Brno
Ad : http: . toriumhelios.
resa Pracoviéts 2: Laboratol p://www.sanatoriumhelios.cz
cytogenetiky, Stefdnikova 81/8,
Ponava, 602 00 Brno
Zrizovatel: SANATORIUM Helios spol. s r.o.
IC: 48911577
DIC: CZ48911577
Tel.: 549 523 211
Jednatel spolecnosti MUDr. Pavel Texl . .
texl@sanatoriumhelios.cz
Tel.: 549 523 211
Klinicky genetik MUDr. Ditta Leznarovd € . .
leznarova@sanatoriumhelios.cz
" ¢y o Tel: 549 523269
Vedouci LLG RNDr. Katuse Gregorcikovd . . .
gregorcikova@sanatoriumhelios.cz
ManaZer kvality LLG Magr. Silvie Dudova Tel.: 549 523 251
y gr. dudova@sanatoriumhelios.cz

Tabulka 1: Identifikace laboratofe a kontakty

2.2 ZAKLADNI INFORMACE O LABORATORI A STAV AKREDITACE PRACOVISTE

LLG zahajila sv(j provoz v lednu 2008. Vice o zaméreni laboratore viz kapitoly 2.3 a 2.5.

V roce 2004 SANATORIUM Helios ziskalo certifikaci ISO 9001:2000. ISO poskytuje systematickou specifikaci
pro zlepsovani provozniho vykonu, slouzi jako model pro zajisténi jakosti a kontroly a fizeni téchto procesu.

25.5.2010 byla Laboratof Iékarské genetiky zadlenéna do certifikace ISO 9001:2000, jehoz drzitelem je
SANATORIUM Helios jiz od roku 2004.

V 12.4.2012 obdrZela LLG certifikaci NASKL I., s ukonéenou platnosti ke dni 12.4.2014.

Dne 16.5.2013 ziskala Laboratof Iékarské genetiky Osvédéeni o akreditaci dle normy CSN EN 1SO
15189:2007. V roce 2015 pak akreditaci dle novelizované normy CSN EN 1SO 15189:2013.
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Akreditované jsou vSechny metody vyuZivané pro preimplantacni genetickou diagnostikou a screening a
dale pak metody pro cytogenetické a molekuldrné cytogenetické vysetreni periferni krve.

2.3 ZAMERENI LABORATORE, UROVEN

LLG nabizi geneticka vySetfeni metodami cytogenetickymi, molekuldrné cytogenetickymi i molekularné
biologickymi v rdmci postnatalniho vysSetfeni a preimplantacni genetické diagnostiky (PGD) a
preimplantacniho genetického screeningu (PGS).

e Zabyva se zakladni cytogenetickou analyzou:
a) vrozenych chromozomovych aberaci - stanovenim karyotypu za poufZiti klasickych metod zpracovani
vzorkU periferni krve - kultivace bunék in vitro s jejich naslednou chromozomovou analyzou a
b) cytogenetickou analyzou ziskanych chromozomovych aberaci.

eV ramci PGS/PGD nabizi pro asistovanou reprodukci (AR) vySetfeni embryi pred jejich zavedenim
do délohy. Materidlem jsou buriky trofoblastu.

PGS/PGD vyuZiva predevsim metody sekvenovani nové generace (NGS) k odhaleni aneuploidii chromozomd,
pfipadné strukturnich chromozomalnich aberaci u embryi. VySetfovani monogennich chorob probiha pomoci
polymerazové fetézové reakce (PCR).

Pracovisté laboratofti jsou technicky a personalné vybavena v souladu s legislativou platnou pro provadéni
vSech nabizenych laboratornich vysetfeni.

Ve smluvnich laboratofich Ize pak zajistit rozsifena vysetfeni pomoci metod FISH, mFISH, mBAND, SKY a
aCGH v postnatalnich vzorcich.
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2.4 ORGANIZACE LABORATORE

Laboratof lékarské genetiky je souéasti spoleénosti SANATORIUM Helios spol. s r.o. Cinnost laboratore fidi
vedouci laboratore, ktery je v rdmci materské organizace podfizen rediteli SH. Obé pracovisté Laboratore
|ékarské genetiky, pracovisté 1 — Laboratof PGS/PGD a pracovisté 2 — Laborator cytogenetiky, jsou umistény
v budové na adrese Stefadnikova 8. Provozni doba laboratofe viz Tab. 2.

Provozni doba laboratore

PFijem vzorku

Pondé&li - patek* 7:00 - 15:30 7:00 - 15:00
Tabulka 2: Provozni doba laboratore
Schéma laboratofre
Vedouci Lékaf/garant
laboratore 816
zastupce
vedouci Manazer kvality
laboratore
Interni auditor Metrolog
| ]

jini odborni

VS nelékafri - laboranti
pracovnici
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2.5 SPEKTRUM NABIZENYCH SLUZEB LABORATORE

2.5.1. Seznam laboratornich vysetieni

e Stanoveni karyotypu z periferni krve u déti i dospélych (zejména u pdri s poruchami reprodukce a
ddrct gamet) klasickou cytogenetickou analyzou

e Stanoveni hodnoty ziskanych chromozomovych aberaci z periferni krve

e  FISH vysetieni (numerické aberace)

e PGD — PCR — vysetreni monogennich chorob

e PGS/PGD NGS — sekvenovdni nové generace

2.5.2. Seznam primarnich materiala (vzorka)
e periferni krev
e kapildrni krev
e buriky trofoblastu

2.5.3. Indikace k vySetreni
Stanoveni karyotypu z periferni krve:
e pdry s poruchami reprodukce (sterilita, infertilita)
e pdry svyskytem potvrzené nebo suspektni chromozomdlini aberace u nich samotnych nebo u
rodinného prislusnika
e abnormadlni fenotyp pacienta
e ddrci gamet (oocytt, spermii)
Stanoveni hodnoty ZCHA z periferni krve:
e pacienti vystaveni skodlivindm v Zivotnim prostredi (profesni riziko) planujici téhotenstvi
e pacienti po léCbé cytostatiky nebo po transplantaci planujici téhotenstvi
e pacienti, u kterych byla pri stanoveni karyotypu z periferni krve nalezena zvysend hodnota zlomi na
chromozomech a pldnuji téhotenstvi nebo darovdni gamet

PGD vysetieni metodou PCR

e potvrzeny vyskyt monogenni choroby u jednoho z pdru
e potvrzeny vyskyt monogenni choroby u primého rodinného prislusnika
PGS/PGD metodou NGS

e opakované neuspésné IVF

e spontdnni aborty v historii pacienta

e vék pacientky, pacienta

e ndlez strukturni chromozomdlni aberace pri predchozim cytogenetickém vysetieni paru

e ndlez pocetni chromozomdini aberace
prenasecstvi strukturni chromozomdlni aberace (balancované reciproké ¢i Robertsonovské
translokace, zdvazné inverze)

e zvyseny podil ziskanych chromozomdlnich aberaci

e zdvazZny andrologicky faktor (spermie ziskané chirurgickym zdkrokem, fragmentace DNA spermii,
oligoasthenoteratospermie apod.)
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e porod nebo potrat ditéte (plodu) s chromozomdlni aberaci
e chemoterapie nebo radioterapie jednoho ¢i obou partnert

3. MANUAL PRO ODBERY PRIMARNICH VZORKU

3.1 ZAKLADNI INFORMACE

V laboratofi Ize vysetfit tyto primarni vzorky:

e periferni krev

e kapildrni krev

e buriky trofoblastu

Zakladnim poZadavkem je bezpecnd a jednoznacnd identifikace pacienta na nadobé s biologickym
materidlem a specifikace pozadovaného vysSetreni na zaddance.

Vzorky se odebiraji vidy do pfedem oznaéené nadoby, viz ZASADY SPRAVNEHO ODBERU PRIMARNIHO
VZORKU, odstavec 3.4.

3.2 ZADANKA NA LABORATORNI VYSETRENI

Poukaz na vysetfeni / oSetfeni musi byt fadné vyplnén a musi obsahovat nasledujici informace:
e jméno, prijmeni, rodné Cislo (u cizinct Cislo pojistky), datum narozeni, pojistovna pacienta (pokud ze
jména pacienta jednoznacné nevyplyva pohlavi pacienta, musi byt uvedeno)
e jméno, odbornost, ICZ a podpis indikujiciho lékare
e razitko s kontaktem na indikujiciho Iékare
e druh, pripadné tkanovy pivod zaslaného vzorku
e datum a ¢as odbéru vzorku, podpis osoby, kterd odbér provedla
e diagndzu a klinickou indikaci k vysetreni
e druh poZadovaného vysetreni
e poZadavek urgentniho vysetieni musi byt na Zadance oznacen ,,STATIM“
Vzorky opatfené takto kompletné vyplnénymi Zddankami mohou byt bez prodleni zafazeny ke zpracovani
v laboratofi.
Vzorky jsou pfijimany pouze s vyplnénou Zadankou. Viz body 4.1, 4.2 a 4.3, dale také viz smérnice S-

LLG-004 Pfijem standardniho biologického materialu a S-LLG-005 Pfijem nestandardniho biologického
materialu.

Vsechny Zadanky jsou po provedeni vySetfeni uloZeny na pracovisti 2 — Laboratoti cytogenetiky 40 let a
na pracovisti 1 — Laboratofi PGS/PGD 10 let.

Ustni pozadavky na vysetfeni nelze akceptovat.

Vsechny pozadavky na dodatecna / opakovana vySetfeni musi byt dolozena novou zadankou se vsemi
udaji dle bodu 3.2. viz Tab. 3.
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HELIOS®

PFipustny je dodatecny Ustni poZadavek |ékafe na prednostni zhodnoceni jiz pfijatého vzorku, ktery nebyl
na zadance oznacen jako ,STATIM“.

Periferni krev je mozno skladovat nejdéle sedm dnl od odbéru, po této dobé krev hemolyzuje a neni z ni
jiz mozno stanovit karyotyp. Dodatecné vysetieni z primarniho vzorku Ize tedy pozadovat do péti dni od
odbéru. V pripadé PGS/PGD vysetreni jsou vzorky zpracovany v den odbéru, pfipadné zamrazeny a uchovany
pro pozdéjsi analyzu pfi -20°C. ZamraZené vzorky jsou zpracovany nejpozdéji do 1 mésice. Dodatecna
vySetfeni Ize konzultovat po domluvé s VL.

Karyotyp z periferni krve 2 mésice
ZCHA 2 mésice
FISH 2 mésice
PGD - PCR -

PGS/PGD —NGS 12 mésicu

Tabulka 3: Intervaly, ve kterych lze Zadat dodatecné vysetreni.

3.3 POUZIVANY ODBEROVY SYSTEM

K odbéru krve je tfeba pouZit uzavieny odbérovy systém — viz nize. V SANATORIU Helios je t. ¢. pouzivan
odbérovy systém firmy SARSTEDT, stfikacka Monovette 109 viz Tab. 4.

Nazev odbéru Katalogové cislo Velikost sttikacky
karyotyp Li - Heparin 04.1936 4,9 ml

PGD-PCR EDTA 04.1931 4,9 ml
FTA®Micro Card - WB 120210 pouze jehla

Tabulka 4: PouZivané odbérové systémy

3.4 PRIPRAVA PACIENTA PRED VYSETRENIM, ODBER VZORKU

3.4.1.

Priprava pacienta

- dieta — neni poZadovano, zadné omezeni

- léky, vitaminy — neni Zddné omezeni

- v pfipadé akutniho onemocnéni — konzultace s |ékafem

3.4.2.

Informované souhlasy

Pro kaidy typ vySetfeni existuje konkrétni typ souhlasu, ktery je k dispozici na pozadani u klinického
genetika. Pro pracovniky SANATORIA Helios jsou informované souhlasy pfistupny na portadle SANATORIA
Helios v oddile Dokumenty QMS.
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K PGS/PGD vysetteni je vidy poZadovan pisemny souhlas ptip. nesouhlas s vysetifenim embryi od obou
partnert, ktery je odevzdan a podepsan pti prijmu pacientky k odbéru oocytl. Obsahuje identifikacni Udaje
obou partner(, ddvod testovani, informace o Uskalich vySetreni atd.

e Souhlas s genetickym vysetfenim

e Nesouhlas s genetickym vysetfenim

e Souhlas s transferem embrya s chromozomdlni aberaci
e Informovany souhlas pro PCR work up

3.4.3. Odbérova mistnost
Odbéry periferni krve a kapilarni odbéry provadi kvalifikovany zdravotnicky personal SANATORIA Helios
v mistnosti pro tyto ucely uréené. Pracovnik odebirajici primarni vzorek svym podpisem na Zadance potvrzuje,
Ze primarni vzorek byl odebran v souladu s pozadavky uvedenymiv Laboratorni pfirucce.

Odbérova mistnost pro odbéry krve se nachazi v 2.NP SANATORIA Helios a je vybavena polohovacimi
odbérovymi kfesly s nastavitelnou polohou podrucek, opéradla zad, hlavy a nohou. Nezbytnym vybavenim je
kontejner na odkladani pouZitych jehel a stfikacek z dostatecné pevného materidlu opatifeny vickem a
pfislusné oznaceny.

3.4.4. Odbér periferni krve

Pro odbéry periferni krve se pouZivaji soupravy firmy SARSTEDT o objemu 2,5-5 ml (viz bod 3.3) s naplni
lithium/heparin (cytogeneticka vysetteni) nebo EDTA (PGD-PCR), ihned po odbéru jemné promichat!

Vzorky krve uréené k vySetieni v laboratofi SANATORIA Helios, musi byt bezprostifedné po odbéru uloZzeny
do chladnic¢ky. Pracovnik Laboratofe Iékarské genetiky si je na vyzvu pracovnika provadéjictho odbér
vyzvedne.

3.4.5. Odbéry kapilarni krve
Pro odbéry kapilarni krve se pouzivaji jednorazové sterilni odbérové  pomlcky.
Lehce se napichne [0zko prstu a vznikla kapka krve se necha vsaknout do pfislusného okénka FTA karticky (viz
bod 3.3). Ta se necha na vzduchu zaschnout. Pracovnik Laboratore |ékarské genetiky si je na vyzvu pracovnika
provadéjiciho odbér vyzvedne.

3.4.6. Odbéry periferni a kapilarni krve mimo zafizeni

Transport vzorkl, odebranych mimo SANATORIUM Helios, zajistuje po domluvé svoz SANATORIA Helios
vlastnimi vozy a proskolenymi pracovniky za dodrzeni zasad manipulace s BM.

Objednani je mozné na tel. Cisle 549 523 226 kazdy pracovni den v dobé od 7-15.30 hod.

K odbéru periferni krve je nutné pouZit jednorazovou sterilni odbérovou soupravu o objemu 2,5-5 ml
s naplni lithium/heparin (pfip. EDTA), ihned po odbéru nutno promichat, nedezinfikovat misto vpichu jédem.
Odbéry periferni krve a FTA se musi tidit ZASADAMI SPRAVNEHO ODBERU PRIMARNIHO VZORKU — PERIFERNI
KREV (bod 3. 4).

Ihned po odbéru musi byt vzorky uloZeny do chladnicky, kde jsou uschovany az do jejich vyzvednuti
dopravcem SANATORIA Helios.

Ke svozu periferni krve se pouziva transportni nadoba. Za dodrZovani spravné teploty pfi transportu BM
je zodpovédny pracovnik, ktery provadi svoz.
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Externi Zadatel musi provést odbér tak, aby byly spInény podminky kapitol 3.1 az 3.9.

Transportni box je pravidelné desinfikovan dle aktualniho Desinfekéniho fadu SANATORIA Helios —
zodpovida laboratof.

Zadanky 7adatel(l jsou skladovany a transportovany oddélené od BM tak, aby byl zamezen pfistup
neoprdavnénych osob k jejich obsahu a nedoslo k jejich kontaminaci BM.

ZASADY SPRAVNEHO ODBERU PRIMARNIHO VZORKU — PERIFERNI KREV
1. Sezndmeni pacienta s postupem odbéru.
2. Pacient se usadi do odbérového kresla, pred odbérem by mél byt 15 min v klidu.

3. Vybér vhodné injekcni stiikacky a velikosti jehly podle pozadavkl na vysetreni a podle stari pacienta. Vizualni kontrola
stavu jehly, injekcni strikacky a odbérovych nadobek.

4. Provede se kontrolni pozitivni identifikace a oznaceni odbérovych nadob stitkem s identifikacnimi Udaji pacienta
(otdzka na jeho jméno a datum narozeni — musi byt stejné jako na Zadance).

5. Oznaceni odbérovych nadob Stitkem s identifikaénimi udaji pacienta — viz 3.6.

6. Zajisténi vhodné polohy paze k odbéru. Odbér krve se provadi v poloze vsedé nebo vleze, paze se volné svési doll
nebo poloZi na opéradlo odbérového kresla.

7. Posouzeni kvality Zilniho systému v loketni jamce: malo zretelné Zily je mozno zvyraznit velmi Setrnou masazi paze od
zapésti k lokti. NeSetrna masaz i palpace ruky mize zpUsobit zmény nékterych komponent.

8. Pacient muze byt vyzvan k sevieni pésti. Opakované ,pumpovani“ pazi je nevhodné. Jsou-li Zily dobre viditelné nebo
hmatné, je Iépe Skrtidlo nepouzit.

9. Desinfekce mista vpichu desinfekénim prostfedkem na bazi lihu — nedesinfikovat misto vpichu jédem!!! Desinfekci
aplikujeme pomoci ¢tverecku z bunicité vaty nebo postfikem z rozpraSovace pfimo na pazi. Desinfekéni €inidlo se musi
nechat zaschnout. Po zaschnuti je dalsi palpace mista vpichu nepftipustna.

10. Pracovnik provadéjici odbér nasadi jehlu na odbérovou strikacku, palcem ve vzddlenosti 2 az 5 cm pod pistem odbéru
stabilizuje polohu Zily. Provede venepunkci. Tahem za pist dojde k nabrani krve.

11. Pri odbéru vice zkumavek se naplnéna zkumavka vyjme a nasadi se na zavedenou jehlu dalsi. Prvni se plni zkumavka
srazlivou krvi. Zkumavky s protisrazlivymi Cinidly je nutné odebrat krev po znacku na zkumavce, aby nedoslo ke zkresleni
nebo ke srazeni vzorku. Ihned po odbéru se musi jemné promichat s nabranou krvi, ne trepat.

12. Jakmile zacne krev vtékat do odbérové zkumavky, uvolni se skrtidlo. Po odbéru je misto vpichu prekryto ¢tvereckem
bunicité vaty. Na ¢tverecek se jemné zatlaci a jehla je pomalym tahem odstranéna ze Zily.

13. Osetreni mista vpichu je provedeno néplasti, kterou je doporuceno ponechat na misté vpichu nejméné 15 minut, a
paZi po odbéru nezatézovat a fyzicky nenamahat.

14. Pacientovi je doporuceno tisknout na misto vpichu tamponek nejméné 2 minuty.
15. Po odbéru krve je pacientovi doporucen 15 min. klid v cekarné.

16. VZdy je nutno zaznamenat na zadanku mimo jiné ¢as odbéru (hodina, minuta), parafou a razitkem (jmenovkou)
odebirajiciho. Bez téchto udaji nebude vysetreni provedeno. Pozadavky na vyplnéni zadanky jsou shrnuty v bodé 3.2.

17. Pouzity odbérovy material je uloZzen do kontejneru na pouzité injekcni strikacky a jehly.
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ZASADY SPRAVNEHO ODBERU PRIMARNIHO VZORKU — KAPILARNi KREV

1. Pacient se usadi do odbérového kresla, pred odbérem by mél byt 15 min v klidu.

2. Vybér vhodné velikosti injekcni jehly. Vizualni kontrola stavu jehly.

3. Provede se kontrolni pozitivni identifikace a oznaceni FTA karticky identifikacnimi udaji pacienta.
4. Oznaceni FTA karticky identifikacnimi udaji pacienta — viz 3.5.

5. Zajisténi vhodné polohy paze k odbéru. Odbér krve se provadi v poloze vsedé nebo vleze, paze se volné svési dold
nebo poloZi na opéradlo odbérového kresla.

6. Desinfekce mista vpichu polstarku prstu) desinfekénim prostiredkem na bazi lihu — nedesinfikovat misto vpichu
jodem!!! Desinfekci aplikujeme pomoci ctverecku z bunicité vaty nebo postfikem z rozprasovace pfimo na pazi.
Desinfekéni Cinidlo se musi nechat zaschnout. Po zaschnuti je dalSi palpace mista vpichu nepftipustna.

7. Pracovnik lehce bodne do IlZka prstu a ponecha krev vytvorit kapicku.

8. Prst priloZzime k FTA karti¢ce a kapicku krve nechame vsaknout do mista na FTA karti¢ce oznaceného koleckem. Krevni
skvrnku nechdme zaschnout volné na vzduchu. NEURYCHLUJEME SCHNUTI FOUKANIM!

9. Osetreni mista vpichu je provedeno naplasti, kterou je doporuceno ponechat na misté vpichu nejméné 15 minut.
10. Vidy je nutno zaznamenat na zadanku mj. parafou a razitkem (jmenovkou) odebirajiciho. Bez téchto udajd nebude
vySetieni provedeno. PoZadavky na vyplnéni zddanky jsou shrnuty v bodé 3.2.

11. PouZzity odbérovy material je uloZzen do kontejneru na pouzité injekcni strikacky a jehly.

3.4.7. Odbéry trofoblastu embryi v SANATORIU Helios:
Jedna se o odbér materialu z embryi vykultivovanych v ramci IVF |écby. Biopsie je moZno provadét 5.,
pfipadné 6. den kultivace. Odbéry provadi vysoce specializovany embryolog v embryologické laboratofi (2.NP
SANATORIA Helios, Stefanikova 12).

Pomoci mikroskopu s mikromanipuldatorem a laseru je odebrano asi 5 bunék trofoblastu z embrya ve stadiu
hatchujici blastocysty.

Odebrané buriky jsou pro vySetfeni PGS metodou NGS preneseny do 1xPBS a uchovany pfi -20°C do predani
na pracovisté 1 Laboratof PGS/PGD, u metody PGD/PCR jsou promyty v 1xPBS a pfeneseny do 2ul alkalického
pufru a uchovany pfi -20°C do pfedéni na pracovisté 1 Laboratof PGS/PGD.

3.4.8. Odbéry blastomer a bunék trofoblastu mimo zafizeni:
Odbér materidlu pro PGS/PGD vys. odebrany mimo SANATORIUM je mozny jen ve vyjimecnych pfipadech po
zaskoleni personalu provadéjici odbér a manipulaci s biologickym materidlem. Materidl je po odbéru
zamrazen, do doby prepravy uchovan v mrazicim boxu (pfi asi -20°C) a prepravovan v termonadobé pfi
zachovani teploty v rozmezi -20 az 0°C. Material musi byt dopraven do LLG do 30 dnli od odbéru materialu.

3.5 IDENTIFIKACE PACIENTA NA ZADANCE A OZNACENI VZORKU

Zadanka musi obsahovat Gdaje popsané v bodé 3.2 této piirucky.

Oznaceni vzorku na nadobé s biologickym materidlem — stitek obsahujici minimalni povinné udaje: jméno,
pfijmeni a rodné Cislo pacienta nebo datum narozeni nebo rok narozeni. Odbér vzorku se provadi vyhradné
do predem oznacenych nadob!

Ndzev Laboratorni pfirucka LLG Cislo verze.zmény 11.00

Typ dokumentu prirucka Datum schvdleni / plati od: 22.12.2018/2.1.2018
jméno, podpis a datum zpracovéni

Autor: Mar. Silvie Dudovd 22.12.2018 Koéd dokumentu: A-LLG-002

jméno, podpis jméno, podpis

Schvdlil:

Prezkoumal: STRANA 13 (CELKEM 23)

Magr. Lenka Vrzalovd RNDr. Katuse Gregorcikovd




SANATORIUM Helios, spol. s r.o.

Pracovisté: Laborator Iékarské genetiky

Stefdnikova 12 a 8 ®
602 00, Brno \ : H EL'OS
Telefon: 549 523 251

e-mail: LLG@sanatoriumhelios.cz

www.sanatoriumhelios.cz

3.6 MNOZSTVi VZORKU

Periferni krev

Odebira se Zilni krev pacienta z paze, 1-4 ml do jednordzové sterilni odbérové nadobky o objemu 2,5-5 ml
s naplni Lithia/heparinu nebo EDTA, ihned po odbéru promichat otacenim nadobky o 180°C. Pro kazdé
vySetieni je tfeba minimalni mnozstvi krve 1 ml.

Trofoblast

Odbéry bunék trofoblastu — cca 5 bunék trofoblastu z embrya ve stadiu hatchujici blastocysty, minimalni
pozadované mnozstvi jsou asi 3 bunky.

Kapilarni krev
Minimalni poZadované mnoiZstvi primarniho vzorku je velikost krevni skvrny o priiméru 5 mm. Vice o
odbérech viz 3.4.

3.7 NEZBYTNE OPERACE SE VZORKEM, STABILITA

Periferni krev mUze byt skladovana nejdéle sedm dnl od odbéru v lednici, za teploty 2-10°C (krev nesmi
zmrznout!), po této dobé krev hemolyzuje a neni z ni jiZ moZno stanovit karyotyp.

V pfipadé PGS/PGD vysetifeni musi byt vzorky doruc¢eny do laboratofe do 60 min, nebo je moZno vzorek
po odbéru zamrazit a do doby prepravy uchovat v mrazicim boxu (pfi asi -20°C). Materidl musi byt dopraven
do LLG do 30 dn( od odbéru materidlu.

3.8 ZAKLADNI INFORMACE K BEZPECNOSTI PRI PRACI SE VZORKY

S kazdym vzorkem BM je zachazeno jako s potenciadlné infekénim. Vice informaci viz kapitola 9 (Likvidace
biologického materialu).

3.9 INFORMACE K DOPRAVE VZORKU A K ZAJISTENI SVOZU VZORKU

Krevni vzorky

a) odebrané v SANATORIU Helios — pracovnik, ktery proved| odbér, si v laboratofi vyzada vyzvednuti vzorku
(telefonicky ¢i osobné), zajisti uloZeni vzorku do chladnicky.

Pracovnik laboratore po prevzeti vzorkl v odbérové mistnosti zkontroluje jméno, pfijmeni, rodné cislo na
Zadance a vzorku a jejich shodu.

K transportu periferni krve se pouZivd plastova transportni termonadoba. Zadanky k vySetieni jsou
prepravovany soucasné v samostatném obalu. Nadoba je pravidelné desinfikovana.

b) odebrané mimo SANATORIUM Helios — spolupracujici klinické pracovisté si v laboratofi vyzada svoz vzorku
(telefonicky na €. 549 523 226 nebo e-mailem slamova@sanatoriumhelios.cz, vrchni sestra Jarmila Slamova),
do doby vyzvednuti vzorku dopravcem SANATORIA Helios vzorek uloZi do chladnicky pfi 2 - 10°C.

Ke svozu periferni krve se pouZiva transportni nadoba. Nadoba je pravidelné desinfikovana. Zadanky
Zadatelll jsou skladovany oddélené od BM, tak aby byl zamezen pfistup neopravnénych osob k jejich obsahu
a jejich kontaminace BM.
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Kontakt pro domluvu svozu vzork pFi odbéru mimo zafizeni:
tel. ¢.: +420 549 523 226
e-mail: slamova@sanatoriumhelios.cz
Laborator nezodpovidd za dodrZeni podminek transportu pfi dopravé vzorkd externim dopravcem.
Pracovnik provadéjici svoz od externich zadatell musi vZdy vyckat na fyzické prevzeti BM od pracovnika LLG.

Pracovnik laboratore pred dopravcem zkontroluje spravnost idajl na Zadankach a stav BM. Je nezbytné
zajistit svoz biologického materialu resp. predani na prijmovy Usek laboratore od externich lékaru tak, aby
byly dodrzeny vSechny podminky uvedené v LP.

Vzorky pro PGS/PGD vysetfeni
Vzorky pro PGS/PGD vysetieni jsou preneseny do 1xPBS a uchovany pfi -20°C do doby predani. Predavajici
potvrdi predani na zadance.

V pripadé odbéru mimo SANATORIUM Helios je vzorek prenesen do stripli s 5 ul extrakéniho pufru (DNA
amplifikacni kit BlueGnome kat. ¢. PR-40-415101-00) nebo Rubicon Genomics kat. ¢. R30050, do doby
prepravy uchovan v mrazicim boxu (pfi asi -20°C) nebo jsou preneseny do 1xPBS a uchovany pfi -20°C do
predani na pracovisté 1 PGS/PGD Laboratore.

Pfepravu materialu zajistuje SANATORIUM Helios. K transportu je pouzit termobox. Termobox je
pravidelné desinfikovan.

4. PREANALYTICKE PROCESY V LABORATORI

4.1 PRIJEM ZADANEK A BIOLOGICKYCH VZORKU

Viz body 3.1 aZ 3.9.

1) Pracovnik SANATORIA Helios (dopravce) pfeda biologicky material se Zadankami pracovnikovi laboratore,
ktery provadi ptijem biologického materidlu a vycka jeho prevzeti.

2) Pracovnik povéreny pfijmem biologického materialu provadi pfi prevzeti kontrolu Uplnosti vyplnéni udaj
na Zadance a vzorku.

3) Pokud Zadanka i vzorek spliuji vSechny formalni pozadavky dle bod0 3. 2 (Zadanka) a 3.6 (vzorek),
zaeviduje prijaty vzorek do ,Knih pfijm0{“ a oznaci vzorky i Zddanku pofadovymi Cisly.

4) V , Knize pfijmu” se zaznamenavaji tyto udaje: datum a ¢as prijeti v laboratofi, datum a ¢as odbéru vzorku,
poradové Cislo vzorku, jméno a pfijmeni pacienta, rodné Cislo, pojistovna a dalsi informace dle typu vzorku.

Vsechny odchylky od pozadavki na vzorky a Zadanky, viz bod. 3.2 (zaddanka) a 3.6 (vzorek), jsou
povazovany za nestandardni vzorky / Zadanky a za jejich posouzeni z hlediska moznosti dal$iho zpracovani je
odpovédny pracovnik laboratorfe provadéjici prijem materidlu — viz kapitola 4.2. a dle smérnice ,,Pfijem
nestandardniho biologického materialu” (S-LLG-005).
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4.2 KRITERIA PRO PRIJETi NEBO ODMITNUTi NESTANDARDNICH PRIMARNICH VZORKU

Za nestandardni vzorky jsou povazovany vsechny vzorky, které se svymi vlastnostmi ¢i nalezitostmi
odchyluji od pozadavk( uvedenych v téchto bodech:

3.2 zadanka, 3.5 oznaceni vzorku, 3.3 odbérové nadoby (odbérovy systém) a 3.6 mnozstvi vzorku
Dlivody pro odmitnuti pfijeti vzorku do laboratoie

e vzorky v neoznacenych zkumavkdch, s necitelnym popisem na zkumavce

e vzorky bez Zadanky

e vzorky, u nichZ se ani na vyzvu ze strany laboratore nepodarilo zajistit stoprocentni identifikaci
pacienta, tedy shodu udaji na nddobé s materidlem a Zadankou

e vzorky se sraZenou krvi, viditelné kontaminované

e vzorky periferni krve odebrané do zkumavky s jinym protisrdzlivym roztokem, neZ heparin nebo EDTA

e zkumavka se vzorkem potrisnénd biologickym materidlem nebo mechanicky poskozend

e krevni vzorky skladované nebo transportované mimo poZadované rozmezi teplot, vzorky skladované
déle neZ 5 dni od odbéru

e pokud Zadatelem neni smluvné zajistény klinicky genetik

Odmitnuté vzorky jsou evidovany v , Knize nestandardnich prijm0“.

Postupy pfi nespravné identifikaci vzorku nebo Zadanky

Neshodu zjisténou pfi pfijmu Zadanky se vzorkem, tedy vyskyt nestandardniho vzorku ¢i Zadanky (chybéjici
nebo evidentné Spatné Udaje, rozdily vedlejsich Udaji na Zadance a vzorku, nejasny pozadavek na vysetreni
— netykd se zasadnich udaju typu rodné cislo nebo ptijmeni) fesi pracovnik provadéjici pfijem materidlu

okamzité pfti prijmu dle zasad pfi prijmu vzork( — smérnic S-LLG-004 a S-LLG-005.

7

Postup pfi dopliiovani netplné nebo chybné vyplnéné zadanky

Udaje na nelplIné nebo chybné vypInéné 7adance, ktera ale umoZfiuje jednozna¢nou identifikaci vzorku a
pacienta, Ize po telefonickém ovéreni chybéjiciho idaje doplnit dodatecné. Doplnéni idajl provadi pracovnik
pfijimajici biologicky material ihned po nalezeni nedostatku telefonicky u vySetfeni pozadujiciho |ékare.
Zjisté&né udaje doplni do zadanky, neni-li to moZné, vy7ada si 7ddanku novou. Udaje opravené nebo upravené
na origindlni Zadance pracovnikem/pracovniky laboratofe musi byt jasné oznaceny datem a podpisem
pracovnika, ktery zménu provedl.

Postup pfi zjiSténi nestandardniho vzorku (nadoby s materidalem)

V pfipadé, Ze jsou nestandardni primarni vzorky pfijaty a zpracovany, musi byt ve vysledkovém listu
popsana povaha problému ¢i odchylky od normy (popis stavu pfijatého vzorku a pfipadny vliv tohoto stavu
na vysledek vysetreni).
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Drobné nedostatky v oznaceni vzorku (preklepy, nespravné uvedené jméno, ale souhlasici rodné cislo)
jsou fesSeny s indikujicim |ékafem, o projednani je veden zdznam na Zadance s uvedenim odpovédného
pracovnika laboratore a také v knize nestandardnich prijma.

4.3 VYSETROVANI SMLUVNIMI LABORATOREMI

Laboratof lékarské genetiky SANATORIA Helios vyuziva sluzeb smluvnich laboratofi.

Smluvni akreditovana laboratof (nejcastéji OLG PDM FN Brno, SPADIA LAB Novy lJi¢in, Cytogeneticka
laboratof Brno, Genea Sydney, Superior ART Bangkok) je vybirdna v zavislosti na typu poZadovaného
dopliujiciho vysetteni. Vzorky odeslané do spolupracujicich laboratofi jsou evidovany v, Knize odeslanych
vzorkl“ a jsou vidy doprovazeny Zzadankou nebo objednavkou s informacemi o typu vzorku a poZzadovaném
vySetieni. Dale je tfeba pfilozit kopii pfislusSného informovaného souhlasu.

4.4 SEZNAM VLIVU OVLIVNUJiCiCH LABORATORNI VYSETRENI

V pfipadé metody Stanoveni karyotypu z periferni krve je jasnou kontraindikaci k Uspésné kultivaci
lymfocytl uZivani antibiotik, latek potlacujicich imunitni reakce a jina lé¢iva ovliviujici lymfocyty vseobecné.

4.5 OBECNE ZASADY LABORATORE NA OCHRANU OSOBNiCH INFORMACI

Ochrana osobnich udaju je v laboratofi jednou ze zakladnich povinnosti jednak v rdmci komunikace,
jednak pfi nakladani s pisemnymi zaznamy. Pro zachovani stabilni Urovné vydalo vedeni spole¢nosti interni
smérnice S-SH-006 Rizeni informaéniho systému a S-SH-010 Bezpeénost informaci. VSichni zaméstnanci
spolecnosti SANATORIUM Helios podepsali smlouvu o utajeni. Obsah téchto smérnic a smlouvy vychazi ze
Zakona €. 133/200 Sb., o evidenci obyvatel a rodnych ¢isel; Zakona ¢. 101/2001 Sb., o ochrané osobnich udajd;
Zakona €. 89/2012 Sb., ob¢ansky zakonik.

5. VYDAVANI VYSLEDKU A KOMUNIKACE S LABORATORI

5.1 HLASENI VYSLEDKU V KRITICKYCH INTERVALECH

LLG neprovadi vysetieni, pro kterd lze stanovit kritické intervaly vysledkd.

5.2 VYDAVANI VYSLEDKU, TYPY NALEZU A LABORATORNICH ZPRAV

Vsechna vysetifeni provedend Laboratofi Iékafské genetiky SANATORIA Helios jsou uzaviena vysledkovym
listem. Tento se lisi dle provedenych vysetreni.

Vysledkovy list LLG obsahuje:

e /dentifikaci laboratofe (jméno a adresa)
e |dentifikaéni Udaje pacienta (jméno, rodné Cislo, pojistovna)
e Identifika¢ni tdaje Zadatele (ICZ, pracovisté)
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e Oznadeni vysetfeni

e Datum a ¢as odbéru primdarniho vzorku

e Datum a ¢as pfijeti Zddanky a vzorku do laboratore

e Datum uvolnéni zpravy

e Typ primarniho vzorku

e Vysledky vySetreni

e Interpretace vysledku

e Poznamky k metodé (informace o kvalité vzorku)

e Podpis pracovnika, ktery vysledek hodnotil a podpis pracovnika, ktery vysledek schvalil

Zavérecné zpravy, popr. pfedbézné zpravy, jsou vidy vydavany v tisténé podobé, podepsané opravnénym
VS pracovnikem, ktery provadi finalni kontrolu spravnosti vysledkd a je timto za spravnost vystupu
odpovédny. Kazdy tistény vysledek, kromé podpisu, obsahuje razitko laboratofe nebo kontrolujiciho
vedouciho pracovnika — VS s atestaci v oboru.

Vysledky spolu se zapisem pribéhu analyzy jsou uchovavany v pisemné podobé ve spisovné laboratore a
zaroven v elektronické podobé.

Udaje o pacientovi jsou pfistupné pouze pracovnikéim laboratofe, ktefi vysetfeni provadéji. Elektronicka
databaze je pravidelné zalohovana a pfistup k ni maji pouze opravnéni pracovnici laboratore pod heslem. Za
ochranu dat a jejich zalohovani odpovidd spravce sité, viz smérnice S-SH-006 Rizeni informaéniho systému.

Zpravy jsou laboratofi pfedavany pouze Zadateli, tedy lékafi opravnénému pozadovat genetické vysetteni.

Vysledky jsou Zadatellm vydany v tisténé formé, také jsou zapisovany do interni databaze pacientd
SANATORIA Helios SmartMEDIX. Lékarim pracujicim mimo SANATORIUM Helios jsou vysledky zasilany
postou doporuc¢enym dopisem nebo doruc¢ovany svozovou sluzbou SANATORIA Helios (osobni predani).

Sdélovani vysledk telefonicky se neprovadi. Vysledky nejsou pfedavany pfimo pacientovi.

Tisténa verze je rovnéZ preddna lékafem pacientce jako soucast souhrnné zpravy o Iécebném IVF cyklu.

s

Na vyZzadani lékare laboratof nabizi poradenstvi v oblasti vysvétleni vysledk( a zavér( vysetreni.

5.3 ZMENY VYSLEDKU A NALEZU

Pokud dojde k nalezeni chyby v jiz vydaném vysledku, vedouci laboratofe oznami tuto skutecnost ihned
indikujicimu Iékafi a provede vydani nového opraveného vysledku. Ddle se provede oprava vysledku ve vSech
databdzich a spisovnach, ve kterych vysledky LLG uchovava. Plvodni formulace vysledku je soucasti
archivovaného opraveného nélezu.

5.4 INTERVALY OD DODANI VZORKU K VYDANI VYSLEDKU

Prijaté vzorky jsou vyhodnocovany v poradi, ve kterém byly doruc¢eny do laboratore.
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HELIOS®

Vzorky oznacené STATIM se zpracovavaji a hodnoti prednostné, vysledek vysetieni je Iékafi sdélen
neprodlené po dokonceni vysetieni, ve Ihité do 10 pracovnich dni, (v pfipadé FISH do 5 pracovnich dni).
Pokud nalez vyzaduje dalsi laboratorni vysSetfeni pacienta jinou metodou, je v tomto terminu mozno vydat
dil¢i vysledek, l1ékaf je informovan a rozhodne o dalsim priibéhu vysetfeni viz Tab. 5.

PFi nalezu patologického karyotypu je v nékterych pripadech nutné doplnit klasickou cytogenetickou
analyzu laboratornim vysSetfenim pomoci jiné metody, bud v SANATORIU Helios, nebo v jiné smluvni
laboratofi.

Karyotyp z periferni krve

8 tydn(

STATIM do 10 pracovnich dn

ZCHA

8 tydn(

STATIM do 10 pracovnich dni

FISH Do 10 pracovnich dn( STATIM do 5 pracovnich dnd
PGD - PCR Do 10 pracovnich dnl -
PGS/PGD = NGS Do 30 pracovnich dn( -

Tabulka 5: Intervaly od dodani vzorkl k vydani vysledk

5.5 ZPUSOB RESENI STIZNOSTI

PFipadné pfipominky i stiznosti na ¢innost laboratofe je mozno podat pisemné na adresu SANATORIA
Helios, elektronicky na adrese LLG@sanatoriumhelios.cz, telefonicky na tel.: 549 523 251, nebo osobné.

Formular pro podani stiznosti LLG je k dispozici na internetovém odkazu
http://www.sanatoriumhelios.cz/laborator-lekarske-genetiky.

Vsechny stiznosti fesi vedouci laboratore a informuje feditele SANATORIA Helios. Stiznosti Ize podavat
z jakéhokoliv dGvodu, zejména na:

e Pribéh a rozsah provedeného laboratorniho vysetieni
e Termin vyddni vysledku
e Vysledky laboratorniho vySetfeni
e Zpusob jedndni pracovniki SANATORIA Helios
e Jiné duvody
Stiznost je vytizena co nejdrive, nejpozdéji do 30 dn(l. Vysledek sdéli vedouci laboratofe pisemné osobé,
ktera stiznost uplatnila.

Opravnéné stiznosti budou podnétem pro zkvalitnéni dalsi prace v nasi laboratofi.

5.6 KONZULTACNI CINNOST LABORATORE

LLG v soucasné dobé neposkytuje laboratorni konzultace.
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5.7 SKLADOVANIi VYSETRENYCH VZORKU

Z divodu mozného kultivacniho neuspéchu a potieby opakovani kultivace se vzorek periferni krve na
pracovisti 2 v Laboratofi cytogenetiky uchovava nasledujicich 7 dnli po odbéru.

Periferni krev se uchovdva v chladnicce pfi teploté 2-10°C. Po uplynuti této doby jsou vzorky likvidovany,
viz kapitola 9 - Likvidace biologického odpadu a Provozni protiepidemicky rad (PPR).
Mikroskopicka skla pro FISH vySetieni jsou uchovdvana v mrazaku pfi teploté -20°C po dobu 1 roku.

Primarni vzorky pro PGS/PGD vysSetfeni nadale skladovany nejsou, protoze jsou kompletné pouzity pro
analyzu.

Pro pripad potreby provést opakovani vySetfeni nebo dodatecnych vysetfeni je uchovavan vzorek
zpracovany - suspenze lymfocytl po dobu 2 mésicu a izolovand, amplifikovana DNA po dobu 1 roku a DNA
rodinnych pfislusnikd po dobu 5 let od vydani zavérecné zpravy. Ve vyjimecnych pripadech (DNA zemfelych,
DNA potracenych plodl) po dobu neomezenou. Amplifikovand DNA pacientl, ktefi nesouhlasili
s uchovavanim genetického materidlu, je likvidovana ihned po ukonceni vysetreni.

6. SEZNAM LABORATORNICH VYSETRENi VCETNE POPISU

Prehled provadénych vysetreni a prislusné standardni operacni postupy (SOP) viz Tab.6.

Stanoveni karyotypu z periferni krve SOP-LLG-001
Stanoveni hodnoty ZCHA (ziskanych chromozomadlnich aberaci) z periferni krve SOP-LLG-002
Doplriujici barvici techniky (C-pruhy, NOR-barveni) SOP-LLG-003
Fluorescencni in situ hybridizace (FISH) SOP-LLG-010
. ., g . SOP-LLG-012
Preimplantacni genetickd diagnostika metodou PCR (PGD — PCR) FRA
Preimplantacni geneticky screening/diagnostika metodou NGS (PGS/PGD NGS) SOP-LLG-014
Tabulka 6: Seznam laboratornich vysetreni
6.1 STANOVENI KARYOTYPU
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Princip metody

Pri klasické cytogenetické analyze hodnotime pomoci mikroskopu pocdet a strukturu chromozomf
ziskanych z T-lymfocyt( pacienta. Periferni krev pacienta nejdrive 72-92 hodin kultivujeme v kultivaénim
médiu, ndsledné pripravime suspenzi vhodnou ke kapani na mikroskopicka skla. Preparaty barvime pomoci
G-barveni (SOP-LLG-001), pfipadné doplfujicimi barvicimi technikami (SOP-LLG-003), v indikovanych
pfipadech provedeme FISH (SOP-LLG-010). Cytogenetickd analyza probiha v souladu s mezindrodnimi
doporucéenimi E.C.A. a hodnoceni dle nomenklatury ISCN, hodnoti se 10 mitéz.

Pokud je pfi ndlezu patologického karyotypu tfeba upresnit nalezenou chromozomadlni aberaci, jsme
schopni zajistit vySetreni CGH, SKY, aCGH, MLPA, MFISH nebo mBAND ve smluvnich laboratoftich.

Pozadavky na primarni vzorek

Odebira se Zilni krev, 1-4 ml do jednordzové sterilni odbérové soupravy o objemu 2,5-4 ml s naplni
Lithium/heparin, ihned po odbéru lehce promichat, nesmi se tfepat!

Skladovani odebrané krve

Zkumavka s krvi se uchovava v lednicce pfi teploté 2-10°C (nesmi zmrznout!). Odebranou krev je mozno
skladovat za téchto podminek az pét dni, nejpozdéji do péti dnl je tfeba ji dopravit do laboratore.

Transport vzorku do laboratofe

Transport provadi zaméstnanci laboratofe, svoz zjinych zafizeni zajistuje povérfeny a proskoleny
zaméstnanec SANATORIA Helios firemnim vozidlem. Vzorky musi byt pfepravovany v transportni nddobé pfi
teploté 2—10°C (vhodna je termoska) a ihned po doruceni uloZeny v lednicce pfi teploté 2-10°C. Vzorek je
pfijat v laboratofi pouze s fadné vyplnénou zadankou, neoznacené vzorky nebo vzorky bez Zadanek nemohou
byt pfijaty.

6.2 STANOVENI HODNOTY ZiSKANYCH CHROMOZOMALNICH ABERACI (ZCHA)

Princip metody

Pfi stanoveni hodnoty ziskanych chromozomadlnich aberaci sledujeme pomoci mikroskopu pocet
aberantnich bunék v periferni krvi pacienta. Postup ptipravy mikroskopickych preparat( je obdobny, jako u
stanoveni karyotypu z periferni krve, pouze doba kultivace periferni krve je vtomto pripadé 48 hodin a
k hodnoceni se pouZivaji nepruhované preparaty (SOP-LLG-002). Hodnotime 100 mitdz.

Pozadavky na primarni vzorek

PoZadavky jsou stejné jako u vzork( periferni krve pro stanoveni karyotypu. Pokud je odebrané mnozstvi
krve dostatecné - alespon 2ml, Ize stanoveni ZCHA a karyotypu provést z téhoz vzorku periferni krve.

6.3 FISH VYSETRENI
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Princip metody

Fluorescencni in situ hybridizace je molekuldrné cytogenetickd metoda zalozena na hybridizaci
fluorescenéné znacené DNA sondy na cilové misto analyzované DNA na principu komplementarity. Pouziva
se predevSim k doplnéni a upresnéni nalezu cytogenetického vysetteni. Laboratof pouzivd komeréni
centromerické DNA sondy (SOP-LLG-010).

6.4 PGD - PCR - VYSETRENIi MONOGENNICH CHOROB

Princip metody

PGD-PCR je urceno k vySetfeni embryi partnerd podstupujicich IVF, v jejichZ rodiné bylo diagnostikovano
konkrétni monogenni onemocnéni (dédéné autozomalné dominantné, recesivné nebo vazané na pohlavi).

Principem metody je kombinace primé analyzy vlastniho mista genové alterace a segregacni neprimé DNA
diagnostiky na zakladé vysetreni polymorfnich mikrosatelitnich marker( pfedem charakterizovanych v rodiné
nosice genové alterace. Laboratorné se vyuZiva PCR technika s komeréné dostupnymi primery, fragmentacni
analyza a sekvence (SOP-LLG-012).

6.5 PGS/PGS - METODOU SEKVENOVANI NOVE GENERACE

Princip metody

Metoda Next Generation Sequencing (NGS) umoZnuje analyzovat cely genom embrya v jedné analyze
a odhalit tak numerické, prip. nebalancované strukturalni aberace chromozom(. Po celogenomové
amplifikaci DNA vzorku je pripravena sekvenacni knihovna — fragmenty DNA s ptipojenymi adaptéry na obou
koncich. V nasledné PCR jsou pfidany indexové sekvence a vzorky jsou smichany (poolovany). Data ze
sekvenatoru jsou vyhodnocena pomoci specidlniho softwaru a je stanoven vysledek ve smyslu zisk(l a ztrat
genetického materidlu embrya.

7. POKYNY PRO SPOLUPRACUJICi LEKARE

Informace o odbérech — viz oddil 3
Informace o vydavani vysledkl v oddile 5
Kontakty viz oddil 2.1

LLG ma své vlastni zadanky, které na pozadani dodame, lze vsak pouZit i béiny Poukaz na
vysetfeni/osetieni typ K, pokud bude doplnén pozadovanymi informacemi definovanymi v bodu 3.2.

Laboratof nabizi aplikaci flexibilniho rozsahu akreditace pro metodu PGD-PCR.

8. POKYNY PRO PACIENTY
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Informované souhlasy pfed genetickym vysetfenim — viz oddil 3.4.

9. DALSi INFORMACE

Likvidace biologického materidlu - Nebezpecny odpad

Veskery odpad se ihned tfidi v misté vzniku a separuje do vhodnych prepravnich obal(l. Nebezpecny odpad
se ukladad do barevnych prepravnich oball, drobny odpad, véetné jednorazovych jehel, se uklada do
pevnosténnych, uzaviratelnych a spalitelnych oballl bez dalsi manipulace.

Tyto obaly jsou oznaceny na viditelném misté Stitky s katalogovym cislem, ndzvem shromazdovaného
odpadu, oznacenim plvodce, jménem zodpovédné osoby za obsluhu a udrzbu shromazdovaného odpadu a
datem vzniku. Odpad je denné odnasen z pracovisté pracovniky uklidu do vyélenéné mistnosti, ktera slouzi
pro shromazdéni nebezpeéného odpadu.

Tato mistnost je uzamcena a zabezpecena pred volnym pfistupem verejnosti. V této mistnosti je chladici
box, ktery splfiuje poZadavek dodrzZeni teploty v rozmezi mezi +3 az +8 °C, (teplota se denné sleduje a eviduje).
Horni otevirani chladiciho boxu zajistuje bezpecénéjsi ukladani infekéniho odpadu. Chladici boxy jsou opatfené
zamkem.

Odvoz je zajistén od 1. 4. 2010 smluvni firmou TEPAS s.r.o. Druzstevni 221, Adamov, v intervalu 1x tydné.
Firma ma pro odvoz a nakladani s nebezpecnymi odpady vSechna legislativou vyZadovana povoleni.

10. PRILOHY

Pfiloha ¢. 1 Seznam kédu schvaleny VZP
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