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1. Informacie o laboratdériu

Laboratorium klinickej a molekulovej genetiky Detskej kliniky Lekarskej fakulty Univerzity
Komenského (LFUK) aNarodného twstavu detskych chorob (NUDCH) (dalej len
laboratorium) bolo zriadené vroku 1996 za ufelom zavedenia Speciadlnych genetickych
vysetreni v ramci diagnostiky vybranych dedi¢nych chorob u deti a dospelych na Slovensku
aich implementicie do klinickej praxe. Laboratorium pokracuje v tomto trende dodnes
a poskytuje vysokoSpecializovani molekulovi diagnostiku vybranych ochoreni najmi pre
potreby detskych pacientov hospitalizovanych v NUDCH v Bratislave a pre externych
ziadatelov. Sucasné persondlne, pristrojové a priestorové vybavenie laboratdria umoziuje
poskytovat’ najvy$siu moznu kvalitu a spolahlivost vysledkov molekulovo-genetickych
vySetreni. Laboratérium sa pravidelne zucastituje na externom hodnoteni kvality za ucelom
zabezpecenia stalej kvality laboratornych vysledkov.

Vyznamnym poslanim laboratéria je aj vyskum a diagnostika roznych foriem zriedkavych
genetickych ochoreni. Laboratérium sa v tejto oblasti aktivne zapaja do realizdcie mnohych
domdécich a medzindrodnych vedecko-vyskumnych projektov s cielom zlep$it' poznatky
o patogenéze zriedkavych ochoreni za ucelom vyvoja inovativnych spdsobov liecby.
S podporou sponzorov a grantovych projektov zabezpecuje dostupnost molekulove;j
diagnostiky zriedkavych genetickych ochoreni nielen pre Slovensku republiku ale i jednotlivé
krajiny Eur6py. Pracovnici laboratéria maju bohaté skusenosti s genetickym a klinickym
vyskumom. Za poslednych niekol’ko rokov boli zodpovednymi rieSiteI'mi a spoluriesitelmi
viacerych vyskumnych uloh v ramci grantov APVV, VEGA, MZ SR a grantov Univerzity
Komenského. Vystupy ztychto projektov st publikované vo vysoko impaktovanych
karentovanych i recenzovanych ¢asopisoch.

Unikatne spojenie vyskumnej cinnosti arutinnej diagnostiky vytvara z laboratoria
Specializované pracovisko umoziiujice implementovat’ diagnostiku zriedkavych ochoreni

priamo do klinickej praxe a zabezpecit’ tak dostupnost’ ich diagnostiky na Slovensku.
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1.2. Umiestnenie laboratoéria a identifika¢né udaje

Laboratorium vykonava svoju ¢innost’ v stalych priestoroch na 2. poschodi bloku C v budove
NUDCH so sidlom na Limbovej ulici ¢.1 v Bratislave. Svojim zameranim predstavuje
molekulovo-genetické pracovisko, ktoré poskytuje geneticki diagnostiku vybranych
ochoreni.

Identifikacné udaje:

Laboratérium klinickej a molekulovej genetiky Detskej kliniky LFUK a NUDCH

Kontaktné udaje Limbova 1, 833 40 Bratislava
poschodie blok C

Veduci laboratéria a odborny | RNDr. Katarina Skalicka, PhD., MPH

garant tel: +421 2 /593 71 162

email: katarina.skalicka@nudch.eu

Manazér kvality RNDr. Slavka Pozgayova
tel: +421 2 /593 71 873

email: slavka.pozgayova@nudch.eu

Web http://www.detskaklinika.sk/
Prijem biologického materialu Andrea Jendekova
tel: +421 2 /593 71 681
Hlasenie vysledkov tel: +421 2 /593 71 162, +421 2 /593 71 299
Prevadzka laboratéria pondelok — piatok od 7:00 do 15:00 hod

2. Poskytované vySetrenia

Zoznam poskytovanych vySetreni je na ziadanke, ktora sa nachadza na webovej stranke laboratoria.
Pracovisko mé v sucasnosti zavedené vsetky molekulové techniky potrebné na realizaciu
genetickych vysetreni (izolacia DNA, PCR, real-time PCR, fluorescencnd PCR,

elektroforetickd separacia na agar6zovom a polyakrylamidovom géli, elektroforeticka
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separdcia na Cipe, metddy detekcie genetickych variantov metédami sekvenovania DNA

Sangerovou metddou, ako aj sekvenovania novej generacie).

2. Predanalytické procesy

2.1. Poziadavky na odber a transport vySetrovacieho materiilu

Spravny odber biologického materialu je jednym z vyznamnych faktorov, ktoré ovplyviiuju kvalitu
genetického vySetrenia. Odber biologického materialu vykonavaju kvalifikovani pracovnici podla
platnych $tandardov. Laboratérium prijima biologicky materidl v pondelok az v piatok
v ase od 7:00 do 15:00. Pokyny pre odber a prepravu biologickych materidlov uréenych

k molekulovo-genetickému vysetreniu je nasledovny.

Periférna krv

Odber: Periférna krv na molekulovo-genetické vysetrenie sa odobera do skiimavky s antikoagulantom
K;EDTA. Thned’ po odbere je nutné skimavku s krvou premiesat’ opatrnym otacanim skumavky 8 az
10-krat, aby sa zabranilo tvorbe zrazenin. K Standardnému genetickému vySetreniu odporucame
odobrat’ 1 ml krvi.

Odber krvi na genetické vysetrenie je mozné uskutoCnit’ pocas celého dia nakolko nie je nutné
vykonat’ odber nalacno. Odporu¢ame ho vSak realizovat’ v rannych hodindch z dévodu rychleho
transportu materialu do genetického laboratoria. Krv ur¢end na molekulovo-genetické vySetrenie
nesmie byt zamrazena nakol’ko dochadza k vyraznému zniZeniu extrahovaného mnozstva DNA.
Podmienky transportu: Biologicky material je mozné odoslat’ do laboratéria prepravnou
spolo¢nostou alebo postou bez potreby chladenia, avSak len v pripade dorucenia do 48
maximalne 72 hodin. Vplyv teplotnych podmienok skladovania na kvalitu izolovanej DNA z
periférnej krvi bol experimentdlne stanoveny. V pripade transportu materidlu v ramci

NUDCH Bratislava je mozné material s vyplnenou Ziadankou dorugit’ priamo do laboratéria

(2. poschodie, blok C).
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Kostna dren

Odber: Kostnd drent sa odobera do sterilnej skiimavky s antikoagulantom K;EDTA  Tuto
skimavku je potrebné ihned’ po odbere opatrne premieSat’ otaCanim skimavky a do transportu
uchovat pri teplote 2-8°C.

Uchovavanie pocas transportu: Odobraty materidl je potrebné transportovat

v termoizolacnom obale pri teplote 2-8°C.

Bukalny ster

Odber: Odber je nutné vykonat nala¢no, najmenej pol hodinu pred odberom ni¢ nejest
a nepit. Na odber je potrebné pouzit’ sterilnii odberovu stipravu obsahujicu ty¢inku s vatovym
tampoénom. Pocas odberu sa vatovou ty€inkou stiera povrch vnutornej strany lic opakovanymi
pohybmi hore adolu a stcasnym tocenim tyCinky aspon 10-krat tak aby bol cely povrch
vatového tamponu pokryty sterom. Po odbere je potrebné ty€inku s odobratym materidlom
poriadne vysuSit’ pri izbovej teplote minimélne jednu hodinu. Umiestnenie nedostatoc¢ne
vysusSenej vatovej tyCinky do odberovej skimavky moze viest’ k znehodnoteniu materidlu na
molekulovo-genetické vySetrenie.

Podmienky transportu: Odobraty material je mozné transportovat’ bez potreby chladenia.

2.2. Oznacenie vzorky a vyplnenie Ziadanky na genetické vySetrenie

Kazdy material musi byt jednoznacne oznaceny menom a priezviskom pacienta a rokom jeho
narodenia.

Ziadanka o vySetrenie musi obsahovat’ meno a priezvisko pacienta, rodné &islo (v pripade, Ze
ide o pacienta bez rodného Cisla alebo sa jednd o poistenca, ktory ma preukaz eurdpskeho
poistenca, resp. nema poistenie v SR, je potrebné k ziadanke zaslat’ kopiu preukazu poistenca
a uviest datum narodenia apohlavie), oznafenie zdravotnej poistovne pacienta,
medzindrodny kod diagndzy, odtlacok peciatky, kod a podpis odosielajiiceho lekara, druh
primarnej vzorky, pozadované vysSetrenia a d’alSie potrebné udaje (klinické udaje, datum a

¢as odberu a pod.). V pripade potreby je potrebné uviest’ bydlisko, kontakt na pacienta. Na
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ziadanke musi byt podpisany informovany suhlas pacienta, resp. zakonného zastupcu
0 obozndmeni sa so spdsobom a ucelom genetického vysetrenia.
Ziadanky na rutinné genetické vySetrenia a genetické vySetrenia zriedkavych choréb su

uvedené na webovej stranke laboratdria.

2.3. Kritéria vyradenia vzoriek na analyzu
Prijaty biologicky materidl na vySetrenie modze byt z analyzy vyradeny v pripadoch
zvySeného rizika ohrozenia spravnosti a spolahlivosti vysledkov. Informacia o vyradeni
vzorky z procesu analyzy a dovod jej vylicenia sa oznamia lekarovi telefonicky a v pripade
vydania vysledkového listu formou komentaru na nom. Dovodom odmietnutia je:
- chybajice alebo necitatelné udaje dolezité na identifikaciu vzorky uvedené na
ziadanke alebo odbernej nadobe
- absencia prilozenej Ziadanky
- nesuhlas udajov na odberovej skimavke a ziadanke
- viditeI'né znehodnotenie materidlu v odberovej skumavke nespravnym odberom,
transportom alebo uchovavanim
- kontaminéacia ziadanky alebo vonkajSej strany odberovej skiimavky biologickym
materidlom.
- nedodrzanie ¢asového limitu pre dorucenie materialu 72 hodin.
V pripade nezhody v zakladnych identifika¢nych udajoch na Ziadanke a odberovej skiimavke
pracovnik laboratoria ihned” kontaktuje Zziadatela o genetické vySetrenie a ziada
o uskuto¢nenie napravy a opakovany odber. V pripade neadekvatne vyplnenej ziadanky,
pracovnik laboratoria vyzve Ziadatel'a o doplnenie potrebnych udajov zaslanim novej
ziadanky. Ak je materidl v odberovej skiimavke odoslany bez ziadanky ku genetickému
vySetreniu, pracovnik laboratoria na zéklade telefonického dohovoru s odosielajucim lekarom,
pripadne inym zodpovednym pracovnikom Ziada o zaslanie zZiadanky. Do Casu jej dodania je
materidl uchovavany v chladnicke. V pripade prijatia ziadanky bez odberového materidlu,
pracovnik laboratoria odmietne prijatie ziadanky a kontaktuje odosielajuceho lekara so

ziadost'ou o dodanie chybajuceho materidlu. Ak je materidl dodany v stave, ktory neumoznuje
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Standardné spracovanie (poruseny obal odberovej skumavky, vyliatie fixacného roztoku,
nedodrzany odporucany cas dodania materidlu apod.), pracovnik laboratoria kontaktuje

odosielajiceho lekara so ziadostou o zaslanie nového materialu.

2.4. Ziadost’ o dodato¢né genetické vySetrenie z archivovaného materialu

V pripade potreby uskutocnenia d’alSich genetickych vySetreni z archivovanej vzorky
nukleovej kyseliny je potrebné o danej skutoCnosti vopred kontaktovat’ pracovnikov
laboratoria za ucelom overenia dostatonej kvantity potrebného vysetrovacieho materialu.
V pripade Ze mnozstvo vySetrovaciecho materidlu je dostato¢né, indikujuci lekar zasle
ziadanku o genetické vySetrenie pricom ako vySetrovaci material uvedie archivovana vzorka

DNA. V opacnom pripade je nutné k zZiadanke zaslat’ aj novy odber biologického materidlu.

3. Vysledky vySetrenia

3.1. Popis vysledkového listu

Vysledok genetického vySetrenia a format vysledkového listu vychadza z medzindrodnych
odporuc¢ani. Vysledkovy list obsahuje: identifikdciu laboratéria, kontaktné udaje
odosielajuceho lekara s adresou pracoviska, zakladné udaje o pacientovi (meno, priezvisko,
rodné ¢islo, kod diagnodzy), typ vySetrovaného materidlu, datum odberu a dodania materialu
a kod poistovne, charakteristické znaky vySetrovaného génu (nazov, referencna sekvencia,
vySetrovana oblast) a typ pouzitej metody.

Za popis vysledkov zodpoveda pracovnik laboratoria, ktory je povereny vediicim laboratoria
za realizaciu dané¢ho genetického vySetrenia. Pred odoslanim vysledku genetického vySetrenia
je vysledkovy list skontrolovany a nasledne predloZzeny na podpis a pripadnu interpretaciu
odbornému garantovi laboratéria. Na vysledkovom liste je uvedeny datum uvolnenia

vysledkového listu.

3.2. Telefonické hlasenie vysledku
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O vysledku vySetrenia sa moze informovat’ len prisluSny indikujuci lekar. V pripade, Ze
zamestnanec laboratdria nevie jednoznacne overit' jeho totoznost, vysledok oznami az po
spditnom zavolani na zname Ccislo uvedeného poskytovatel'a zdravotnej starostlivosti.
Telefonické oznamenie vysledku pacientovi nie je mozné. Ak pacient ziada o vysledok
telefonicky, pracovnik laboratoria si overi datum odberu ameno indikujiceho lekara.
Vysledok vySetrenia nasledne oznami indikujucemu lekarovi a poziada pacienta, aby sa na
vysledok informoval u svojho lekara. Telefonické hlasenie vysledku genetického vySetrenia
moze zabezpecit' len pracovnik laboratéria zodpovedny za dané genetické vySetrenie a po
schvaleni vedicim laboratoria. Kazda telefonicka informécia o vysledkoch vysetreni je v

laboratoriu zaznamenana.

3.4 Vydavanie vysledku genetického vySetrenia pacientom
Vysledok genetického vySetrenia je mozné vydat’ priamo do ruk pacienta, resp. zakonitého
zastupcu len vo vynimocnych pripadoch a to pri splneni nasledovnych poziadaviek:
1. Na ziadanke je oSetrujucim lekdrom uvedend poziadavka o osobnom prebrani
vysledku vySetrenia pacientom, resp. zadkonnym zastupcom.
2. Pokial na ziadanke nie je lekdrom uvedend poziadavka, pracovnik laboratoria je
povinny tito informdaciu overit’ telefonicky u odosielajuceho lekéra.
3. Osoba preberajica vysledok je povinna preukézat’ sa dokladom totoznosti (obciansky
preukaz, pas, preukaz poistenca), pricom o preberani vysledku genetického vySetrenia

pracovnik laboratoria uskuto¢ni pisomny zaznam.

3.5 Interval trvania genetického vySetrenia

Vysledok genetickych vySetreni prostrednictvom metdéd real-time PCR, PCR amplifikacie /
fluorescencénej PCR st uskutonené v rozsahu 3-5 dni. V pripade ziadosti o urgentné
vySetrenie chimérizmu po alogénnej transplanticii kostnej drene garantujeme vysledok
vySetrenia na druhy den odo dna prijatia vySetrovanej vzorky. Interval vySetreni

realizovanych sekvenovanim DNA podla Sangera zavisi od rozsahu analyzované¢ho génu
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a pohybuje sa vrozmedzi 3-14 dni. V pripade zriedkavych ochoreni diagnostikovanych
metodou masivneho paralelného sekvenovania vyzadujucich rozsiahlu bioinformaticka
analyzu dat su vysledky spravidla spristupnené do 1 az 2 mesiacov, priCom pri overovani

pozitivnych variantoch sa ¢as mdze predlzit’ na 4 mesiace.

4. Ochrana osobnych udajov pacienta

Laboratorium dodrziava pravidla ochrany osobnych udajov so vSetkymi vSeobecne zavaznymi
pravnymi predpismi platnymi v Slovenskej republike, najmid v sulade s Nariadenim
Eurdpskeho Parlamentu a Rady (EU) 2016/679 z 27. aprila 2016 o ochrane fyzickych osob pri
spracuvani osobnych udajov a o vol'nom pohybe takychto udajov, ktorym sa zruSuje smernica
95/46/ES (vSeobecné nariadenie o ochrane udajov) (d’alej len GDPR*) a zakonom ¢. 18/2018

Z. z. o ochrane osobnych udajov (d’alej len ,,Zakon o ochrane osobnych udajov).

5. Staznosti
Staznosti lekdra, pacienta a ostatnych ucastnikov su podnetom na zlepSenie prace laboratoria
a preto je kazda uplatnend st'aznost’ dokladne presetrena.
St'aznosti je mozné podat’ na:
- vysledky laboratdrnych vySetreni
- spravanie pracovnikov
- nedodrzanie stanovenych podmienok o vykonani vySetreni, najmi nedodrzanie dohodnute;j
lehoty trvania vysledku a pod.
St'aznost’ sa moze podat’:
1. telefonicky — kontakty si uvedené na internetovej stranke laboratéria a NUDCH
2. elektronicky - kontaktné maily st uvedené na webovej stranke laboratdria
3. pisomne listom na adresu laboratoria

4. osobne vyplnenim formulara F4 Podanie st’aZnosti, ktory je uvedeny na webovej stranke

laboratéria alebo osobne v laboratoriu.
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6. Kontrola kvality

Kontrola kvality analytického procesu je jednym najzakladnejSich prvkov riadenia kvality v
klinickom laboratoriu. Efektivne vykonavanie tejto Cinnosti ma zabezpecit' spolahlivé
vystupy analyz a poskytuje udaje o stabilite pouzivanych analytickych metod. Laboratorium
na monitorovanie vysledkov vySetreni vyuziva internt kontrolu kvality a externé hodnotenie
kvality. Internd kontrola kvality prebieha pri kazdom vySetrovacom procese za ucelom
sledovania vplyvu nahodnych chyb a posudenie presnosti vysledku vysetrenia. Ucast
laboratoria na externom hodnoteni kvality prebieha v pravidelnych intervaloch a v spolupraci
s medzindrodne uznavanymi organizatormi. Ziskané vysledky st zobrazené na webovej

stranke laboratoria.




