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1. Uvod

Laboratérna prirucka je dokumentom, ktory ma za ulohu informovat pouZivatelov o molekuldrno-
genetickych laboratérnych vysetreniach (analyze DNA), o ponuke a podmienkach sluzieb Laboratéria
lekarskej genetiky spolocnosti GENEXPRESS spol. s r.o. (dalej len laboratérium). Poskytuje pouzivatelom

potrebné informacie pred vySetrenim, idaje o jeho priebehu, vydavani vysledkov a o interpretdcii vysledkov.

Tato priruc¢ka obsahuje pokyny k sprdvnemu odberu vzoriek a ddva informacie o skladovani vzoriek a
manipuldcii s nimi tak, aby nebol ohrozeny vysledok laboratdrnych vySetreni. Pouzivatelia maju
v laboratérnej prirucke zakladné informdcie o nasich pracovnych postupoch, dostupné pokyny pre pacientov,

Ziadanku k laboratérnym vysSetreniam a pod.

Subor ponukanych laboratérnych vySetreni a metdd je vytvoreny a inovovany podla poziadaviek pouzivatelov
s prihliadnutim k odbornému vyvoju v oblastiach klinickej genetiky a molekularnej genetiky.
Laboratérna prirucka je sucastou riadenych dokumentovanych informacii laboratédria, je pravidelne

aktualizovana a pouzivatelom je dostupna na webovych strankach spolo¢nosti www.genexpress.sk.

2. Predstavenie spoloc¢nosti a laboratdria

GENEXPRESS spol. s r.o. Bratislava je spolo¢nost, ktorej hlavnym predmetom podnikania je poskytovanie
zdravotnej starostlivosti v nesStatnom zdravotnickom zariadeni v odbore lekdrska genetika, zapisand
v obchodnom registri Okresného stdu Bratislava I, oddiel: Sro, Vlozka ¢.: 1865/B.

Manazment laboratéria v prvom rade zabezpecuje pohodu, bezpecnost a préva pacienta.

2.1 Zakladné informdcie o spolocnosti

Nazov spolocnosti: GENEXPRESS spol. s r.o.
Sidlo: Mlynarovicova 22, 851 03 Bratislava
Prevadzka: Prirodovedecka fakulta UK

Ilkovi¢ova 6, Mlynska dolina, miestnosti B2-207, B2-213

842 15 Bratislava

ICO: 17 336 317
Statutarny orgén: Ing. Stanislava Imrichovd, konatel
Majitelia: Ing. Stanislava Imrichovd, konatel

Mgr. Agéta Laurencikova, PhD, spolocnik



http://www.genexpress.sk/
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2.2 Prezentacia Laboratdria lekarskej genetiky

Poskytovatel zdravotnej starostlivosti - Laboratérium lekarskej genetiky spolo¢nosti GENEXPRESS spol. s r.o.
Bratislava poskytuje zdravotnu starostlivost v nestathom zdravotnickom zariadeni, samostatnom zariadeni
spoloénych vySetrovacich a lie¢ebnych zloZiek v odbore lekdrska genetika na zdklade rozhodnutia
Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky ¢. 2828/2002-SOC zo dfia 28.novembra 2002 a na zaklade
rozhodnutia VUC Bratislava, ¢. 101324/2006-ZDR/4 zo dria 19.5.2006 ako zariadenie SValZ v odbore lekarska

genetika.

Laboratérium ma pracovnikov, ktori bez ohladu na iné zodpovednosti maju pravomoc a zdroje potrebné na
vykonavanie svojich povinnosti, vratane implementdcie, udrZiavania a zlepSovania systému manazérstva,
identifikacie odchylok od systému manazérstva alebo od postupov pri vykondvani laboratérnych Cinnosti,
iniciovania opatreni na prevenciu alebo minimalizaciu takychto odchylok, podavania sprav manazmentu
laboratdria o dodrZiavani systému manazérstva a dalSej potrebe zlepSovania, zabezpecenia efektivnosti

laboratdrnych ¢innosti.

Odborny dohlad nad realizovanymi ¢innostami vykondava Prof. RNDr. Ludevit K&dasi, DrSc. na zaklade licencie
¢. L1C/2006/16321/00007 zo dna 31.1.2006, udelenej Slovenskou komorou inych zdravotnickych
pracovnikov, asistentov, laborantov a technikov so sidlom Limbova 14, Bratislava. NesStatne zdravotnicke

zariadenie nie je zaradené do siete zdravotnickych zariadeni.

Laboratérium je vobec prvym pracoviskom na Slovensku, ktoré zaviedlo a vykonava diagnostiku zavaznych
dediénych ochoreni na zaklade priamej analyzy DNA. V tejto oblasti ma uz vySe tridsatro¢né skisenosti. Za
tuto dobu vypracovalo niekolko tisic diagndz, zalozenych na najmodernejSich metédach molekuldrnej

genetiky.

Laboratérium preukdzalo spbsobilost vykonavat akreditovanu cinnost plnenim akreditaénych poZiadaviek
normy ISO 15189 : 2022 na vykon molekuldrno-genetickych vysSetreni v odbore lekdrska genetika pre
diagnostiku zriedkavych dedi¢nych ochoreni s vyuZitim molekuldrno-biologickych metéd analyzy DNA
v biologickom materidli humanneho pévodu podla flexibilného rozsahu akreditdcie a ziskalo Osvedcenie

o akreditdcii ¢. M-088 zo dria 18.08.2024 vydané Slovenskou narodnou akreditac¢nou sluzbou.

V laboratériu pracuju vysoko erudovani odbornici z oblasti analyzy DNA s dlhoroénymi skisenostami. O
vysokej erudovanosti persondlu svedc¢i aj ich bohata publikaénd aktivitav prestiznych zahrani¢nych

vedeckych ¢asopisoch.

Aby laboratérium udrzalo vysoku kvalitu prace, kazdorocne sa Uspesne zapaja do réznych schém externého

hodnotenia kvality v ramci EU.
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Primdrnymi pouzivatelmi laboratdria su zariadenia lekarskej genetiky na celom Slovensku.

Laboratérium poskytuje sluzby pre Statne aj nestatne zdravotnicke zariadenia na zédklade uzatvorenych zmluv
so vSetkymi zdravotnymi poistoviiami, posobiacimi na Uzemi Slovenska, a teda pre vSetkych poistencov

zdravotnych poistovni registrovanych v Slovenskej republike, s ktorymi ma platné zmluvné vztahy.

Vzhladom na to, Ze pracovisko nema ambulantni zlozku, vySetrenia musia byt indikované lekdrom so
$pecializaciou v odbore lekarska genetika (kod 062), pripadne iné podla déhod s poistoviiami. Kazda vzorka
odosland na analyzu musi byt dodana s informovanym suhlasom pacienta, alebo jeho zdkonného

zastupcu. Potrebné formuldre su na webovych strankach spolo¢nosti www.genexpress.sk.

Ponukané vysetrenia vykonava laboratérium aj pre sikromné osoby (bez indikacie z genetického pracoviska)
za priamu Uhradu prostrednictvom sprostredkovatela. Ceny vySetreni zverejiiuje sprostredkovatel na svojich

komunikacénych kanaloch.
2.3 Adresa Laboratéria lekarskej genetiky

Laboratérium sidli na adrese:
Ilkovicova 6

842 15 Bratislava (v priestoroch Prirodovedecke]j Fakulty Univerzity Komenského v Bratislave)
2.4 Prevadzkova doba

Cas prevadzky laboratéria: v pracovné dni od 7.00 — 15.00

2.5 Kontakty

Konatel spolo¢nosti Ing. Stanislava Imrichova

e-mail: stanislava.imrichova@genexpress.sk

Odborny zastupca Prof. RNDr. Ludevit Kadasi, DrSc.

e-mail: ludevit.kadasi@genexpress.sk

telefon: +421 905 659 880
Manazér kvality Ing. Stanislava Imrichovd

e-mail: stanislava.imrichova@genexpress.sk

Veddci laboratéria Mgr. Lenka Cicmanova Palcova

e-mail: lenka.cicmanova@genexpress.sk

Laboratérium e-mail: info@genexpress.sk

telefon: +421 918 418 982
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3. Vykonavané vysetrenia a laboratérne metdédy

Laboratérium vykonava laboratdrne analyzy v oblasti lekarskej genetiky so zameranim na DNA diagnostiku

dedi¢nych ochoreni uvedenych v Prehlade vykonavanych vysetreni.
Laboratérium pravidelne preskimava vysetrenia, ktoré laboratérium ponuka, aby zabezpecilo, Ze su
z klinického hladiska vhodné a potrebné a to komunikaciou s lekarmi, dodavatelmi, sledovanim odbornych
publikacii, u¢astou na odbornych stretnutiach, atd"
Doba poZadovaného vysSetrenia, vzmysle medzindrodnych odpordcani, v Standardnych pripadoch
nepresahuje Casovy interval 8 tyzdnov. V pripade MPS (masivne paralelné sekvenovanie) analyz je doba
vySetrenia od 3 do 15 mesiacov. V pripade samoplatcovskych vysetreni ponukanych prostrednictvom
sprostredkovatelov je vo vacsine pripadov doba vySetrenia 15 pracovnych dni. Vzorky oznacené ako
SURNE/STATIM/CITO (prenatalne vy$etrenie v ¢ase gravidity) su spracované prednostne, najneskor do 4
tyzdnov.
Laboratérium deklaruje a ma zavedené postupy na dodrziavanie prav pacientov na starostlivost bez
diskriminacie.
Vsetky vySetrenia st vykonavané uvedenymi laboratérnymi metddami

» lzolacia DNA (skratka /-DNA)

» Polymerazova retazova reakcia (skratka PCR)

» Sekvenovanie nukleovych kyselin Sangerovou metddou (skratka S-NK)

» Multiplexna ligacia a amplifikacia préb (skratka MLPA)

» Fragmentova analyza (skratka FA)

» Real-Time PCR (skratka RT-PCR)

» Masivne paralelné sekvenovanie (skratka MPS)

Prehlad vykondvanych vysetreni

Ochorenie Gén Metoda*

Metabolické ochorenia

Alkaptonuria (OMIM 203500) HGD PCR, S-NK
Gilbertov syndrom (OMIM 143500) UGT1A1 PCR, S-NK, FA
Fabryho choroba (OMIM 301500) GLA PCR, S-NK
Fenylketonuria (OMIM 261600) PAH PCR, S-NK

Hyperfenylalaninémia (OMIM 261640, OMIM 233910,
OMIM 261630, OMIM 264070)

Ochorenia zraku a sluchu

PTS, GCH1, QDPR, PCBD1 | PCR, S-NK
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Nesyndrémova hluchota (OMIM 220290, OMIM 610153) | GJB2, MARVELD?2 PCR, S-NK
Primarny juvenilny glaukom (OMIM 137750) CYP1B1, MYOC PCR, S-NK
Primarny kongenitalny glaukém (OMIM 231300) CYP1B1 PCR, S-NK
Ochorenie Gén Metoda*
Neurologické, svalové ochorenia a vyvojové poruchy

Amyotroficka lateralna skler6za (OMIM 105400, 618598, SOD1, C9orf72 PCR, S-NK, FA
105550)

Duchennova a Beckerova svalova dystrofia (DMD/BMD,

OMIM 310200/300377) bMD MLPA
Epilepsia SCN1A, PCDH19 PCR, S-NK
Hereditarna neuropatia s nachylnostou na tlakovu obrnu PMVIP22 MLPA

(OMIM 162500)

Hereditarne ataxie a HD podobné ochorenia (OMIM

SCA1, SCA2, SCA3, SCAS,

125370, 229300, 164400, 183090, 109150, 183086, SCA7, SCA17, DRPLA, FA
164500, 607136) HDL2, CANVAS

Huntingtonova chorea (OMIM 143100) HTT FA
Charcot-Marie-Tooth sy. typ 1A (OMIM 118220) PMP22 MLPA
Kongenitalne myotdnie (OMIM 160800, 255700) CLCN1 PCR, S-NK,
Myotonicka dystrofia typ 1 (OMIM 160900) DMPK FA
Myotonicka dystrofia typ 2 (OMIM 6026680) CNBP1 (ZNF9) FA
Myotdnie, paramyotdnie a periodické paralyzy SCN4A PCR, S-NK
Spinalne svalové atrofie typu | — lll (SMA I-Ill, OMIM

253300, 253550, 253400) SMN1, SMN2 MLPA

Sy. fragilného X chromozému (OMIM 309550) FMR1 FA
Hematologické ochorenia

Deficiencia Faktora Il (OMIM 176930) F2 RT-PCR*
Deficiencia Faktora V (OMIM 612309) F5 RT-PCR*
Hemofilia A (OMIM 306700) F8 PCR, S-NK
Hereditarna hemochromatéza (OMIM 235200) HFE RT-PCR*
PAI-1 deficiencia (OMIM 613329) SERPINE1 RT-PCR*
Deficiencia MTHFR (OMIM 236250) MTHFR RT-PCR*
Poruchy imunity

Neutropenie (OMIM 162800, 202700) ELANE PCR, S-NK
Shwachman-Diamond syndrém (260400) SBDS PCR, S-NK

Zavaina kombinovana imunodeficiencia

ADA, RAG1, RAG2, IL2RG | PCR, S-NK

Iné ochorenia

Cysticka fibréza (OMIM 219700) CFTR PCR, S-NK
Muzska sterilita (delécie chr. Y, CBAVD) AZF, CFTR PCR, S-NK, FA
Iné vySetrenia

Stanovenie zygozity dvojciat FA

Urcenie otcovstva FA

Urcenie pohlavia plodu FA

Masivne paralelné sekvenovanie-panely génov #
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Ochorenie srdca
Ochorenie- zraku a sluchu
Onkologické ochorenia
Poruchy imunity

Svalové ochorenia
Vyvojové poruchy
Klinicky exom exom MPS

Dalsie monogénne dediéné ochorenia — po konzultacii s odbornym zastupcom

* VSetkym vySetreniam predchadza izolacia DNA (I-DNA),
* Vlysetrenie je mozné aj bez predchadzajucej izolacie DNA (I-DNA)
# komplexnd analyza — trvanie analyzy a dodanie vysledku 3 mesiace az 1 rok

4. Objednanie vysetrenia
4.1 Poziadavka na analyzu DNA

Ziadanka o genetické vysetrenie (dalej len ,Ziadanka“) je tladivo, ktoré obsahuje zdkladné informacie o
Ziadatelovi. Zaslana Ziadanka je povazovana za oficidlnu Ziadost na analyzu DNA a povaZuje sa za dohodu
s pouzivatelom laboratérnych sluZieb. Kazda biologicka vzorka musi byt sprevadzana Ziadankou o genetické

vysSetrenie.

4.2 Vyplnenie Ziadanky o genetické vysetrenie

Ziadanka musi byt podpisana a opatrena peciatkou lekdrom so $pecilizaciou v odbore lekarska genetika (kdd

062), pripadne iné $pecializacie podla déhod s poistoviiami, ktory pozadované vysetrenie indikoval.

Ziadanka obsahuje zakladné informacie o pacientovi / Ziadatelovi, o pozadovanej analyze, zdévodnenie
potreby DNA analyzy doplnend o informdcie o predoslych vySetreniach, prip.informdacie o rodinnej
anamnéze. Format Ziadanky je definovany spolo¢nostou GENEXPRESS spol. sr.o aje volne dostupny na

webovej stranke http://genexpress.sk/. Ziadanku je rovnako mozné dorutit pouzivatelovi na zaklade jeho

iadosti vopred dohodnutym spdsobom. Ziadanka pre samoplatcov je dostupnd prostrednictvom

sprostredkovatela. V pripade zmien v Ziadanke, laboratérium informuje pouzivatelov.
4.3 Informovany suhlas pacienta

Kazda dorudena biologicka vzorka musi byt sprevadzana aj sinformovanym suhlasom pacienta alebo
zadkonného zastupcu, ktory je sulastou Ziadanky o genetické vysetrenie (vzor je uvedeny na stranke

http://genexpress.sk/).
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5. Pokyny k priprave pacienta, odberu a transportu biologického materialu
Priprava pacienta pred odberom

Vzhladom na to, Ze pracovisko nema ambulantni zlozku, vysetrenia musia byt indikované prislusnym

odbornym lekdarom. Odber vzoriek sa vykonava u Ziadatela o vySetrenie.

Odber vzoriek na molekularno-genetické vysetrenie nevyzaduje Specifickd pripravu pacienta. Pacient nemusi
byt nalacno, kvalitu vySetrenia neovplyvriuje ani zloZenie stravy pred odberom. Za pripravu pacienta na odber
vzorky, samotny odber a vyziadanie informovaného suhlasu je zodpovedny indikujuci lekar, ktory pacienta
pouci a vysvetli potrebu odberu biologického materidlu. Odber vzorky samoplatcu si zabezpecuje samoplatca

sam v nim zvolenom medicinskom zariadeni.

Na DNA diagnostiku akceptujeme tieto druhy biologického materidlu:
> periférnu krv
» nativna plodova voda (cca 6ml) /kultivované bunky plodovej vody (cca v 1 ml médiu),
> vzorka DNA,

»  ster buniek bukalnej sliznice.

Odber periférnej krvi

Periférna krv na molekularne vysetrenia sa odobera Standardnym postupom po dezinfekcii oderového
miesta z periférnej vény. DoleZité: krv sa odobera do skiimavky s protizrazanlivym cinindlo K2/K3 EDTA (nie
heparin!!l). Jedna sa o skiimavky, ktoré sa bezne pouZivaju aj na odber pre krvny obraz. lhned po odbere je
nutné skamavku s krvou niekolkokrat premiesat opatrnym otacanim skimavky, aby sa zabranilo tvorbe

zrazenin. Potrebné mnoZstvo krvi na izolaciu DNA je priblizne 0,5 - 3 ml krvi.

Odber plodovej vody/kultivovanych buniek plodovej vody

Plodova voda v objeme minimalne 1ml sa odobera do sterilnej skimavky bez pridavku aditiv. Kultivované
amniocyty je potrebné dopravit do nasho laboratdria v skimavke v kultivaénom médiu. Pri nativnej plodovej
vode je potrebnych aspon 6 ml.

Purifikovana vzorka DNA sa odosiela v oznacenej mikroskimavke zabezpecenej proti vyliatiu.
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Ster buniek bukalnej sliznice

Tento druh biologického materidlu je mozny len pri samoplatcovskych vysetreniach, ktorych odber a

dorucenie do laboratdria je zabezpecené prostrednictvom sprostredkovatela.

Pokyny pred odberom a navod na odber prostrednictvom sterilnych vatovych tyciniek:

1.

1 hodinu pred odobratim ni¢ nejest a nepit, Usta dékladne vyplachnut vodou, ale neumyvat si zuby
(pri kojenom dietati by mali byt aspori 2 hodiny medzi kojenim a odobratim vzorky, aby sa v Ustnej
dutine dietata nenachadzali materinské bunky).

Zapisat identifikaéné Udaje na neotvorené sterilné odberové tyc€inky. Oznacit aj vrchnak.

Strhndt uzaver a vybrat sterilnt tyéinku z ochranného narazuvzdorného krytu.

Odobrat bunky bukalnej sliznice z oboch vnatornych stien lic jemnymi krizivymi pohybmi (minimalne
5x) vatou obalenym koncom odberovej tycinky.

Nechat ty¢inky volne sa vysusit s vatou obalenym koncom hore (postavit na vrchnak). Dbat na to, aby
sa pri suseni vatové konce navzajom nedotykali (umiestnenim do vhodného stojanu, pohara a pod.).
Susit ster aZz do Uplného vysusenia (min. 24 hod. pri izbovej teplote a standardnej vlihkosti vzduchu —
tento krok je velmi doleZity pre kratko- aj dlhodobé uskladnenie materidlu vhodného na izolaciu
DNA).

Vlozit sterilnd tyc¢inku spat do narazuvzdorného obalu.

Uschovat tyc¢inku v obale pri izbovej teplote alebo

vlozit ty¢inky umiestnené v narazuvzdornom obale do obalky a odoslat.

6. Oznacenie vzorky a vyplnenie Ziadanky na genetické vySetrenie

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

Ziadanka o genetické vySetrenie musi okrem naleZitosti v bode 4.2 obsahovat nasledovné tdaje:

— meno pacienta

— rodné Cislo pacienta

— kod poistovne pacienta

— klinicku diagnézu alebo suspekciu na ochorenie

— poZadované vysetrenie

— oznacenie pracoviska lekarskej genetiky, ktoré vysetrenie indikuje

— podpis a peciatku indikujuceho lekdra alebo primara pracoviska

— druh primarnej vzorky, ak je to vhodné aj informdciu, z ktorej anatomickej ¢asti sa odobrala
— datum a ak je relevantné, ¢as odberu primarnej vzorky

— datum a cas prijmu vzoriek do laboratdria (staci uviest na Ziadanke pri prijme).
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7. Transport a prijem biologického materidlu

Biologicky material je mozné dopravit do laboratéria osobne sanitdrom alebo pacientom, sanitkou,
vyzdvihnutim pracovnikom nasej spoloc¢nosti na indikujicom pracovisku. Tymto spdsobom je mozné dorucit
akykolvek material.

Daldia mozinost je dorucenie prepravnou spolo¢nostou alebo postou (neodporiéa sa v mesiacoch, kedy

dennd teplota méZe dosiahnut +30 © C a viac).

Vsetky nadoby a skimavky musia byt zabezpecené tak, aby nedoslo k ich rozbitiu, vyliatiu a poskodeniu a
sprievodné listy tak, aby nedoslo k ich znehodnoteniu. Za zaistenie bezpecnosti je zodpovedny odosielajuci
lekdr, sprostredkovatel. Osoby vykondvajlce transport vzoriek su poucené o bezpecnosti pri transporte
vzoriek zo strany zaddvatela transportu. V pripade poskodenia vzorky laboratérium nemoéze takato vzorku

prevziat na analyzu a poziada pouzivatela o novy odber a vzorka je znehodnotena.

Vzorka by mala byt doruéend osobne alebo zaslana postou najneskdr do 72 hodin, priécom nie si potrebné

Ziadne Specialne podmienky pre uchovanie vzorky.

Laboratérium zaobchadza so vzorkami pacientov s naleZitou starostlivostou a reSpektom.

8. Kritéria vyradenia vzoriek na analyzu

Vzorka je vyradend z procesu analyzy v nasledujucich pripadoch:

- ak nie je ndleZite oznacen3,

- ak je skumavka poskodena, vzorka vytecen3,

- ak je krvna vzorka zrazenj,

- ak dodany objem krvi je mensi ako 500 pl,

- ak dodana DNA vzorka nesplria podmienky kvality na analyzu (pomer A260 : A280 je pod 1,5 a pomer A260
: A230 je menej ako 1,0),

- ak koncentracia a mnozstvo dodanej DNA nevyhovuje/nepostacuje pre pozadovanu analyzu.

Vynimkou pre zaradenie takejto vzorky do analyzy je prijem narusenej klinicky kritickej alebo nenahraditelnej
vzorky, po zvazeni rizika pre bezpecnost pacienta. Laboratdrium mdze takdto vzorku vysetrit aj v pripade, Ze
nespifia vietky kritérid prijatia. PouZivatel je povinny tuto informaciu vyznacit na Ziadanke. Rovnako
laboratérium tato skutoénost uvedie vo vysledkovej sprave pre pripadny mozny vplyv na interpretaciu

vysledkov.
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9. Laboratdrna analyza a oznamovanie vysledkov

Vzorky su priebeZne spracované v poradi, v akom su prijaté do laboratéria. Laboratérium dodrziava prava
pacientov na starostlivost bez diskriminacie.

Izolacia DNA je uskutocnena neodkladne po prijati biologického materidlu do laboratéria, avSak najneskoér do
10 pracovnych dni. Ak nie je mozné izolovat DNA okamzite, krvnd vzorka je po prijati zamrazena. Genetické
vySetrenia su uskutocnené v ¢o najkratSom case podla typu vySetrenia, najneskor do 8 tyzdniov. V pripade
MPS analyz je doba vySetrenia od 3 do 15 mesiacov. V pripade samoplatcovskych vysetreni ponukanych
prostrednictvom sprostredkovatelov je vo vacésine pripadov doba vysSetrenia 15 pracovnych dni. Vzorky
oznacené ako SURNE/STATIM/CITO (prenatédlne vy$etrenie v ¢ase gravidity) su spracované prednostne,
najneskor do 4 tyzdnov.

Vynimo¢ne sa mdze uvedend doba vysetrenia predizit v pripade dohodnutého naditandardného vy3etrenia,
vySetrenia ¢asovo ndrocného (vacsi pocet analyz u jedného pacienta), alebo v pripade inych zdvaznych

skutocnosti. O tejto skutocnosti je informovany indikujuci lekar.

Laboratérne vysetrenie je v laboratdriu uskutocnené odbornymi pracovnikmi s dlhoro¢nou praxou.
O postupe pripravy, spracovania avysledku analyzy su vedené dokumenty Laboratérny protokol
a Laboratérna sprava. Nasledne je vypracovand Vysledkovd sprava. Vysledkovd sprava je skontrolovand a
podpisand odbornym zastupcom alebo jeho zdstupcom v ¢ase jeho nepritomnosti.

Vysledkova sprdva obsahuje identifikacné udaje:

- na kazdej strane meno a priezvisko pacienta,

- rodné Cislo pacienta,

- datum odberu primarnej vzorky,

- meno a priezvisko indikujuceho lekara

- Cislo rodokmena,

- ¢islo DNA vzorky,

- Cislo pracovnej laboratérnej spravy,

- vysledok analyzy,

- interpretaciu vysledkov,

- miesto na poznamky/komentare,

- identifikaciu pracovnika laboratéria, kto analyzu vykonal,

- Cislo strany a celkovy pocet stran.
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Za popis vysledkov vySetrenia, odborny posudok zodpoveda odborny pracovnik laboratédria, ktory vykonal
dané genetické vysetrenia. Nasledne vysledky skontroluje odborny zdstupca laboratdria, ktory vysledkovu
spravu podpise.

Vysledkova sprava sa vyhotovuje v troch képiach, pricom jedna képia spravy sa odosle indikujicemu lekarovi
postou, osobne, druha kdpia sa zaloZi do chorobopisu pacienta a tretia kopia sa zaloZi do zakladacda pre
Vysledkové spravy. V pripade, Ze je indikujuci lekar registrovany na zasielanie vysledkov vysSetreni
elektronicky, vysledkova sprava sa tlaci 2x a posStou sa nezasiela.

Vysledkové spravy su uchované aj v elektronickej forme.
Oznamovanie vysledkov

Vysledky laboratérnych vysetreni su pouzivatelovi oznamované odbornym zastupcom alebo laboratérnym

diagnostikom v jeho nepritomnosti.

Standardny postup oznamovania vysledkov — papierova podoba, odoslanie postou:

- Vysledkovl spravu pre pouzivatela potvrdi/podpise odborny zastupca pracoviska alebo jeho
zastupca pocas jeho nepritomnosti,
- Vysledkovd sprdva sa pouzivatelovi odosle postou alebo elektronicky, vynimocne telefonicky.

Oznamovanie vysledkov elektronicky:

V suvislosti s ochranou Zivotného prostredia, laboratérium zaviedlo moznost dorucenia vysledkov vysetreni
elektronicky (dalej len ,E-vysledky“). V samostatne chranenej zéne na webovom sidle laboratdria je
vytvorena sekcia E-vysledky, kde sa pouZivatel po zadani povinnych Gdajov mdZe zaregistrovat pre zasielanie
E-vysledkov. Po registrécii pouzivatela je tento pracovnikom laboratéria overeny, ako mozny indikujuci lekar
na zaklade platného povolenia. Nasledne je pouzivatelovi na nim zvolenud mailovu adresu zaslany notifikacény
mail o UspeSnom registrovani spolu s prihlasovacimi udajmi pre vstup do zabezpecenej zény na webovom
sidle laboratéria.

V pripade vzniku vysledkovej spravy a prihldsenia pouzivatela do sluzby E-vysledky, je vysledok vySetrenia
uloZeny pracovnikom laboratéria do zabezpecenej zény na webovom sidle laboratéria do konta pouzivatela
—indikujuceho lekdra. O uloZeni spravy je na zvoleny email pouzivatela zaslany notifikacny mail. Nasledne po
prihlaseni pouZivatela do zabezpedenej zony si mdze pouzivatel prezriet vietky jemu dorucené vysledkové
spravy v case.

Oznamovanie vysledkov pre samoplatcov:

Oznamovanie vysledkov pre samoplatcov funguje v rezime vysSie - Oznamovanie vysledkov elektronicky

v pripade, Ze pouzivatelom je indikujuci lekar.
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V pripade, Ze pouzivatelom je samoplatca, ktory Ziadal o vySetrenie prostrednictvom sprostredkovatela, je
zmluvne so sprostredkovatelom dohodnuty postup zasielania E-vysledkov. Sprostredkovatel urcil svojho
pracovnika, ako kontaktnu osobu pre registraciu na E-vysledky. Laboratérium neoznamuje vysledok priamo
pouZivatelovi — samoplatcovi, ale kontaktnej osobe sprostredkovatela, ktora je zodpovedna za naslednu
bezpecnu distribuciu E-vysledku pouzivatelovi na nim zvolenu mailovi adresu.

V pripade vysledkov vySetreni so zavainymi désledkami (onkologické vySetrenia) je potrebné Specidlne
poradenstvo. Preto v tomto osobitnom pripade sa vysledok nezasiela priamo pacientovi - samoplatcovi, ale
spolupracujucemu lekdrovi, genetikovi, ktory pacienta kontaktuje a zabezpeci adekvatne poradenstvo.

Telefonické hlasenie vysledkov:

Telefonické hlasenie vysledkov vykondva odborny zdstupca, v pripade jeho nepritomnosti laboratérny
diagnostik a iba v odévodnenych pripadoch, pricom o vysledku informuje iba opravnend osobu — pouZivatela
— indikujuceho lekdra. Nasledne je vysledkova sprava zaslana aj postou. Telefonicky hlaseny vysledok je
zaznamenany aj v rodokmeni prislusného pacienta. V pripade tohto typu oznadmenia vysledkov, oznamovatel
overi, ¢i pouzivatel pochopil nahlaseny vysledok vySetrenia spravne.

Laboratérium zabezpecuje pre svojich pouzivatelov poradenstvo v poskytovani odbornych posudkov

o interpretdcii vysledkov vysetreni.

Ochrana osobnych udajov pacienta

Laboratérium dodrziava pravidla ochrany osobnych Udajov so vSetkymi vSeobecne zavaznymi pravnymi
predpismi platnymi v Slovenskej republike, najmé v stilade s Nariadenim Eurépskeho Parlamentu a Rady (EU)
2016/679 z 27. aprila 2016 o ochrane fyzickych oséb pri spractvani osobnych Gdajov a o volnom pohybe
takychto udajov, ktorym sa zruSuje smernica 95/46/ES (vSeobecné nariadenie o ochrane udajov) (dalej len

GDPR“), a zdkonom ¢. 18/2018 Z. z. o ochrane osobnych Udajov (dalej len ,,Zakon o ochrane osobnych

udajov“).

10. Staznosti
ManazZment laboratdria stanovil nasledovny postup pri rieSeni staznosti:
10.1 Prijem a zaznam staznosti

Staznost sa mozZe podat:
» telefonicky — na telefonnom Cisle +421 918 418 982

» elektronicky — na emailovu adresu info@genexpress.sk
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» pisomne listom na adresu laboratdria uvedenom na stranke www.genexpress.sk

» osobne vyplnenim formuldra Staznost, ktory je dostupny v priestoroch laboratéria, na stranke

www.genexpress.sk, alebo ho na poZiadanie posle staZovatelovi zamestnanec laboratéria.

Zaznam staznosti, ak je to mozné, obsahuje:

a) udaje o stazovatelovi: meno, adresa (telefénne Cislo) stazovatela, mailovd adresu;

b) spdsob podania staznosti;

c) popis predmetu staznosti, s uvedenim vsetkych dolezZitych faktov, ktoré si predmetom staznosti
a pod., tak, aby umoznili Gplné presetrenie staznosti;

d) meno pracovnika, ktory staznost prevzal, datum a ¢as prijatia staznosti.
10.2 Preskiimanie staZnosti a informaéna povinnost

O prijati staznosti je informovany manazment laboratéria a konatel spolo¢nosti. Manazér kvality poveri
rieSenim staznosti pracovnika, ktory je spdsobily staznost presetrit, je v danej veci nezainteresovany a urci
termin preSetrenia staznosti.Uréeny pracovnik staznost preveri, zisti, ¢i je staznost opodstatnenad alebo nie.

PreSetrenie a rieSenie staznosti nesmie viest k Ziadnym diskriminacnym aktivitdm. Na rieseni, preskimani
alebo schvalovani staznosti sa podielaju len tie osoby, ktoré nie st zapojené do predmetu danej staznosti. Ak
to zdroje neumoziiuju, Ziadny alternativny pristup nesmie ohrozit nestrannost.

Po vyhodnoteni staznosti je stazovatel informovany o vysledku Setrenia odoslanim stanoviska k danej
staznosti. Lehota na vybavenie staznosti je 30 dni.

Laboratdrium uchovava zaznamy o vsetkych staznostiach, ktoré boli prijaté. Dokumentacia sa archivuje po
dobu min. 5 rokov. Laboratérium sa nezaobera anonymne podanymi staznostami.

Ak je laboratérium povinné zo zdkona poskytnut doverné informacie lebo je na to opravnené na zaklade
zmluvnych dohdd, musi pacienta o poskytnuti takej informacie informovat, pokial to zakon nezakazuje.
Informacie o pacientovi z iného zdroja, ako od pacienta (napr. stazovatela, od regulacného organu) musi
laboratérium zachovavat ako doverné. Totoznost zdroja musi laboratérium zachovat v tajnosti a pokial's tym

zdroj nesuhlasi, nesmie ju poskytnut pacientovi.

11. Kontrola kvality

Kontrola kvality analytického procesu je jednym z najzakladnejsich prvkov riadenia kvality v medicinskom
laboratériu. Efektivne vykondavanie tejto ¢innosti ma zabezpedit spolahlivé vystupy analyz a poskytuje Udaje

o stabilite pouzivanych analytickych metdd. Kvalita vysledkov je v analytickej faze limitovana hlavne
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nahodnymi a systematickymi chybami. Na monitorovanie tychto chyb aich minimalizovanie vyuZivaju
klinické laboratédria dve Urovne kontroly kvality:
1. interna kontrola kvality (angl. 1QC)

2. externé hodnotenie kvality (angl. EQC).
11.1 Interna kontrola kvality

Hlavnou Ulohou 1QC je odhalenie odchylok metdéd v postupoch deklarovanych v Standardnych pracovnych
postupoch, na sledovanie vplyvu ndhodnych chyb na analyticky proces, ¢ize na posudenie UspesSnosti analyzy.
Na tento ucel sa v laboratériu vyuzivaju kontrolné vzorky so zndmou mutaciou a kontrolné reakcie. Kontrolné
vzorky st bud' sucastou pouzitych diagnostickych kitov alebo s zakupené extra alebo sa pouzivaju vzorky
DNA pacientov, ktorych genotypy st zname (overené dvoma réznymi metddami), popripade sa overili v
analyze spolu so vzorkami z Uspesne absolvovanej EHK.

Pokial nie su splnené definované kritérid, prijimaju sa napravné opatrenia, ktoré zaistia navrat k Standardnej
vykonnosti metédy.

Vysledky vsetkych analyz maju kvalitativny charakter. To znamend, Ze pritomnost definovaného vysledku
znamena spravny priebeh analyzy. Nepritomnost definovaného vysledku naopak znamend, Ze analyza
z nejakého dévodu nebola Uspesna. V takom pripade sa celd analyza zopakuje. Takyto charakter vysledkov
vyluéuje moznost falosne pozitivnych, alebo falo$ne negativnych vysledkov.

Vysledky internej kontroly kvality vySetreni sa monitoruju a zaznamendvaju takym sposobom, aby bolo
mozné zistit trendy a posuny.

Pre zabezpecenie kvality poskytujucich sluzieb sa pracovnici laboratéria neustale vzdeldvajua a v ramci
laboratdria sa priebezne informuju o zmenach v poskytovanych sluzbach formou pordad, v rdmci ktorych su
prehodnocované a aplikované navrhy pre zlepSenie pochadzajluce z vnutra spolocnosti ako aj z externych

zdrojov.
11.2 Externé hodnotenie kvality

Pracovisko je evidované v celosvetovom zozname DNA diagnostickych laboratérii ,GENETESTS”, a diagndzu
niektorych ochoreni (napr. alkaptonuriu, primarny kongenitalny glaukém, a pod.) spoloénost vykonava pre
zdravotnicke zariadenia z celého sveta.

Pracovisko sa kaZdorocne zapdja do roznych schém externého hodnotenia kvality (EHK) u oficidlnych
organizatorov EHK (PT, z angl. professional testing) a medzilaboratérneho porovnavania (MP) s inymi
medicinskymi laboratériami (ML). Program EHK vybrany laboratériom v ¢o najvdcSej mozinej miere
zohladniuje kontrolu procesov pred vysetrenim, pri vySetreni a po vySetreni a poskytuje vzorky, ktoré

napodobriuju vzorky pacientov pre klinicky relevantné vyzvy a spifiaju poZiadavky ISO/IEC 17043.



http://www.genetests.org/

- GENEXPRESS spol. s r.o. Vydal: Laboratdrium lekdrskej genetiky
1 Mlynarovicova 22 llkovicova 6
851 03 Bratislava 842 15 Bratislava
Oznacenie dokumentu | IS 16 Verzia/revizia: 5/0
Nazov dokumentu Laboratdrna prirucka Strana 17 z 17

11.3 Prieskum spokojnosti so sluzbami

Laboratérium vykonava 1x roc¢ne prieskum spokojnosti s poskytovanymi sluzbami vo forme dotaznika.
Prosime preto nasich pouZivatelov o trpezlivost a Ustretovost pri jeho vyplfiani. Ziskané informacie su
podnetom na zlepSenie nami poskytovanych sluZieb a tym aj skvalitnenie diagnosticko-terapeutického

manazZovania pacientov.




