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1. UvoD

Jednim ze stéZejnich dokument( klinické laboratofe je podle normy CSN EN ISO 15189:2013
PFirucka pro odbér primarnich vzorku - Laboratorni manual. Jejim uUkolem je seznamit uzivatele
sluzeb laboratofe, zadatele o laboratorni vySetfeni, se spektrem nabizenych sluzeb, s pravidly a
predpoklady jejich racionalniho pozadovani, s podminkami odbéru, skladovani a transportu
biologickych materialll a s moznostmi vyuziti a spravné interpretace vysledkl( laboratornich
vySetfeni. Aktualni nabidka vySetfeni laboratofi GEN je uvedena v Katalogu laboratornich
vySetieni.

Laboratorni manual je uréen pro extramuralni zadatele o vySetfeni BM a pro zadatele o vySetfeni
ambulantni &asti Ustavu lékarské genetiky.

Laboratorni manual i Katalog laboratornich vySetifeni jsou k dispozici vyhradné v el. podobé na
intranetovych a internetovych strankach Fakultni nemocnice Olomouc. Veskeré informace
uvedené v Laboratornim manualu budou pribézné aktualizovany podle potfeb klinické a
laboratorni praxe.

Dulezité zmény a novinky v laboratofich GEN budou zvefejiiovany v Informatoru GEN,
vydavaného v elektronické podobé na intranetu:

http://intranet.fnol.loc v zaloZzce Pracovisté » Kliniky, Gstavy a oddéleni » Ustav Iékaiské
genetiky » Laboratore GEN » Dokumenty laboratoiri GEN

a na internetu:

http://www.fnol.cz v zaloZce Kliniky, Ustavy a oddéleni » Ustav lékarské genetiky » Zakladni
informace » Pro pacienty.

2. DEFINICE A ZKRATKY

BM Biologicky material

CVS Odbér choriovych klkt

CIA Cesky institut pro akreditaci, obecné& prospé&sna spoleénost
DNA Deoxyribonucleic acid

FISH Fluorescent in situ hybridization

FNOL Fakultni nemocnice Olomouc, FN Olomouc

GEN Ustav Iékafské genetiky

ICL Identifikagni &islo lékafe

ICP Identifikaéni &islo pracovisté

LGEN Laboratore Ustavu lékarské genetiky

LM Laboratorni manual

OKB Oddéleni klinické biochemie

QF PCR Quantitative fluorescent polymerase chain reaction
VS Jiny odborny pracovnik nelékaf s odbornou zpusobilosti nebo s odbornou a

specializovanou zpusobilosti

3. ZAKLADNI INFORMACE O LABORATORICH USTAVU LEKARSKE GENETIKY

3.1. Statut a dulezité udaje

Laboratofe Ustavu Iékaiské genetiky jsou soudasti Ustavu Iékaiské genetiky, ktera je samostatnou
organiza¢ni jednotkou Fakultni nemocnice Olomouc. Zfizovatelem je FNOL a jeji zfizovaci listina je
uloZzena na feditelstvi FNOL.

Ustav lékafské genetiky FNOL pracuje od pocatku své c&innosti tzn. od roku 1977 jako
nadregionalni centrum s celostatni pusobnosti. Podle puvodniho spadového rozdéleni rutinné
vySetiuje pacienty z Olomouckého kraje a ¢astecné z Moravsko-slezského a Zlinského kraje.

Ustav Iékafské genetiky se zabyva typickou problematikou Iékarské genetiky.
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3.2. Struktura GEN
GEN se déli na 4 useky
- Ambulance

- Prenatalni cytogeneticka laboratof
- Postnatalni cytogeneticka laboratof

- Laborator DNA

Soudasti LGEN neni odbérové stredisko.

3.3.

Identifikace GEN, LGEN, predmeét ¢innosti

Nazev

Ustav Iékaiské genetiky FNOL

Identifikacni udaje

viz okruh pusobnosti GEN

Adresa

Ustav lékarské genetiky FNOL, I. P. Pavlova 6, 779 00, Olomouc

Umisténi

V 1. — 3. patfe budovy , T*

Provozni doba

7.00 —15.30 hod

Pfednosta

doc. MUDr. Martin Prochazka, Ph.D.

Okruh pusobnosti
ambulantni ¢asti GEN

Genetické poradenstvi celého spektra geneticky podminénych
vrozenych vyvojovych vad a dédi¢nych onemocnéni.

Okruh pusobnosti laboratorni
¢asti GEN

Prenatalni diagnostika VVV a vrozenych chromozomalnich
aberaci u plodu - karyotypizace, FISH, DNA diagnostika.
Postnatalni diagnostika - karyotypizace, mutageneze, FISH,

DNA diagnostika.

Zastupce prednosty
Vedouci laboratori

doc. RNDr. Radek Vrtél, Ph.D.

telefon

588442866

e-mail

radek.vrtel@fnol.cz

Vrchni sestra

Renata Streitova

telefon 588443858
e-mail renata.streitova@fnol.cz
Sekretariat: Vladimira Drgova

telefon / fax

588444463

e-malil

genetika@fnol.cz

Nazev laboratore

Laborator DNA

Identifikacni udaje

Laboratof zaméfena na analyzu DNA

Adresa

Ustav Iékafské genetiky FNOL, I. P. Pavlova 6, 779 00, Olomouc

Umisténi

Ve 2. patfe budovy , T*

Okruh pUsobnosti laboratofe

Testovani polymorfisma.

VysSetfovani pfi€¢in monogennich i polygennich onemocnéni
analyzou DNA izolované zlymfocyta periferni krve, bunék
z plodové vody a choriovych klkl, eventuelné z dalSiho materialu
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obsahujiciho jaderné burky.

Testovani uniparentalni disomie, rychlé vylou€eni aneuploidii u
plodu. Neinvazivni vysetfeni genotypu plodu. Pohlavi plodu.
Identifikace osob.

Vy8etiovaci metody: PCR, real-time PCR, horizontalni
elektroforéza, fragmentacni analyza a sekvenovani v kapilarni
elektroforéze, masivné paralelni sekvenace, analyza dat.

Vedouci laboratore

doc. RNDr. Radek Vrtél, Ph.D.

telefon / e-mail

radek.vrtel@fnol.cz

Lékarsky garant odbornosti

doc. MUDr. Martin Prochazka, Ph.D.

Analyticky garant odbornosti

doc. RNDr. Radek Vrtél, Ph.D.

Zpracovani primarniho vzorku a jeho zasilani ke specializovanému vySetfeni na zakladé
pozadavku zadatele. Nasledné vydani vysledk( vySetfeni zakaznikim (Iékaflim) v pisemné i

v elektronické podobé.

Nazev laboratore

Prenatalni cytogeneticka laborator

Identifikacni udaje

Laboratof zaméfena na prenatalni cytogenetické vySetieni

Adresa

Ustav lékarské genetiky FNOL, I. P. Pavlova 6, 779 00, Olomouc

Umisténi

Ve 2. patfe budovy , T*

Okruh pusobnosti laboratore

VySetfeni karyotypu plodu. Chromozomalni analyza plodu
z plodové vody, pupecénikové krve a choriovych klk(, eventuelné
z tkani plodu a placent po abortu (spontannim/umélém).

VyS&etieni technikou fluorescencni in situ hybridizace (FISH) u
plodu.

Soucasti je i specializované vySetfeni technikou fluorescencni in
situ hybridizace (FISH) nebo Multiple Ligation- dependent Probe
Amplification (MLPA) v indikovanych pfipadech (statimova
vySetfeni na vylou€eni aneuploidii nebo rychlou detekci pohlavi u
plodu, dofeSeni strukturalnich prestaveb, detekce mikrodeleci u
plodu atp.)

Vedouci laboratore

RNDr. Pavlina Capkova, Ph.D.

telefon / e-mail

pavlina.capkova@fnol.cz

Lékarsky garant odbornosti

doc. MUDr. Martin Prochazka, Ph.D.

Analyticky garant odbornosti

RNDr. Pavlina Capkova, Ph.D.

Zpracovani primarniho vzorku a jeho zasilani ke specializovanému vySetfeni na zakladé
pozadavku Zadatele. Nasledné vydani vysledkd vySetfeni zékaznikim (lékafdm) v pisemné i

v elektronické podobé.

Nazev laboratore

Postnatalni cytogeneticka laborator

Identifikacni udaje

Laboratof zaméfena na postnatalni cytogenetické vySetieni

Adresa

Ustav lékarské genetiky FNOL, I. P. Pavlova 6, 779 00, Olomouc

Umisténi

Ve 2. patfe budovy , T*
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VySetfeni karyotypu pacientd z periferni krve.
U rizikovych pacientd vySetfeni mutagenezy.
Okruh plisobnosti laboratore | VySetfeni, eventuelné specifikace nékterych chromozomalnich
aberaci (napf. marker-chromozomu, chromozomalnich mozaik,

mikrodeleci aj.) technikou fluorescencni in situ hybridizace (FISH)
nebo Multiple Ligation- dependent Probe Amplification (MLPA).

Vedouci laboratore RNDr. Katefina Adamova, Ph.D.

telefon / e-mail kadamova@post.cz

Lékarsky garant odbornosti doc. MUDr. Martin Prochazka, Ph.D.

Analyticky garant odbornosti | RNDr. Katefina Adamova, Ph.D.

Zpracovani primarniho vzorku a jeho zasilani ke specializovanému vy3etieni na zakladé
pozadavku zadatele. Nasledné vydani vysledkd vySetfeni zakaznikim (lékafdm) v pisemné i
v elektronické podobé.

3.4. Uroven a stav akreditace LGEN
LGEN jsou akreditované CIA pod &. 8247 dle normy CSN EN SO 15189.

3.5. Spektrum a popis sluzeb

Nabidka vysSetfeni provadénych v jednotlivych laboratofich GEN je pro Zadatele dostupna na
zadankach o vySetfeni BM nebo uvedena a pfistupna v Katalogu laboratornich vysetieni FNOL
v elektronické podobé.

Interni zadatelé naleznou informace na intranetovych strankach FN  Olomouc
http://intranet.fnol.loc v zalozce Pracovisté » Katalog laboratornich vysetieni.

Externi zadatelé naleznou informace na internetovych strankach FN Olomouc http://www.fnol.cz
v zalozce Odbornici » Laboratorni vySetreni » Katalog laboratornich vysetreni.

3.5.1. Casové dostupnosti vysledku vysetieni

Casové dostupnosti vySetfeni jsou uvedeny v Katalogu laboratornich vy$etfeni FNOL.

U kazdého jednotlivého vySetfeni uvedeného v Katalogu laboratornich vySetieni FNOL je
uvedeno, v jakém rezimu je vySetfeni provadéno (rutina, statim, vitalni indikace). LGEN vySetfuji
biologické materialy v rezimu ,rutina“.
V ramci rezimu ,rutina“ je mozno pozadovat u vybranych vySetfeni uvedenych v ,Katalogu
laboratornich vySetieni“ tzv. pfednostni vySetieni. Pfednostni vySetfeni (oznaené v Zadance jako
,statim“) indikuje klinicky genetik pfi riziku ¢asového prodleni dodaného vysledku vySetieni ve
specifickych situacich, jako jsou:
- riziko nedodani vysledku prenatalniho vySetfeni do 24. tydne gravidity,
- téhotna pacientka s vyskytem vyvojové vady nebo mentalniho postizeni v jejim rodé
indikovana k postnatalnimu cytogenetickému vysSetfeni nebo DNA diagnéze (do 24. tydne
gravidity),

- umrti nebo riziko umrti novorozence s nejasnou genetickou diagnézou indikovaného
k cytogenetickému vySetieni nebo DNA diagnostice.

- vySetfeni gentt BRCA v navaznosti na terapii pacientky

4. POZADAVEK NA VYSETRENI

VySetieni biologického materialu Ize pozadovat formou pisemné nebo elektronické Zzadanky. Obé
formy obsahuiji stejné typy povinnych udaju.

4.1. Ustni pozadavek na vysetieni. Opakované a dodateéné vysetieni.

Zakladnim zpusobem pozadovani vySetfeni je Zadanka. Ustni nebo telefonické pozadovani
vySetfeni (napf. doordinovani vySetfeni k jiz zaslanému vzorku) je mozné. V pfipadé, Zze
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z komunikace s zadatelem vznikne pozadavek na doplnéni pozadovaného vysSetfeni (a pokud je
k dispozici biologicky material pro dodate¢né vySetfeni) je situace feSena témito zplsoby:

- Po uzavieni nalezu — ordinujici I€kaf je pozadan o vytvofeni nové zadanky s jednoznacnou
identifikaci vzorku jehoz vySetfeni pozaduje — (formulace ,Material jiz v laboratofi®). Totéz
plati i pfi poZadavku na konkrétni vzorek, ze kterého ma byt vySetfeni provedeno, jestlize
od stejného pacienta pochazi vice vzorku — vZdy zodpovida lékar-Zadatel. Pracovnik na
pfijmu BM provede pfezkoumani a pracovnik laboratofe DNA zapi$e pozadavek do deniku
,D0zadano“ s uvedenim data zadznamu.

-V pripadé kdy pozadavek na vySetfeni dozadava jiny lékar, nez byl ptvodni zadajici (napr
izolaci DNA), bude jako zadavatel uveden aktualné dozadavajici Iékar a jemu bude zaslan
vysledek. Kopie tohoto vysledku bude dana na védomi i pavodné Zadajicimu lékari (jeho
indikace bude vhodné zminéna).

-V pfipadé neumoznéni uzavieni nalezu miize VS pracovnik rozhodnout o zméné postupu
vy$etfeni, popf. rozsiteni spektra vysetreni. Lékar musi byt o rozhodnuti informovan a VS
pracovnik tuto zménu zaznamena do sesitu ,DNA evidence® popf. seSitu ,Dozadano“(DNA
lab.), knihy ,Evidence pacientd” (Prenatalni cytogeneticka lab.). Evidence pacientl a
vysledkd postnatalni chromozomalni analyzy“(Postnatalni cytogeneticka lab.). Pozadavky
jsou dopsany na zadanku s uvedenim ,dozadano“ a identifikaci pracovnika laboratofe a
data zaznamu.

Dodate€na vySetfeni Ize nékdy provést s Casovym omezenim, které je dané stabilitou biologického
materialu. Po uplynuti €asového intervalu stability BM laboratof tato vySetfeni neprovede a je nutny
odbér nového vzorku. Vedouci prislusného useku, na némz je BM vySetfovan zhodnoti, zda je
mozno dodate¢né vySetieni provest.

Povinnosti pracovnikid provadéjicich jednotliva laboratorni vySetfeni je prabézna kontrola pinéni
pozadavkl (zda kazdy pozadavek ma vysledek). V pfipadé chybéjiciho vysledku pracovnik
neprodlené zajisti napravu.

4.2. Pozadavek lékaie na laboratorni vySetieni pacienta - samoplatce

Ordinujici lékaF vypIni Zzadanku (v papirové nebo elektronické podobé&) s vyznaCenim
pozadovanych vySetfeni a zfetelnym upozornénim, Ze se jedna o samoplatce. Na zadance je
dilezité uvést, zda muze byt vysledek vySetieni dan do ruky pacientovi.

Pozadujici Iékaf po domluvé s laboratofi GEN pacientovi odebere vzorek pfislusného BM, a posle
jeho BM opatfeny Zadankou do laboratofi GEN.

Na pfijmu GEN se Zadanka zaregistruje a material se pfevezme ke zpracovani.

Vyplni se formulaf Fm-E002-VYUC-001 Vyudtovani zdravotnich vykonu a sluzeb poskytovanych
za pfimou uhradu, event. podle potfeby Fm-E002-ARCH-001 Sbérny arch - vyuctovani zdravotnich
vykon(.

Pokud se jedna o pacienta externiho Iékafe, zaSle se vyplnény formulai a kopie zadanky na
feditelstvi FNOL — Odbor ekonomiky a financovani, které zajisti zaslani faktury ordinujicimu 1ékafi.
Ten si vyfidi proplaceni u pacienta.

Pokud se jedna o pacienta z FNOL — samoplatce, postup je obdobny, zasle se vyplnény formulaf a
kopie Zadanky.

V obou pfipadech se zadanka zadava do pocitate a v poznamce o fakturaci (,F*) se uvede 400
(platce EU) nebo 401 (platce mimo EU).

Autorizovany vysledek vySetfeni se odesila pozadujicimu lékafi tiSténou formou. Jestlize je
vysledek ur€en do rukou pacienta, dostavi se samoplatce v urCeny den a je mu pfedan vytistény,
podepsany a orazitkovany vysledkovy formulaf. Lze domluvit i zaslani vysledkd postou, pfip.
elektronicky.

4.3. Pozadavek samotného samoplatce na laboratorni vySetieni

Kazdy dospély a svépravny zadatel muze pozadat o odbér a jakékoliv vySetfeni (z Katalogu
laboratornich vySetfeni GEN) svého vlastniho biologického materialu. Nepfipousti se vySetfovani
pfineseného biologického materialu.
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Vyplni se papirova Zadanka, jednotlivé pozadavky se vkladaji do LIS. V ambulanci GEN se
provede odbér biologického materialu, ktery se pfevezme k dalSimu zpracovani. Vyplni se formulaf
Fm-E002-VYUC-001 Vyuétovani zdravotnich vykona a sluzeb poskytovanych za pfimou uhradu,
event. podle potieby Fm-E002-ARCH-001 Sbérny arch - vyuctovani zdravotnich vykonu. Pro ucely
vyuctovani se vypocita cena vykonl podle platnych cenikll a metodického pokynu FNOL.

FormulaF podepi$e Zadatel-samoplatce a lékaf GEN. Zadatel je potom pouéen, kdy bude vysledek
vySetfeni hotov a je odeslan zaplatit cenu vykonu(-0) do pokladny feditelstvi FNOL.

Vysledek vySetfeni se pfedava Zadateli-samoplatci po pfedloZzeni dokladu o uhradé vySetfeni ve
formé wvytisténého, podepsaného a orazitkovaného vysledkového listu. Lze domluvit i zaslani
vysledku postou.

5. ODBER BIOLOGICKEHO MATERIALU

5.1. Priprava pacienta pred odbérem biologického materialu

Pfiprava pacienta pfed odbérem zavisi na typu odbéru, viz Pfiloha &. 1 Pokyny pro pacienty a pro
oddéleni.

5.2. Pozadavky na odbér a transport biologického materialu

5.2.1. Pozadavky na odbér a transport biologického materialu uréeného ke kultivaci

a) periferni krev (kultivace lymfocytd): odbér musi byt proveden do sterilni nadobky
s obsahem heparinu. Upfednostiiujeme komeréné dostupné zkumavky uréené k tomuto
odbéru — zkumavka VACUETTE (zelend). Pozadované mnozstvi krve je 2-5 ml. VySetfeni
je nutno pfedem konzultovat na tel. €. 585854466. Biologicky material neprodlené
transportovat do laboratofe. V pfipadé, Zze tak neni mozno ucinit ihned, uloZit do chladnicky.
S prodluzujicim se odkladem transportu a zalozeni kultury klesa procento Uspésnosti
kultivace. Indikujici lékaf bere na védomi, Ze je povinen zajistit informovany souhlas
pacienta s timto genetickym vySetienim.

b) plodova voda: odbér musi byt proveden do sterilni nadobky. Upfednostriujeme komeréné

dostupné zkumavky — zkumavka VACUETTE (Zluta) popf. injek¢ni stfikacky €i jiné sterilni
nadobky oznacené identifikacnim Stitkem.
Pozadované mnozstvi je cca 20 ml. Biologicky material neprodlené transportovat do
laboratore. V pfipadé, ze tak neni mozno ucinit ihned, uloZit do chladni¢ky. S prodluzujicim
se odkladem transportu a zaloZeni kultury klesa procento uspésnosti kultivace. Indikujici
lékaf bere na védomi, Ze je povinen zajistit informovany souhlas pacienta s timto
genetickym vySetfenim. DoporuCujeme dodat také material, ze kterého Ize izolovat DNA
matky — krev ve zkumavce s EDTA nebo stér z bukalni sliznice.

c) choriové klky: odbér musi byt proveden do sterilni nadobky (napf. nadobka na sputum
apod.) oznacené identifikaCnim Stitkem, do sterilniho fyziologického roztoku. PoZzadované
mnozstvi minimalné 5 mg. Biologicky materidl neprodlené transportovat do laboratofe.
V pfipadé, Ze tak neni mozno ucinit ihned, ulozit do chladni¢ky. S prodluzujicim se
odkladem transportu a zaloZeni kultury klesa procento uspésnosti kultivace. Indikujici Iékaf
bere na védomi, Ze je povinen zajistit informovany souhlas pacienta s timto genetickym
vySetfenim. DoporuCujeme dodat také material, ze kterého Ize izolovat DNA matky — krev
ve zkumavce s EDTA nebo stér z bukalni sliznice.

d) tkan plodu (kuze, placenta) po umélém ukonéeni gravidity nebo spontannim abortu: odbér
musi byt proveden sterilné do sterilni nadobky (napf. sterilni nadoba na sputum nebo
sterilni zkumavka) oznacené identifikacnim Stitkem. U kGze je nutno zajistit odbér i
s podkozim. U bioptického materialu, kde neni mozno odlisit maternalni tkan od vlastni
tkané plodu (zejména v placenté) doporu€ujeme dodat také material, ze kterého Ize izolovat
DNA matky — krev ve zkumavce s EDTA nebo stér z bukalni sliznice. Biologicky material
neprodlené transportovat do laboratofe. V pfipadé, Ze tak neni mozno ucinit ihned, uloZit do
chladni¢ky. S prodluzujicim se odkladem transportu a zaloZeni kultury klesa procento
uspésnosti kultivace. Odebirajici bere na védomi, Ze je povinen zajistit informovany souhlas
pacienta s timto vySetfenim, dale informovany souhlas s odbérem a manipulaci DNA
pacientky.
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Primarni vzorek v dobfe uzavienych nadobach musi byt na GEN dodany v€as, nejlépe jesté téhoz
dne. Pokud nelze provést, nutno vzorek ulozit do chladu (4-8°C). Teplota pfi transportu nesmi
prekroCit teplotu uvedenou u jednotlivych vysSetfeni (viz pokyny v ,Katalogu laboratornich
vySetfeni“). Za dodrzeni podminek pfed a pfi transportu zodpovida Zadatel. Pfi transportu vzork
do laboratore je doporu€ovano pouziti ,termotasSek“nebo ,termosek®.

5.2.2. Pozadavky na odbér a transport biologického materialu uréeného k DNA vysSetieni

- Primarni vzorky periferni krve se odebiraji v mnozstvi 5 — 10 ml do protisrazlivého roztoku
EDTA (0,5 ml 0,5 mM EDTA na 10 ml periferni krve), pfipadné do ACD (ne do heparinu!).

- Primarni vzorky bukalni sliznice se ziskaji stérem bunék bukalni sliznice provedenym
krouzivym pohybem na vnitfni sténé dutiny ustni pomoci odbérového kartacku, ktery se
nasledné vlozi do oznaéené sterilni zkumavky. PoZadujeme, aby hodinu pfedem osoba
nejedla a nepila mléko (ani matefské).

- Vpfipadé pozadavku na vySetfeni uniparentalni disomie (PW/AS, Silver-Russel sy)
pozadujeme i odbér vzork( rodicu.

- Krevni skvrna se pofidi nakapanim primarniho vzorku na oznacenou FTA kartu (FTA Gene
Card).

- Primarni vzorek plodové vody (1 — 10 ml), choriovych klk(i ¢i tkanové biopsie (ulozené ve
sterilnim fyziologickém roztoku — ne formaldehyd!) odebrany do plastové nadobky
oznaCené Stitkem s identifikaénimi Udaji pacienta. V pfipadé prenatalniho vylu€ovani
aneuploidii metodou QFPCR je nezbytné dodat i primarni biologicky material matky — krev
v EDTA/bukalni stér nebo izolovanou DNA — pro ovéfeni fetalniho piivodu DNA.

Primarni vzorek spolu s nalezité vyplnénou Zadankou a informovanym souhlasem pacienta
s genetickym laboratornim vySetfenim neprodlené dodat standardni cestou do laboratofe dle
pozadavkl (teplota a doba transportu) specifikovanych pro jednotliva vySetfeni v Katalogu
laboratornich vySetfeni FNOL.

Po pfezkoumani udajd na zadance a vizualni kontrole jeho kvality — provadi se na pfijmu BM GEN,
je vzorek pfevzat a zaevidovan pracovnikem laboratofe. Primarni vzorky uvedenych tkani se
zpracuji co nejrychleji po dodani do laboratofe, mohou se vSak uchovavat v chladni¢ce pfi 2-8°C
az 10 dni, nez dojde kK jejich zpracovani.

5.2.3. Transport vzorkl od zadateltt ambulantni ¢asti GEN

Odebrané vzorky pfebira pracovnik laboratofe po odbéru, popisu odbérové nadobky a provedeni
ukont pfijmu BM. Pokyny jsou stanoveny ve smérnici ,,Pfijem biologického materialu v laboratofich
GEN*.

5.3. Identifikace pacienta na zadance a oznaceni vzorku biologického materialu

5.3.6. Zadanky o vysetieni biologického materialu
Zadatel o vysetfeni BM z FNOL (intramuralni zadatel) mdZe identifikaci pacienta na Zzadanku
provést nalepenim identifikacniho Stitku pacienta.
Povinné udaje na stitku zkumavky:
- jméno a prijmeni pacienta,
- Cislo pojisténce (ID), datum narozeni nebo rok narozeni, event. nahradni rodné cislo,
- nazev oddéleni pozadujiciho vySetieni (fakultativng),

Zadatel o vysetieni BM mimo FNOL (extramuralni zadatel) musi identifikaci pacienta na
zadanky provést vypsanim do pfislusnych kolonek v Zadance.

Vzory aktualné platnych zadanek a informovanych souhlast jsou dostupné v elektronické
podobé pro Zadatele z FNOL v aplikaci Altus Portal na intranetu FNOL (https://altus.fnol.loc/
Rychlé volby » Zadanky na laboratorni vySetieni a Formulare (zdravotnické) » Informované
souhlasy), externi zadatelé naleznou vzory na internetovych strankach Ustavu lékaFské genetiky
(http://www.fnol.cz/ v zéloZce Kliniky, ustavy a oddéleni » Ustav lékafské genetiky » Pro
odborniky).
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Povinné udaje na zadance:

- oznaceni akutniho vySetifeni (STATIM),

- jmeéno a pfijmeni vySetfované fyzické osoby (pacienta),

- Cislo pojisténce (ID) nebo datum narozeni vySetfované osoby, které nebylo pfidéleno Cislo
pojisténce,

- u pacienta bez identifikacniho Cisla nutno oznacit, zda se jedna o muze (M) nebo o Zenu
(F),

- adresa mista pobytu pacienta v CR,

- zdravotni pojistovna vySetfované fyzické osoby (pacienta),

- identifikaéni &islo zdravotnického pracovisté (ICP oddélen),

- klinicka (hlavni) diagnéza (event. vedlejsi diagndzy) pacienta,

- titul, jméno a pfijmeni lékafe pozadujiciho vySetreni: Citelné vypsat rukou nebo otisknout
jmenovku a identifikacni Cislo Iékafe (ICL) + vzdy podpis I€kare,

- odbornost Iékafe pozadujiciho vySetfeni,

- razitko oddéleni (nebo zdravotnického zafizeni) Zadatele,

- datum a &as (hodinu) odbéru,

- druh biologického materialu,

- pozadovany(-€) druh(-y) vySetfeni

- jmenovka a podpis osoby provadéjici odbér (Iékaf, ZS)

- je nezbytné potvrdit (zaskrtnutim prisluSného policka) vyplnéni Informovaného
souhlasu s genetickym vysetienim (Fm-L009-035-GEN-001). Bez tohoto odsouhlaseni

neni mozno genetické vysSetreni provést! Za provedeni a vyplnéni ,Informovaného
souhlasu“ zodpovida lékar indikujici genetické vysetieni!

VSechny tyto Udaje jsou nezbytné pro vyuctovani laboratornich vykona zdravotnim pojistovnam
nebo samoplatciim a pro spravné pfifazeni BM k zadance.

Za potvrzeni spravnosti udaju na Zzadance odpovida lékar indikujici genetické vySetfeni. Veskeré
Udaje na zadance musi byt vyplnény citelné. Pokud pouZijete k identifikaci pacienta identifikacni
Stitek, musi byt idaje na ném jasné Citelné.

5.4. Hlavni chyby pfi odbéru biologického materialu
5.4.6. Odbeér krve
Chyby pfi pripravé pacienta
Pacient nevysadil pfed odbé&rem Iéky snizujici mitotickou aktivitu (antibiotika).
Chyby vedouci k hemolyze vzorku
Hemolyza vadi pfi standardni izolaci DNA.
Hemolyzu zpusobi:
- pouziti vihké odbérové soupravy;
- znecisténi jehly nebo pokozky stopami jesté tekutého dezinfekéniho roztoku;
- zneCisténi skla, injekéni stfikaky nebo jehly stopami saponatu;
- pouziti pFilis uzké jehly, kterou se pak krev nasilné nasava;
- prudkeé vystfikovani krve ze stfikaCky do zkumavky;
- stékani krve po povrchu kiize a pak teprve do zkumavky;

- prudkeé tfepani krve ve zkumavce (k tomu dochazi i pfi neSetrném transportu krve ihned po
odbéru);

- prodlouzeni doby mezi odbérem a dodanim do laboratofe;
- pouziti nespravné koncentrace protisrazlivého &inidla.
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Chyby vedouci ke koagulaci vzorku
Koagulace zpusobuje znehodnoceni vzorku BM pfi veSkerych vySetfenich provadénych v LGEN.
Koagulaci zpusobi:

- pouziti nevhodné odbérové zkumavky bez protisrazlivého €inidla;

- protrahovanym odbérem;

- nespravnym promichanim s protisrazlivym €inidlem v odbérové zkumavce.
Adjustace, skladovani a transport BM:

- nevhodné zkumavky nebo kapilary,

- nespravne protisrazlivé €inidlo nebo jeho nespravny pomér k plné krvi,

- obsah odbérové nadoby s antikoagulantem nebyl spravné promichan,

- zkumavky s materialem nebyly dostate¢né oznaceny,

- zkumavky s materialem byly potfisnény krvi,

- krev byla vystavena teplu nebo mrazu,

- krev byla vystavena pfimému slune¢nimu svétlu.

5.4.7. Odbér plodové vody
- odebrano malé mnozstvi plodové vody,

- odbér proveden pfed ukonéenym 15. tydnem gravidity, riziko malého mnozstvi bunék plodu
v plodové vodé,

- kontaminace matefskou krvi (starsi pfi pfedchozim intraamnialnim krvaceni nebo €erstvou
pfi transplacentarnim odbéru),

- bakterialni kontaminace BM.

5.4.8. Odbér choriovych klku
- odebrano malé mnozstvi choriové tkané,
- bakterialni kontaminace BM,
- maternalni kontaminace.

5.4.9. Odbér pupecnikové krve
- odebrano malé mnozstvi pupeénikové krve,
- bakterialni kontaminace BM,
- koagulace BM pfi nepouziti heparinizované odbérové nadobky,
- kontaminace matefskou krvi.

5.4.10. Odbér placentarni tkané a bioptického materialu z potrati
- odbér nebyl proveden sterilné nebo do sterilni nadobky,
- klze nebyla odebrana s podkozim.

5.4.11. Stér bukalni sliznice

- kontaminace Ust potravou, zvlasté pritomnost matefského miéka v Ustech kojence muze
ovlivnit proveditelnost a kvalitu PCR. Vhodné vyplachnout pfed stérem Usta napf. détskym
Cajem,

- vyrazna bakterialni kontaminace muaze ovlivnit kvalitu a trvanlivost vzorku,

- pfi stéru je tfeba vyvinout pfiméfeny tlak, aby bylo odebrano dostateCné mnozstvi
materialu.

6. PRIJEM ZADANEK A BIOLOGICKEHO MATERIALU

6.1. Prijem biologického materialu

PFijem vzork( probiha na zakladé dodani fadné vyplnéné Zadanky a odbérové nadobky se
vzorkem BM a zacina kontrolou uplnosti a shody udaju na zadance a odbérové nadobce. Pfijem
materialu kon¢i postoupenim BM k dalSimu zpracovani. Pracovnik laboratofe potvrdi parafou
prevzeti.
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Pracovnik na pfijmu BM provadi:
- porovnani pozadovaného vySetfeni na Zadance s aktualni nabidkou laboratornich
vySetfeni,
- kontrolu zevni neposkozenosti a Cistoty povrchu nadob na biologicky material,

- kontrolu vhodnosti odbérové nadobky vzhledem k poZzadovanym vySetfenim a podminkam
transportu,

- kontrolu identifikacnich udaji na nadobce (zkumavce).

V pfipadé, Ze je mozno pozadavky zadatele o vySetfeni akceptovat, pracovnik na pFijmu vzorek
pfevezme a zaznamena do knihy pfijmu BM, ktery je sou€asné i denikem pro zadznam neshod na
pfijmu BM.

Zadanka se po prezkoumani oznaéi datem, hodinou pfijmu BM a podpisem pfezkoumavatele. Tato
¢innost je zaznamem o vstupni kontrole. Vzorky se zpracovavaji v ¢asovém rezimu dle ¢asové
dostupnosti uvedené v Katalogu laboratornich vySetreni.

6.2. Postupy pfi nespravné identifikaci vzorku nebo zadanky

6.2.1. VysSetreni se provede

Pokud na zadance chybi nékteré z udajl, pracovnik pfijmu BM, ktery zjisti neshodu, si vyzada

doplhujici udaje telefonicky a doplini je do zadanky a potvrdi podpisem.

a) Chybi-li razitko odesilaciho subjektu, potom pracovnik na pfijmu GEN uplatni telefonicky
pozZzadavek na novou zadanku.

b) Chybi-li:

- diagndéza pacienta,

- pojistovna pacienta,

- jméno a identifikadni &islo indikujiciho Iékafe (ICL) + podpis

- jméno a identifikacni Cislo odebirajici lékafe/sestry + podpis

- datum odbéru nebo ¢as odbéru,

- neéktery z hlavnich identifikacnich Udajli o pacientovi, tj. Cislo pojiSténce nebo nahradni
rodné c¢islo,

- oznaceni pozadovaného vySetfeni,

- v zadance potvrzeni o sepsani informovaného souhlasu s pacientem

potom pracovnik uplatni telefonicky pozadavek na doplnéni a neshodu zaznamena do knihy pfijmu

BM a udaje doplni do Zadanky a potvrdi podpisem.

c) Pokud je nadobka s biologickym materialem oznaCena z uvedenych povinnych identifikaénich
znakl pouze jménem pacienta, laboratof ji mize pfijmout za predpokladu, Ze je jednoznacné
pfipojena k zadance s kompletni identifikaci pacienta (pfilepenim nebo v uzavieném obalu).
Neshoda je zaznamenavana do knihy pfijmu BM.

d) V pfipadé prekroceni Ihuty pro doru€eni stanovené doby transportu u pozadovaného vysetfeni,
pracovnik na pfijmu vzorek uvolni a neshodu zaznamena do knihy pfijmu BM. V takovém
pfipadé je vzorek uvolnén, ale tato skute€nost je pak uvedena ve vysledkovém listu.

e) Pfi nedostate¢ném objemu odebraného biologického materialu:
Pracovnik na pfijmu BM zaznamenava jako neshodu do knihy pfijmu BM. O provedeni
vySetfeni rozhoduje vedouci pFisluSné laboratore. | pfi nedostateném mnozstvi materialu maze
byt vzorek uvolnén, ale tato skute¢nost je uvedena ve vysledkovém listu.

6.2.2. VySetfeni se neprovede

Nepodafi-li se ziskat udaje o odesilajicim oddéleni, Zadateli, zakladni identifikaci pacienta, nebo je
vzorek viditeIné znehodnocen, vySetieni se neprovede.

a) Vzorek biologického materialu byl zaslan omylem na GEN.

Pracovnik na pfijmu jej vrati svozové sluzbé, popf. ulozi na vyhrazené misto do stojanku
oznaceného ,Neshody pfi pfijmu® a poté jej pfeda svozové sluzbé.

b) Pfijde nevyplnéna zadanka s neoznatenym BM a pracovnikovi na pfijmu se nepodafi ziskat
udaje o odesilajicim oddéleni nebo alesporn zakladni identifikaci pacienta.
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Pracovnik provede zaznam do knihy pfijmu BM a ulozi vzorek biologického materialu do
stojanku oznaceného nazvem ,Neshody pfi pfijmu“ a nasledujici den jej likviduje pfedepsanym
zpusobem.

c) Pfijde-li vyplnéna zadanka bez BM.
Pracovnik, ktery zjisti neshodu, provede zaznam do stavajici zadanky a do knihy pfijmu BM.

d) Je zasadnim zpusobem porusSen €i znehodnocen odebirany BM.

Pracovnik, ktery zjisti neshodu, oznami ji vedoucimu pfislusné laboratofe, ktery upozorni

pracovnika odesilajiciho oddéleni na nemoznost provést poZadované vySetieni. Neshodu

zaznamena na zadanku a do knihy pfijmu BM a zadanku exportuje zadateli. Pracovnik

zlikviduje biologicky material pfedepsanym zpusobem.

V nékterych pfipadech Ize vySetieni provést i pfi poruSeni BM (rozhoduje vedouci laboratore).

V téchto pfipadech je vzorek uvolnén, ale uvedena skute¢nost je popsana ve vysledkovém listu.
e) BM byl dodan v nespravné odbérové nadobce vzhledem k pozadovanému druhu vySetfeni:

Pracovnik pfijmu BM, ktery zjisti neshodu, oznami ji vedoucimu pfislusné laboratofe, ktery
rozhodne o pfijeti €i nepfijeti vzorku. Pracovnik pfijmu BM provede zaznam o nespravném
odbéru do stavajici zadanky a neshodu zaznamena do knihy pfijmu BM a v pfipadé, Ze je
vzorek vedoucim laboratofe odmitnut telefonicky vyzada novy odbér se zadankou. Vzorek
biologického materialu zlikviduje pfedepsanym zpusobem.
f) V pfipadé potfisnéni zkumavky a zadanky biologickym materialem.
- Material se nemusi pfijmout — rozhoduje vedouci laboratofe, s nimz pracovnik na pfijmu
pfipad konzultuje. V pfipadé odmitnuti se provede zaznam do knihy pfijmu BM a zaznam
do Zadanky odpovidajici zjisténé neshodé.

7. UCHOVAVANI BIOLOGICKEHO MATERIALU

7.1.6. Uchovani biologického materialu pro ucely kultivace
- Maximalné 2-3 dny v lednici.
- Skladovatelnost biologického materidlu po zpracovani a fixaci (bunéény sediment):
maximalné do doby vydani vysledku v mrazaku.

- Cytogenetické natéry: minimalné 3 roky
7.1.7. Uchovani biologického materialu pro ucely analyzy DNA

- Primarni BM skladovan viz tabulka pouze do doby vydani vysledku. Déle pouze ve formé
vzorku izolované DNA v mrazaku — DNA banka.

VysSetieni Maximalni €asovy interval Teplota
Produkty PCR 3 mésice -20°C+ 4°C
Plodové vody 1 mésic 2-8°C
Krve 2 tydny 2-8°C
Plodové vody a choriové klky 1 rok -20°C £ 4°C
DNA banka Neomezena doba* -17 —-35°C
Choriové klky 1 mésic 2-8°C

*v pfipadé poZadavku pacienta na likvidaci DNA, je DNA likvidovana predepsanym zpldsobem dle
pokynu Zadatele po skonceni vySetreni

7.1.8. Uchovani vzork(, u kterych se vysSetreni neprovede

Pracovnik, ktery zjisti neshodu, ulozi BM do stojanku oznaceného ,Neshody pfi pfijmu®. V pfipadg,
ze se nepodafi neshodu vyfesit, viozi BM do odpadové nadoby pro likvidaci BM a likviduje
v souladu s celonemocnicni smérnici o zachazeni s odpady.

8. VYSLEDKY

8.1. Sdélovani vysledkl zadatelim o vysSetreni
Vydavani vysledkt se provadi:
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- vtisténé podobé na vysledkové zpravé (prenatalni cytogeneticka laboratof): ,Cytogeneticka
zprava®,
- v tisténé podobé na vysledkové zpravé (postnataini cytogeneticka laboratof): ,Cytogeneticka
zprava“,
- v tisténé podobé na vysledkové zpraveé (laboratof DNA): ,Zprava o analyze DNA®.
Vysledky se predavaji:
- lékafim GEN:
- jsou — li sami Zadateli o vy3etieni,
- v pfipadé patologickych vysledkl - vysledek vySetfeni sdéluje pfipadnym extramuralnim
Zadatellm o vySetfeni klinicky Iékarf GEN,
- jako vystup o zaslani urcitého vysledku vySetfeni z poradny GEN - vysledek vySetfeni
sdéluje pfipadnym extramuralnim Zadatellm o vySetfeni klinicky Iékaf GEN,
- extramuralnim Zzadatelum o vySetfeni, nestanovi — li Iékaf GEN jinak.
Telefonicky se sdéluiji:

- vysledky tzv. ,rychlé metody“ se pacientkam v prenatalnich laboratofich nesdéluji pracovniky
LGEN (lékaif GEN sdélujici vysledek si ovéfuje kontrolnimi dotazy jméno, pfijmeni, rodné
Cislo).

Vyjimkou je postup v pfipadé soudné znalecké Cinnosti.

8.2. HIlaseni vysledku v kritickych intervalech

Extrémni hodnoty vySetifeni (patologické vysledky) jsou sdélovany ustné pouze lékafi GEN, ktery
rozhoduje o dalSim postupu. Pfehled hlasenych kritickych hodnot je uveden v Pfiloze €. 2 Kritické
hodnoty vysledku.

8.3. Vydavani vysledkl pfimo pacientiim a dalS$im osobam
Plati pravidlo ,ORIGINALNI VYSLEDEK PATRI ZADATELI".

V jinych pfipadech vysledek nesmi byt vydan nebo sdélen pacientovi nebo tfeti osobé, a to ani na
zakladé jeho ustni (osobni nebo telefonické) nebo pisemné Zadosti.

Zadatelem muze byt:
— lékaf pozadujici vySetreni.
— samoplatce nebo jeho zakonny zastupce po predlozeni prikazu totoznosti s uvedenim
vztahu k osobé nebo rodného listu. V pfipadé, ze samoplatce je nemohouci.
— je vysledek pfedan osobé na zakladé predlozeni plné moci (podpis).

8.4. Zmény vysledkd a naleza

Pfes veSkera opatfeni systému fizeni jakosti nelze zcela vylou€it vznik nahodilych chyb a omylu.
Dochazi k nim pfi zasahu vnéjSich rusSivych faktort, pfi poruchach techniky, malfunkci Cinidel a
spotfebnich material( nebo v dusledku lidského selhani.

8.4.1. Chyba v ambulanci nebo na oddéleni zadatele

PFi zjisténi chyby na Iizkovém oddéleni nebo v ambulanci Iékafe (nejCastéji zaména nebo
znehodnoceni odebraného biologického materialu) musi byt laboratof GEN o této chybé ihned
informovana.

Na GEN se dale postupuje takto: pfi zaméné nebo znehodnoceni biologického materialu se

oddéleni pozada o odbér nového biologického materialu s doplnénim doby odbéru a vysledky

puvodniho odbéru se nahradi vysledky novymi. Tyto zmény jsou uvedeny na papirové zadance.

Zameéna vzorku podléha ,HIaseni nezadouci udalosti“ - https://hlaseninu.lf3.cuni.cz/report/HNU/.

8.4.2. Chyba v ramci laboratori GEN

P¥i zjisténi chyby v ramci laboratofi GEN (,neshodného vySetieni®) se postupuje takto:

- je informovan vedouci pfislusné laboratofe, ktery zvazi vyznam neshodnych vySetfeni a
informuje Zadatele,

- v pfipadé potfeby je dalSi vySetfovani zastaveno a zpravy o vysledcich jsou zadrzeny,
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- jiz uvolnéné vysledky neshodnych vySetfeni jsou podle potfeby stazeny a vhodnym zpusobem
oznaceny,

- po nalezeni a odstranéni pfi¢iny chyby se neshodna vysSetfeni opakuji.

Kazdy vyskyt neshody je dokumentovan a zaznamenan a tyto zaznamy jsou vyhodnocovany na

provoznich poradach GEN, aby mohly byt nalezeny trendy a zahajeny preventivni ¢innosti.

8.4.3. Sdéleni nespravného vysledku

V pripadé zjisténi vydaného chybného vysledku:

- pracovnik, ktery zjisti chybu, oznami tuto skuteénost vedoucimu laboratore,

- vedouci laboratofe oznami neshodu a spravny vysledek vysetfeni Zadateli, v pfipadé jeho
nedostupnosti vSeobecné sestfe na pracovisti. Pozada, at dany vysledek zneplatni nadpisem
NEPLATNY. Vedouci laboratofe provede zaznam do pfislusnych evidenénich knih: kdy, komu
a jakou informaci pfedal. Zaznam parafuje.

- zadateli je novy vysledkovy list zaslan s novym datem a hodinou tisku a s informaci o zméné
vysledku.

- vedouci laboratofe provede potfebné opravy v Medea, Lucia a ulozi je s aktualnim datem.

9. KONZULTACNI CINNOST LABORATORI GEN

Vedouci pfisludné laboratofe poskytuje informace o volbé vySetieni, poskytovani sluzeb laboratofi
a laboratorni interpretaci vysledkl vySetreni.

9.1. Zpusob reseni stiznosti

9.1.1. Reklamace vysledku

Za reklamaci vysledku je povazovan nesouhlas ze strany zadavatele alespori s jednim namérenym
vysledkem vyjadfeny pisemnou nebo uUstni formou. Za reklamaci vysledku neni povazovana
konzultace laboratorni interpretace vysledki mezi zadatelem a pracovnikem LGEN.

O tom, je-li reklamace opravnéna, rozhoduje vedouci laboratofe po zkontrolovani vSech podkladu.

Pokud nedojde mezi zadavatelem a pracovnikem, ktery vysledek vydal, ke shodég, feSi se problém
osobnim jednanim.

Reklamace jsou zaznamenany do Knihy stiznosti, jejich evidenci (zapisem) je povéfen pracovnik,
ktery reklamaci pfijimal.

Za zapis o napravé i za samotnou napravu reklamaci je odpovédny pracovnik, ktery reklamaci
prijimal.

9.1.2. Stiznosti

Za stiznost je povazovano vyjadfeni nesouhlasu zadavatele s jednanim kteréhokoliv pracovnika
laboratofe vyjadiené stéZovatelem vedoucimu laboratofe, zastupci prfednosty, pfednostovi GEN,
nebo vedeni FNOL ustné nebo pisemné. Stiznosti feSi zastupce prednosty nebo pfednosta GEN
v soucinnosti s vedoucim laboratofe. Rozhoduje, jestli je stiznost opravnéna a v kladném pfipadé
zodpovida za jeji FeSeni. Stiznosti zaznamenava do Knihy stiznosti.

9.1.3. Zasady ochrany osobnich informaci

Pravidla pro zachovani davérnosti informaci a ochranu elektronicky ukladanych dat jsou zavedena

ve dvou urovnich:

- prvni uroven je poloZzena do roviny moralnich vlastnosti pracovnika, ktery je ve své pracovni
napini zavazan k zachovavani mi€enlivosti. Povinnost dodrZzovat mi€enlivost a nepoSkozovat
jméno a zajmy svého zaméstnavatele pro kazdého pracovnika navic vyplyva ze Zakoniku
prace;

- druha uroven je tvofena systémovymi a technickymi opatfenimi pro zabezpeceni duvérnosti
informaci

10. PRILOHY
Pfiloha €. 1 Pokyny pro pacienty a pro oddéleni

Pfiloha €. 2 Kritické hodnoty vysledku
Priloha ¢. 3 Seznam provadénych vySetreni
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11. REVIZE

Revize a zmény dokumentu se provadi do Fm-G001-REV-001 Zaznam o revizi ON a Fm-GO001-
ZMENA-001 Zménovy protokol vedenych u spravce dokumentace.
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