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I. Cel procedury

Celem wprowadzenia procedury jest przedstawienie i ujednolicenie zasad zlecania genetycznych badan
laboratoryjnych przez zleceniodawce do Pracowni Genetyki Molekularnej (PGM) Zakfadu Genetyki
Medycznej (ZGM) Instytutu ,Pomnik — Centrum Zdrowia Dziecka” (IPCZD).

II. Zakres stosowania procedury

Procedura obowigzuje wszystkich zleceniodawcow zlecajacych genetyczne badania laboratoryjne do
Pracowni Genetyki Molekularnej Zaktadu Genetyki Medycznej IPCZD, pracownikdw Punktu Pobran
Materiatu biologicznego do badan diagnostycznych w IPCZD, Sekcje Wsparcia Pracy Klinicznej (SWPK)
oraz pracownikéw PGM IPCZD. Lista genetycznych badan laboratoryjnych wykonywanych w Pracowni
Genetyki Molekularnej Zaktadu Genetyki Medycznej IPCZD stanowi zatacznik do niniejszej procedury
(PX_ZGE/RM;QP1;FP1).

III. Opis postepowania

1. Zleceniodawcy zlecaja wykonanie genetycznego badania laboratoryjnego, wedtug wykazu i zasad
opisanych w zaftaczniku PX_ZGE/RM;QP1;FP1. Obowiazujg odrebne zasady zlecania badan:

a) Zleceniodawcy wewnetrzni zlecajg wykonanie badan poprzez szpitalny system informatyczny
dofaczajac podpisany przez zlecajacego wydruk wygenerowanego zlecenia i postepujg wedtug
zapisOw w punktach 2-18.

b) Zleceniodawcy zewnetrzni zlecajg wykonanie badan poprzez kompletne i czytelne wypetnienie
formularza PX_ZGE/RM;QP1;FP2 ,Karta zlecenia badania molekularnego” i postepuja zgodnie
z zapisem w punktach 2-3 oraz 12-18.

Wzér Karty zlecenia badania molekularnego jest zgodny z aktualnie obowigzujacymi wymogami
zlecania genetycznego badania laboratoryjnego okreslonymi w Rozporzadzeniu Ministra Zdrowia
w sprawie standardow jakosci dla medycznych laboratoriéw diagnostycznych i mikrobiologicznych
oraz z zaleceniami Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka (PTGC).

2. Zleceniodawca dostarcza prawidtowo wypetniong Karte zlecenia badania molekularnego wraz
z odpowiednim materiatem biologicznym/genetycznym bezposrednio do Pracowni Genetyki
Molekularnej, od poniedziatku do pigtku, w godz. 8.00 - 15.00, zgodnie z obowigzujacq procedurg
PX_ZGE/RM;QP3 ,Transport materiatu do genetycznego badania laboratoryjnego”.

3. W przypadku zlecenia badania w trybie pilnym zleceniodawca zobowigzany jest do wyboru
stosownego trybu badania w Karcie zlecenia badania molekularnego. Zlecanie badan pilnych moze
nastapi¢ w sytuacjach zagrozenia zycia pacjenta, w razie potrzeby podjecia natychmiastowych
dziatan lekarskich lub na uzasadniong prosbe lekarza zlecajacego, po uprzednim uzgodnieniu
z laboratorium.

4. W celu zlecenia badania NGS (panel diagnostyczny NGS 1000 lub sekwencjonowanie eksomowe
WES), zleceniodawca jednoczesnie z formularzem zlecenia wypetnia dodatkowo formularz Wniosku
na badanie genetyczne metoda sekwencjonowania nowej generacji (NGS) wykonywane w Zakfadzie
Genetyki Medycznej IPCZD - PX_ZGE/RM;QP1;FP5. Lekarz jest zobowigzany do oznaczenia na
Karcie zlecenia badania molekularnego (PX_ZGE/RM;QP1;FP2) odpowiedniego pola
potwierdzajacego ztozenie Wniosku na wykonanie badania NGS do Sekcji Wsparcia Pracy Klinicznej
IPCZD (SWPK).

5.Na w/w wniosku zleceniodawca musi uzyska¢ akceptacje kierownika komédrki/jednostki
organizacyjnej zlecajacej wykonanie badania.

6. W przypadku, gdy zleceniodawca badania NGS jest lekarz Poradni Genetycznej Zaktadu Genetyki
Medycznej, wypetnia on formularz Wniosku na badanie genetyczne metoda sekwencjonowania
nowej generacji (NGS) - PX_ZGE/RM;QP1;FP5 wytacznie dla badania WES, a nastepnie musi
otrzymac akceptacje wniosku przez kierownika Zaktadu Genetyki Medycznej lub upowaznionego
lekarza specjalisty w dziedzinie genetyki klinicznej.

7. Prawidtowo wypetniony Wniosek na badanie genetyczne metodg sekwencjonowania nowej generacji
(NGS) wykonywane w Zakfadzie Genetyki Medycznej IPCZD - PX_ZGE/RM;QP1;FP5, autoryzowany
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przez lekarza zlecajacego oraz kierownika komorki/jednostki organizacyjnej zlecajacej wykonanie

badania przekazywany jest przez zleceniodawce bezposrednio do Sekcji Wsparcia Pracy Klinicznej

(SWPK).

8. Jezeli zleceniodawca badania nie jest lekarz Poradni Genetycznej, Sekcja Wsparcia Pracy Klinicznej
przekazuje wniosek do kierownika Zaktadu Genetyki Medycznej lub upowaznionego lekarza
specjalisty w dziedzinie genetyki klinicznej w celu uzyskania akceptacji wykonania badania.

Brak akceptacji wniosku na wykonanie badania przez Kierownika Zaktadu Genetyki Medycznej lub

lekarza przez niego wyznaczonego, skutkuje odrzuceniem wniosku (informacja w wersji

elektronicznej zostaje przekazana przez SWPK do sekretariatu komérki/jednostki zlecajacej badanie

i lekarza zlecajacego badanie oraz do PGM w formie skanu odrzuconego wniosku) i jest podstawa do

anulowania zlecenia. Lekarz zlecajacy badanie informuje (przy wykorzystaniu srodkéw komunikacji

elektronicznej) pacjenta/przedstawiciela ustawowego o braku akceptacji na wykonanie badania. W

przypadku uwag Kierownika Zaktadu Genetyki Medycznej lub lekarza przez niego wyznaczonego

(dotyczacych np. alternatywnego miejsca wykonania badania czy wykonania innego badania),

lekarz zlecajacy powinien ustosunkowa¢ sie do uwag i poinformowac pacjenta/opiekuna

ustawowego, Pracownie Genetyki Molekularnej i SWPK o wyborze strategii diagnostycznej.

9. Zaakceptowany przez Kierownika Zaktadu Genetyki Medycznej Wniosek na badanie genetyczne
metoda sekwencjonowania nowej generacji (NGS) wykonywane w Zaktadzie Genetyki Medycznej
IPCZD - PX_ZGE/RM;QP1;FP5 Sekcja Wsparcia Pracy Klinicznej przekazuje do Z-cy Dyrektora ds.
Klinicznych w celu uzyskania zgody na wykonanie badania.

10. Ostateczng decyzje Z-cy Dyrektora ds. Klinicznych o zasadnosci wykonania badania pracownik
Sekcji Wsparcia Pracy Klinicznej przekazuje do lekarza zlecajacego badanie, sekretariatu
komorki/jednostki sktadajacej wniosek oraz do Pracowni Genetyki Molekularnej w formie skanu
wniosku w wersji elektronicznej. Oryginat dokumentu przechowywany jest w Sekcji Wsparcia Pracy
Klinicznej.

11. Brak dostarczenia do Pracowni w peini zaakceptowanego wniosku na badanie genetyczne metodqg
sekwencjonowania nowej generacji (PX_ZGE/RM;QP1;FP5) w ciagu 10 dni od daty zlecenia
skutkuje anulowaniem w/w zlecenia, a dostarczony materiat biologiczny zostaje zabezpieczony w
postaci preparatu DNA w banku Pracowni zgodnie z zapisem na formularzu Deklaracji Swiadomej
Zgody.

12. Obowiazuja nastepujace zasady zlecania na badanie NGS do Pracowni Genetyki
Molekularnej (PGM) Zakiadu Genetyki Medycznej:

a) Z listy badan nalezy wybra¢ KOD BADANIA, jednoznaczny z zakresem analizy
molekularnej. Obowiazuje zasada: jeden kod badania na jednym zleceniu. Rutynowo
analiza
i interpretacja danych NGS wykonywana jest wytgcznie w odniesieniu do genéw wytypowanych
na zleceniu i zwigzanych z diagnozowang chorobg genetyczng (skorelowanych z danym kodem
badania). Sekwencja pozostatych gendw niezwigzanych z rozpoznaniem/podejrzeniem
diagnozowanej choroby nie jest analizowana.

b) Nalezy DOPRECYZOWAC ROZPOZNANIE podejrzewanego schorzenia genetycznego
poprzez podanie na zleceniu:

e w polu , Rozpoznanie choroby” - nazwy choroby/zespotu uwarunkowanego
genetycznie, wg nomenklatury z bazy danych OMIM lub ORPHANET
i/lub

e w polu ,Gen/marker/locus wybrany do analizy” - panelu genéw S$cisle
skorelowanych z fenotypem choroby pacjenta, wytypowanych przez lekarza
zlecajacego; konieczne jest dostarczenie listy gendw w wersji elektronicznej (wpisanie
ich nazw w w/w pole lub dotaczenie w formie dodatkowego pliku Word/Excel do zlecenia w
systemie Clininet). W przypadku zlecenia spoza IPCZD wymagane jest przestanie wykazu
wraz ze skanem zlecenia poczta elektroniczng na adres mailowy genetyka@ipczd.pl.
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13.

14.

15.

16.

17.

UWAGA: Badane s tylko choroby monogenowe. Diagnostyce genetycznej nie moga
podlega¢ choroby o nieznanym podiozu genetycznym (m. in. z oznaczeniem % lub *
przed numerem OMIM).

c) Dodatkowo, do zlecenia moze by¢ dolaczona EPIKRYZA (lista objawdow klinicznych wg
nomenklatury HPO lub OMIM umieszczona na zleceniu, w polu ,Istotne dane kliniczne”) oraz
inne istotne dane, przy czym epikryza nie moze by¢ traktowana jako informacja
rOwnowazna ze zdefiniowaniem rozpoznania (jest to informacja dodatkowa, pomocna w
filtracji i interpretacji danych NGS oraz w opracowaniu ostatecznego wyniku).

d) W przypadku trudnosci w okresleniu rozpoznania wg opcji opisanych w pkt 12.b.,
zalecane jest wykonanie analizy catego eksomu (WES) i wéwczas do zlecenia wymagane jest
dotaczenie epikryzy (wg opisu w pkt. 12.c.), natomiast typowanie genéw do analizy
i sprawozdania odbywa sie w wyniku konsultacji w zespole interdyscyplinarnym (m. in. genetyk
kliniczny lub inny specjalista kliniczny i biolog molekularny/diagnosta laboratoryjny). Zalecane
jest rownolegte bankowanie materiatu genetycznego rodzicéw probanta.

Przy zleceniu genetycznego badania laboratoryjnego bezwzglednie wymagane jest réwnoczesne

wypetnienie i podpisanie przez pacjenta i/lub jego przedstawiciela ustawowego oraz lekarza

zlecajacego formularza zgody odpowiedniego do rodzaju analizy:

A.Deklaracji Swiadomej Zgody na badanie genetyczne (PX_ZGE;QP1;FP4);

B.Deklaracji Swiadomej Zgody na badanie genetyczne metoda Sekwencjonowania Nowej
Generacji (NGS) (PX_ZGE/RM;QP1;FP3).

Deklaracja zgody pobrana przez zleceniodawcow z IPCZD przechowywana jest w historii

choroby pacjenta, a zleceniodawca poswiadcza podpisem w Karcie zZlecenia badania

molekularnego - PX_ZGE/RM;QP1;FP2 (w czesci ,Informacje dotyczace Deklaracji Swiadomej

Zgody”) kompletne i prawidtowe uzupetnienie wtasciwego formularza.

W przypadku badan zlecanych przez zleceniodawcow spoza IPCZD, podstawg wykonania

badania jest dostarczenie Karty zlecenia badania molekularnego (PX_ZGE/RM;QP1;FP2)

i wlasciwego formularza Deklaracji Swiadomej Zgody na badanie genetyczne. Oba w/w dokumenty

sq weryfikowane i przechowywane w PGM. Ponadto, zleceniodawca spoza IPCZD zobowigzany jest

do podania danych, niezbednych do wypetnienia wniosku o obcigzenie za wykonanie badania.

Lekarz zlecajgcy ma obowigzek udostepni¢ do wgladu pacjentowi / przedstawicielowi ustawowemu

klauzule informacyjng o sposobie przetwarzania danych osobowych w IPCZD lub na jego prosbe

przekaza¢ w/w klauzule na wtasnos¢. Fakt zapoznania sie z informacjami zawartymi w klauzuli
pacjent / przedstawiciel ustawowy poswiadcza zaznaczajac odpowiednie pole na formularzu

Deklaracji Swiadomej Zgody, a lekarz zlecajagcy ma obowigzek dokonac¢ weryfikacji tego faktu.

W przypadku, gdy pacjent lub jego przedstawiciel ustawowy nie moze ztozy¢ podpisu na formularzu

Deklaracji Swiadomej Zgody dopuszcza sie umieszczenie adnotacji przez lekarza zlecajacego

o okolicznosciach wyrazonej zgody i o przyczynach niemoznosci ztozenia podpisu przez uprawniong

osobe, opatrzonej podpisami lekarza oraz innej osoby obecnej przy wyrazeniu zgody.

Niekompletne Iub nieprawidlowe wypetnienie Karty zlecenia badania molekularnego -

PX_ZGE/RM;QP1;FP2 lub Deklaracji Swiadomej Zgody uniemozliwia przyjecie dokumentdw i prébki

materiatu biologicznego oraz wykonanie badania w Pracowni Genetyki Molekularnej. W zaistniatej

sytuacji PGM zwraca probke materiatu biologicznego wraz z dotaczong do niej dokumentacjg tg
samga drogg, ktdra zostata dostarczona: zlecenia z IPCZD (upowazniony personel medyczny lub
poczta pneumatyczna), zlecenia zewnetrzne, jesli braki w dokumentacji nie zostang uzupetnione

w ciggu 10 dni roboczych (poczta tradycyjna na koszt zleceniodawcy), zgodnie z obowigzujacq

procedurg PX_ZGE/RM;QP4 ,Przyjmowanie materiatu do genetycznych badan laboratoryjnych”.

W wyjatkowych sytuacjach, po uzgodnieniu z kierownikiem Pracowni Genetyki Molekularnej,

w przypadku stwierdzonych nieprawidtowosci w wymaganej dokumentacji istnieje mozliwosé

przechowania probki materiatu biologicznego przeznaczonego do genetycznego badania

laboratoryjnego przez okres do 10 dni roboczych, w czasie ktérego zleceniodawca jest zobowigzany
do uzupetnienia lub(i) skorygowania nieprawidtowosci. Po uptywie tego okresu, w porozumieniu
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Iv.

VI.

VII.

z jednostka zlecajacq materiat biologiczny wraz z nieprawidlowg dokumentacjg jest zwracany do
zleceniodawcy lub podlega utylizacji.

18. W przypadkach uzasadnionych dobrem pacjenta (jego stan nie pozwala na ponowne pobranie
materiatu do badan) i wytacznie po uprzednim uzgodnieniu z kierownikiem Pracowni Genetyki
Molekularnej, dopuszcza sie mozliwos¢ rozpoczecia analizy otrzymanej probki materiatu
biologicznego z nieprawidtowa dokumentacjg. Wynik badania nie zostanie jednak wydany do czasu
uzupetnienia lub(i) skorygowania nieprawidtowosci przez zleceniodawce.

Postepowanie z dokumentacja medyczna

Zgodnie z Ustawg z dnia 6 listopada 2008r. o prawach pacjenta i Rzeczniku Praw Pacjenta (Dz.U.
2023 poz. 1545 z pdzn. zm.) oraz Rozporzadzeniem Ministra Zdrowia z dnia 19 lipca 2023 r.
zmieniajgce rozporzadzenie w sprawie rodzajow, zakresu i wzorow dokumentacji medycznej oraz
sposobu jej przetwarzania (Dz.U. 2023 poz. 1486).

Zataczniki

1. PX_ZGE/RM;QP1;FP1 - Lista genetycznych badan laboratoryjnych wykonywanych w Pracowni
Genetyki Molekularnej Zaktadu Genetyki Medycznej IPCZD

2. PX_ZGE/RM;QP1;FP2 - Karta zlecenia badania molekularnego

3. PX_ZGE/RM;QP1;FP3 - Deklaracja Swiadomej Zgody na badanie genetyczne metodg
Sekwencjonowania Nowej Generacji (NGS)

4. PX_ZGE;QP1;FP4 - Deklaracja Swiadomej Zgody na badanie genetyczne

5. PX_ZGE/RM;QP1;FP5 - Wniosek na badanie genetyczne metoda sekwencjonowania nowej generacji

(NGS) w Zaktadzie Genetyki Medycznej IPCZD

Dokumenty powiazane i przywotlane

1. PX_ZGE/RM;QP3 - Transport materiatu do genetycznego badania laboratoryjnego.

2. PX_ZGE/RM;QP4 - Przyjmowanie materiatu do genetycznego badania laboratoryjnego

3. Rozporzadzenie Ministra Zdrowia =z dnia 23.03.2006r. w sprawie standarddéw jakosci

dla medycznych laboratoriéw diagnostycznych i mikrobiologicznych (Dz. U. 2019, poz. 1923 z pézn.
zm.).

4. Ustawa z dnia 6 listopada 2008 r. o prawach pacjenta i Rzeczniku Praw Pacjenta (Dz.U. 2023 poz.
1545 z pézn. zm.).

5. Rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 19 lipca 2023 r. zmieniajace rozporzadzenie w sprawie
rodzajéw, zakresu i wzorow dokumentacji medycznej oraz sposobu jej przetwarzania (Dz.U. 2023
poz. 1486).

6. Klauzula informacyjna dotyczaca przetwarzania danych osobowych pacjentéw i ich przedstawicieli
ustawowych przez Instytut ,Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka” (do formularza
PX_ZGE/RM;QP1;FP3 oraz PX_ZGE;QP1;FP4)

Wdrozenie procedury do stosowania

1. Kierownicy komoérek organizacyjnych IPCZD oraz zleceniodawcy zewnetrzni objeci zakresem
stosowania procedury, zobowigzani sa do zapoznania sie z trescig procedury oraz zapoznania
podlegtego personelu i nadzoru nad przestrzeganiem przez nich zawartych w niej zapiséw.

2. Fakt zapoznania sie z niniejsza procedura pracownicy potwierdzaja podpisem.
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