Zatacznik nr 3

Standardy jako$ci dla medycznych laboratoriow diagnostycznych w zakresie
czynnosci laboratoryjnej genetyki medycznej oraz laboratoryjnej interpretacji i

autoryzacji wyniku badan laboratoryjnych

1. Procedura zlecenia badania laboratoryjnego oraz udost¢pniania jej podmiotowi
wykonujacemu dzialalno$¢ lecznicza, ktéry wystawia zlecenie na badanie genetyczne
1.1. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje procedur¢ zlecania badania
laboratoryjnego genetycznego, zwanego dalej ,,badaniem genetycznym”, oraz udostepnia
je podmiotowi wykonujacemu dziatalnos¢ lecznicza, ktory wystawia zlecenie na badanie
genetyczne, zwanego dalej ,zleceniodawcg”.; ktéry Zleceniodawca potwierdza
zapoznanie si¢ z ta procedura przez ztozenie oswiadczenia w postaci:
1) papierowej opatrzonej wiasnorecznym podpisem,
2) elektronicznej opatrzonej kwalifikowanym podpisem elektronicznym, podpisem zaufanym
albo podpisem osobistym
— osoby reprezentujacej zleceniodawce.
1.2. Formularz zlecenia na badanie genetyczne zawiera:
1) dane pacjenta:
a) imig¢ i nazwisko,
b) adres miejsca zamieszkania albo oddziat szpitalny pobytu pacjenta,
c) ple¢,
d) numer PESEL, a w przypadku osoby nieposiadajacej numeru PESEL — nazwg, numer
i seri¢ dokumentu potwierdzajgcego tozsamo$¢ oraz date urodzenia,
e) numer identyfikacyjny pacjenta nadany przez laboratorium albo kod kreskowy,
(w przypadku braku danych, o ktorych mowa w lit. a —d),
2) podpis i oznaczenie lekarza zlecajacego ’badanie Eenetyczne:
a) imig¢ i nazwisko,
b) tytul zawodowy,
¢) uzyskane specjalizacje, jezeli posiada,
d) numer prawa wykonywania zawodu,

3) nazwe (firme) i adres zleceniodawcy;

Z komentarzem [KRDL1]: Uwaga

Oznaczenie lekarza zlecajacego badanie zgodne z
obowiagzujacg Uchwala Naczelnej Rady Lekarskiej. Taki
zapis chyba wystarczatby, bez koniecznosci
wypunktowywania co ma na niej by¢




4) dane do kontaktu z lekarzem zlecajagcym badanie genetyczne (numer telefonu, adres e-mail),

jezeli sa inne niz dane kontaktowe zleceniodawcy ;3

5) adres miejsca przestania sprawozdania z badania genetycznego (jezeli sa inne niz dane

kontaktowe zleceniodawcy:);

6) imie i nazwisko osoby upowaznionej do odbioru sprawozdania z fbadanial genetycznego;

7) rodzaj materialu biologicznego i jego pochodzenie;

8) zlecone badanie genetyczne;

9) tryb wykonywania badania genetycznego;

10) datg i godzing pobrania materiatu biologicznego do badania genetycznego;

11) imig i nazwisko osoby pobierajacej materiat biologiczny do badania genetycznego;

12) datg i godzing przyje¢cia materialu biologicznego do laboratorium;

13) istotne dane kliniczne dotyczace pacjenta niebedace danymi osobowymi, w szczegolnosci:
a) wstepne rozpoznanie wedlug Miedzynarodowej Statystycznej Klasyfikacji Chordb i

Probleméw Zdrowotnych, kodu ORPHAN, kodéw HPO lub w| postaci ppisowej

b) przebyte przeszczepy szpikua-komorek krwiotworczych lub transfuzje — w przypadku,

gdy Zrédtem materiatu biologicznego jest krew lub szpik i stosowane leczenie,

¢) ple¢ dawcy komorek krwiotworczych w przypadku allo_przeszczepow;
14) w przypadku badania prenatalnego na formularzu zlecenia na badanie genetyczne
zamieszcza si¢ ponadto informacje o:

a) zaawansowaniu/tygodniu ciazy,

b) wynikach badaf-przesiewowych badan prenatalnych i innych badan ptodu,

ko) wyniku badania ultrasonograficznego plodu z opisem nieprawidtowosci w obrazie

ptodu. jako wskazania do genetycznej diagnostyki prenatalnej

d) nosicielstwie aberracji zrOwnowazonej lub choroby monogenowej u rodzicéw

¢) niepowodzeniach rozrodu\

fe) chorobach genetycznych w rodzinie.

1.4. [Do zlecenia jest dotgczany formularz $wiadomej zgody na wykonanie badania

genetycznego, bodpisanv zgodnie z ust. 1.5 pkt 6. albo zezwolenie sadu opiekunczego na

przeprowadzenie badania Lgenetvcznego\.

Z komentarzem [KRDL2]: Czy pacjent sam nie okre$la kto
moze odebra¢ wyniki badan poprzez stosowne upowaznienia
w dokumentacji medycznej

Z komentarzem [KRDL3]: Nie zawsze ICD10 jest
wystarczajace lub umozliwia precyzyjne wskazanie fenotypu
pacjenta

Z komentarzem [KRDL4]: Konieczno$¢ uwzglgdnienia
tych informacji wynika z wla$ciwej interpretacji uzyskanych
wynikow w kontekscie wskazan do wykonania badania
genetycznego

Z komentarzem [KRDL5]: Te zapisy sa tozsame z wyzej
zamieszczonymi i niczym si¢ nie r6znig od innych badan
genetycznych

Z komentarzem [KRDL6]: Formularz §wiadomej zgody na
wykonanie badania genetycznego jest dokumentem
niezbednym, potwierdzajacym zrozumienie przez pacjenta
jakie badania genetyczne i w jakim celu ma mie¢ wykonane.
To takze dokument zabezpieczajacy laboratorium w
przypadku, kiedy nalezy powtorzy¢ badanie ze wzgledu na
problemy diagnostyczne w procedurze wynikajace z jako$ci
material badanego, a niemozliwe do zaobserwowania przed
przystapieniem do procedury badawczej - brak odpowiedniej
ilo$ci podziatow komorek w badaniach cytogenetycznych, a
tym samym niemozliwo$¢ wydania wiarygodnego wyniku.

Z komentarzem [KRDL7]: To chyba powinno by¢ wyzej,
bo dotyczy wszystkich badan genetycznych a nie tylko badan
prenatlanych




1.5. Formularz §wiadomej zgody na wykonanie badania genetycznego zawiera:

1) dane pacjenta:

a) imie i nazwisko

b) date urodzenia,

¢) numer PESEL, a w przypadku osoby nieposiadajacej numeru PESEL — nazwe i

numer dokumentu potwierdzajgcego tozsamosc;

2) w przypadku gdy pacjentem jest osoba matoletnia albo catkowicie ubezwiasnowolniona -

dane przedstawiciela ustawowego:

a) imie i nazwisko

b) adres miejsca zamieszkania;

3) rodzaj materiatu do badania;

4) okreslenie celu badania (wskazania do badania);

5) adnotacje, ze pacjent uzyskal od lekarza zlecajacego badanie informacje, o ktorej mowa

w art. 9 ust. 2 ustawy z dnia 6 listopada 2008 r. o prawach pacjenta i Rzeczniku Praw

Pacjenta (Dz.U. z 2020 poz. 849) w szczegdlnosci o istocie podejrzewanej choroby i

znaczeniu diagnostycznym planowanego badania genetycznego;

5a) Wyrazenie zgody lub odmowy na biobankowanie

5b) Wyrazenie zgody lub odmowy na przeprowadzenie badan naukowych, ktére pomogtyby

w ustaleniu przyczyny choroby o podtozu genetvcznvm\

6) date i podpis pacjenta lub jego przedstawiciela ustawowego, a w przypadku gdy osoba ta

nie moze ztozy¢ podpisu — adnotacje lekarza o przyczynach niemoznosci ztozenia podpisu

przez uprawniong osobe, opatrzona podpisami lekarza oraz innej osoby obecnej przy

wyrazeniu zgody.
1.64- Na jednym formularzu zlecenia na badanie genetyczne moze by¢ zlecone wigcej niz

jedno badanie genetyczne.
1.75. Dokumentacja medyczna w laboratorium, w tym zlecenie na badanie genetyczne_i

zgoda na badanie genetyczne; jest przetwarzana zgodnie z przepisami wydanymi na podstawie

art. 30 ustawy z dnia 6 listopada 2008 r. o prawach pacjenta i Rzeczniku Praw Pacjenta (Dz. U.
z 2024 poz. 581), z wyjatkiem wyniku badania laboratoryjnego, o ktérym mowa w art. 16a ust.
9 ustawy z dnia 1 lipca 2005 r. o pobieraniu przechowywaniu i przeszczepianiu komorek,
tkanek i narzadow (Dz.U. z 2023 r. poz. 1185).

2. Zasady pobierania materialu biologicznego do badania genetycznego

2.1. Przygotowanie pacjenta do badania genetycznego zalezy od rodzaju badania

genetycznego.

Z komentarzem [KRDL8]: Rozwdj technik genetyczny jest
tak intensywny, ze moga pojawiac si¢ metody, ktore mogtyby
ustali¢ przyczyng choroby o podiozu genetycznym,
niedostgpne w momencie wykonywania badania, zwlaszcza
dotyczy to materialu pobranego prenatalnie, ktory nie bedzie
pozniej dostgpny




2.2. Podczas pobierania materiatu biologicznego do badania genetycznego uwzglgdnia
si¢ rodzaj, wielkos¢ i objeto$é pobieranego materiatu biologicznego w zaleznosci od
rodzaju badania genetycznego, przy czym:
1) krew moze stanowi¢ zrodlo materiatu biologicznego w przypadku badania zmian
germinalnych (wredzenyehkonstytucyjnych), jezeli w okresie co najmniej trzech miesigcy
poprzedzajacych badanie genetyczne nie byly przetaczane preparaty zawierajace komorki
jadrzaste, w tym krew pelna i koncentrat granulocytarny;
2) w przypadku pacjentdéw po przeprowadzeniu alloprzeszczepu szpiku/HSC, do badan
genetycznych zmian konstytucyjnych (germinalnych) wykorzystuje si¢ materiat biologiczny

inny niz krew, w tym fibroblasty i cebulki wlosowe;

£1e7 £ R .
dowolnej—tkanki—wymazu—z—jamy—ustnej—oraz—hodowlekemébrkewa—germinalnych badan

postnatalnych material moga stanowié¢ takze fragmenty tkanek, ptyny ustrojowe w formie

3) w przypadku i

$wiezej lub utrwalonej, w tym materiat archiwalny;

4) w przypadku badan prenatalnych materiatem biologicznym moga by¢ — komorki zarodka,
ciatko kierunkowe, komorki owodniowe, trofoblast lub inny materiat biologiczny pochodzacy
od ptodu.

5) dopuszcza si¢ pobranie materialu post mortem w celu oceny zmian genetycznych w

niepowodzeniach rozrodu lub zmian germinalnych w przypadku konieczno$ci oceny

kosegregacji i/lub ryzyka genetycznego dla krewnych [zmar%ego\.

2.3. Podczas pobierania materiatu biologicznego do badania genetycznego stosuje si¢
wymagania dotyczace sprzetu i pojemnikéw stosowanych do pobierania danego materiatu
biologicznego.

2.4. Podczas postgpowania z wyrobami medycznymi stosowanymi przy pobieraniu
materiatu biologicznego do badania genetycznego oraz ich utylizacji stosuje si¢ wymagania
dotyczace postgpowania z odpadami medycznymi okreslone w przepisach wydanych na
podstawie art. 95 ust. 11 ustawy z dnia 14 grudnia 2012 r. o odpadach (Dz. U. 22023 poz. 1587,
1597, 1688, 1852 1 2029).

2.5. Podczas pobierania materiatu biologicznego do badania laboratoryjnego stosuje si¢
wyroby medyczne, wyroby medyczne do diagnostyki in vitro zgodnie z wymaganiami ustawy
z dnia 7 kwietnia 2022 r. o wyrobach medycznych (Dz.U. poz. 974, z 2023 r. poz. 1938 oraz z
2024 r. poz. 1222).

Z komentarzem [KRDL9]: Zatacznik nie uwzglednia
oceny materiat z poronief ani casusu oceny kosegregacji w
przypadku zmartego krewnego




2.6. Podczas postgpowania z materialem biologicznym pobranym metodami

inwazyjnymi uwzglednia si¢ specyfike¢ i zakres badan genetycznych wykonywanych w

laboratorium.

2.7. Podczas pobierania materialu biologicznego do badania genetycznego pojemniki z

pobranym materiatem biologicznym oznacza si¢ danymi pacjenta, o ktorych mowa w ust. 1.2.

w pkt 1 lit. a wraz z datg urodzenia albo lit. d, albo lit. e oraz data i godzing pobrania materiatu

biologicznego. W razie potrzeby na pojemniku umieszcza si¢ nazweg materiatu biologicznego i

jego pochodzenie.

1)

2)

3)

4)

2.8. Osoba pobierajgca materiat biologiczny:

stosuje przy kazdym pacjencie nowe r¢kawiczki jednorazowego uzytku wytacznie w celu
pobrania materiatu biologicznego;

przed pobraniem materialu biologicznego do badania genetycznego dokonuje
jednoznacznej identyfikacji i weryfikacji tozsamo$ci pacjenta, od ktérego pozyskuje si¢
materiat biologiczny;

oznakowuje pojemnik z materialem biologicznym zgodnie ze zleceniem badania
genetycznego,

sprawdza zgodno$¢ oznakowania pojemnika z materialem biologicznym ze zleceniem

badania genetycznego;

5) sprawdza kompletno$¢ dokumentacii zataczonej do badania, w tym zlozenie przez osobe

56)

badana i/lub jej opiekundéw prawnych podpisu na deklaracji $wiadomej zgody lub

potwierdzenie imienne lekarza, ze pobrat deklaracje $wiadomej zgody na badanie

genetyczne;

sktada na zleceniu badania genetycznego podpis potwierdzajacy pobranie materiatu
biologicznego zgodnie z wymaganiami, o ktorych mowa w pkt 1— 4, oraz procedura
pobierania materiatu biologicznego.

2.9. Materiat biologiczny pobierany do badania genetycznego jest traktowany jako
materiat zakazny.

2.10. Sposéb pobierania materialu biologicznego do badania genetycznego
uniemozliwiajacy uszkodzenie i zmiang jego wlasciwosci

3. Transport materiatu biologicznego do badan laboratoryjnych

3.1. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje procedur¢ transportu materiatu

biologicznego do badania genetycznego oraz udostepnia ja zleceniodawcom, ktorzy

potwierdzaja zapoznanie si¢ z ta procedura przez ztozenie o$wiadczenia w postaci:

1) papierowej opatrzonej wlasnor¢cznym podpisem,



2) elektronicznej opatrzonej kwalifikowanym podpisem elektronicznym, podpisem zaufanym

albo podpisem osobistym

— osoby reprezentujacej zleceniodawce.
3.2. Procedura transportu materialu biologicznego do badania genetycznego zawiera
informacje dotyczace:

1) dopuszczalnego czasu transportu;

2) dopuszczalnego zakresu temperatury transportu z uwzglednieniem rodzajow materiatu
biologicznego;

3) opisu pojemnikéw i opakowan zbiorczych przeznaczonych do transportu;

4) zabezpieczenia materiatu biologicznego przed uszkodzeniem lub zmiang jego wlasciwosci;

5) minimalizacji skutkow skazenia w przypadku uszkodzenia proboéwki lub

pojemnika lub opakowania zbiorczego transportowanego materiatu biologicznego i sposobu
dekontaminacji w przypadku ich skazenia, z uwzglednieniem rodzajéw materiatu
biologicznego.

3.3. Material biologiczny pobrany do badania genetycznego jest dostarczany do
laboratorium przez osoby wskazane i przeszkolone przez zleceniodawcg albo laboratorium.

3.4. Materiat biologiczny do badania genetycznego jest transportowany w:

1) zamknigtych proboéwkach lub pojemnikach;

2) zamknigetym opakowaniu zbiorczym oznakowanym ,,material zakazny” (oznakowanie nie
dotyczy wyizolowanych kwaséw nukleinowych biatek oraz utrwalonego materialu
biologicznego);

3) warunkach uniemozliwiajacych uszkodzenie i niezmieniajacych jego wlasciwosci.

3.5. Transport materialu do badan laboratoryjnych podlega przepisom dotyczacym
przewozu materiatdw niebezpiecznych, obowiazujacym na terenie Rzeczypospolitej Polskiej
oraz na terenie Unii Europejskiej, w tym dyrektywie 2008/68/WE Parlamentu Europejskiego
i Rady z dnia 24 wrzeénia 2008 r. w sprawie transportu ladowego towaréw niebezpiecznych
(Dz.U. UE.L.2008.260.13 ze zm.).

4. Przyjmowanie, rejestrowanie i laboratoryjne oznakowanie materiatu
biologicznego do badania genetycznego

4.1. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje procedur¢ przyjmowania, rejestrowania i
laboratoryjnego oznakowania materialu biologicznego do badania genetycznego oraz
udostepnia ja zleceniodawcy, ktdry potwierdza zapoznanie si¢ z ta procedurg przez ztozenie
o$wiadczenia w postaci:

1) papierowej opatrzonej wtasnorecznym podpisem,



2) elektronicznej opatrzonej kwalifikowanym podpisem elektronicznym, podpisem zaufanym
albo podpisem osobistym
— osoby reprezentujacej zleceniodawce.
4.2. Laboratorium w ramach czynnosci, o ktorej mowa w ust. 4.1. ustala:
1) dat¢ i godzing przyjecia materiatu biologicznego do laboratorium;
2) sposéb rejestrowania i oznakowania materiatu biologicznego;
3) imig¢ i nazwisko osoby przyjmujacej materiat biologiczny do badania genetycznego.

4.3. Laboratorium sprawdza zgodno$¢ zlecenia na badanie genetyczne z oznakowaniem
materiatu biologicznego oraz przydatno$¢ materiatu biologicznego do badania genetycznego.

4.4. W przypadku stwierdzenia przez laboratorium niezgodnosci otrzymanego materiatu
biologicznego do badania genetycznego z wymaganiami dotyczacymi pobierania lub transportu
lub innych nieprawidtowosci powodujacych, ze material biologiczny nie moze by¢
wykorzystany do badania genetycznego, kierownik laboratorium moze odméwi¢ wykonania
danego badania. Dalsze postgpowanie z materiatem biologicznym kierownik laboratorium
uzgadnia ze zleceniodawca.

5. Przechowywanie materialu biologicznego do badania genetycznego

5.1. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje procedur¢ przechowywania materiatu
biologicznego do badania genetycznego dla wszystkich rodzajow wykonywanych badan
genetycznych.

5.2. Laboratorium w ramach czynnos$ci, o ktorych mowa w ust. 5.1, okreéla warunki i
maksymalny czas przechowywania materiatu biologicznego od jego pozyskania do wykonania
badania laboratoryjnego oraz po wykonaniu badania, z uwzglednieniem aktualnej wiedzy
medycznej 1 zalecen producentdow wyrobow medycznych stosowanych w laboratorium.

5.3. Material biologiczny do badania genetycznego jest przechowywany w warunkach
uniemozliwiajgcych uszkodzenie i niewptywajacych na jego wiasciwosci.

5.4. W laboratorium prowadzi si¢ dokumentacj¢ dotyczaca przechowywanego materiatu
biologicznego przed i po wykonaniu badania genetycznego, z uwzglednieniem:

1) miejsca przechowywania materiatu biologicznego do badania genetycznego;
2) czasu przechowywania materialu biologicznego do badania genetycznego; w_tym

minimalnego czasu przechowywania materialu w przypadku, gdy pacjent nie wyrazit zgody na

przechowywanie po wykonaniu badania;

3) temperatury przechowywania materiatu biologicznego do badania genetycznego;
4) sposobow przechowywania materiatu biologicznego do badania genetycznego.

5) protokotu z utylizacji materialu biologicznego




5.56. Do przechowywania odpadow medycznych powstajacych w zwigzku z
przeprowadzaniem badan laboratoryjnych stosuje si¢ przepisy ustawy z dnia 14 grudnia 2012
r. o odpadach.

6. Wewnetrzna i zewnetrzna kontrola jako$ci badan laboratoryjnych

6.1 W laboratorium stalemu nadzorowi i monitorowaniu podlega:

1) przebieg, prawidtowos¢ i skutecznos¢ stosowanych metod i procedur diagnostycznych,

sporzadzonych dla laboratorium, z uwzglednieniem udokumentowanego przez laboratorium
procesu walidacji, zgodnych z aktualng wiedza medyczng i sadostepna w postaci:

a) opublikowanej w pi$miennictwie mi¢dzynarodowym lub krajowym, lub

b) rekomendowanej przez osrodki referencyjne, lub

c) rekomendowanej przez konsultanta krajowego w danej dziedzinie medycyny
laboratoryjnej ub

d) zgodnej z zaleceniami producentow wyrobow medycznych do diagnostyki in vitro, lub

e) opracowanej dla potrzeb danego laboratorium, z uwzglednieniem udokumentowanego

przez laboratorium procesu walidacji;
2) sposob prowadzenia dokumentacji badania genetycznego, w przypadku badania
cytogenetycznego — zgodnosci zapisu kariotypu z obowigzujacymi zasadami aktualnego An
International System for Human Cytogenetic Nomenclature (ISCN), a w przypadku badania
molekularnego — zgodnosci zapisu z nomenklaturg Human Genome Variation Society (HGVS)
oraz w przypadku badania antygenow transplantacyjnych — zgodnosci zapisu z nomenklatura

WHO Nomenclature Committee for Factors of the [HLA\ System;

3) czas trwania badania genetycznego;
4) rodzaj jakesé-stosowanych odczynnikow;
5) catodobowo temperatura w urzadzeniach grzewczych i chlodniczych stosowanych w
laboratorium z mozliwoscig okreslenia minimalnej i maksymalnej temperatury.
6.2. W laboratorium przeprowadza si¢ walidacj¢ metod badawczych:

1) komercyjnych (opracowanych i opisanych przez producenta wyrobéw medycznych do

diagnostyki in vitro), ktore obejmuja ocen¢ precyzji i poprawnosci;

Z komentarzem [KRDL10]: To sa wytyczne
przygotowania sprawozdania i interpretacji wyniku, kontrola
zewnatrzlaboratoryjna tez wymaga podania interpretacji w tej
postaci, ale czy jesteSmy w stanie to sprawdzac? Czy tylko
fakt przystapienia do kontroli zewnatzrlaboratoryjnej i
uzyskany wynik

Z komentarzem [KRDL11R10]: Nie prowadzi si¢ kontroli
jakosci zapisu ISCN/HGSV




23) opracowywanych w laboratorium, ktore obejmujg pelng walidacje metody zgodnic z

wytycznymi rozporzadzenia Parlamentu Europejskiego w sprawie wyrobow medycznych do

diagnostyki in vitro.

6.3. Laboratorium ustala list¢ wykonywanych badan genetycznych i udostgpnia ja
zleceniodawcom.

6.4. Laboratorium opracowuje, wdraza i_stosuje —procedury w odniesieniu do

poszczegblnych metod badawczych stosowanych w laboratorium, ktore okreslaja:

1) cel i sposdb wykonywania badania genetycznego;

2) wykaz wyrobow medycznych do diagnostyki in vitro, w tym odczynnikoéw, kalibratorow i
materiatow kontrolnych wraz z warunkami ich przechowywania oraz sprzetu laboratoryjnego i
aparatury pomiarowo-badawczej;

3) ostrzezenia i $rodki ostroznosci dotyczace stosowanych odczynnikow;

4) instrukcje przygotowania materiatu biologicznego do badan genetycznych.

6.6. Procedury, o ktorych mowa w ust. 6.1., w odniesieniu do badan cytogenetycznych

uwzgledniaja:

1) metody prowadzenia hodowli komoérkowych;

2) zasady standardewyeh-stosowanych technik barwienia chromosomow;

3) zasady prowadzenia analizy chromosomowej z wykorzystaniem metod cytogenetyki
klasycznej i molekularnej w ocenie kariotypu konstytucyjnego oraz w diagnostyce chorob

nowotworowych.

6.78. Procedury, o ktorych mowa w ust. 6.1., w odniesieniu do badan molekularnych

uwzgledniaja:

1) zasady izolacji i oceny jakosci eezyszezania kwaséw nukleinowych (DNA i RNA);

2) zasady rutynowych metod analizy kwaséw nukleinowych (DNA i RNA) oraz technik
identyfikacji mutaeji—wariantow genetycznych 1 zmian—pelimerfieznyeh—(markerow

genomowychj.

Z komentarzem [KRDL12]: Stoi w sprzeczno$ci z prawem
polskim i wspélnotowym. Metody modyfikowane przez
laboratorium sg traktowane tak jak LDT i RUO

Z komentarzem [KRDL13]: To jest powtorzenie 6.1, tylko
bardziej ogdlnikowe!

Z komentarzem [KRDL14]: Jesli laboratorium nie potrafi
prowadzi¢ badan metodami cytogenetyki klasycznej i
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a nie ze konsultuje cos$ na zewnatrz.




6.98. Zapewnienie odpowiedniego standardu badan diagnostycznych, w szczegdlnosci
odpowiedniego poziomu kompetencji i doswiadczenia zespotlu diagnostow laboratoryjnych,
wymaga, aby w laboratorium wykonywanych byto nie mniej niz 100 badan rocznie okreslonego
rodzaju (badania cytogenetyczne lub molekularne).

6.109. Laboratorium prowadzi wewnetrzna kontrolg jakosci badan genetycznych w
odniesieniu do:

1) rodzaju stosowanych materiatow kontrolnych;

2) wielkosci dopuszczalnych bledéw pomiarow (o ile dotyczy);

3) czulosci stosowanych metod diagnostycznych;

4) czestotliwosci pomiarow kontrolnych;

5) stosowanych kart kontrolnych;

6) kryteridéw akceptacji badan kontrolnych;

7) postepowania w przypadku przekroczenia kryteriow akceptacji badan kontrolnych;
8) dokumentowania badan kontrolnych.

6.101. Laboratorium bierze staty udziat w krajowych lub miedzynarodowych programach

zewnetrznej oceny jakoéci. |

6.112. Laboratorium stosuje sie do nastepujacych warunkoéw debrege uczestnictwa w

programach zewnetrznej oceny jakosci:

1) realizuje badania w_otrzymanym materiale kontrolnym w sposéb zgodny z praktyka

postepowania z probkami pacjentow;

2) poddaje ocenie zewnetrznej wylacznie wyniki uzyskane przy wykorzystaniu aparatury

pomiarowo-diagnostycznej stanowiace] jego wyposazenie oraz wymienionych w

procedurze metody diagnostycznej wyrobow medycznych do diagnostyki in vitro;

3) uczestniczy w programach zewnetrznej oceny jako$ci z wlasciwg czestoscia, okre$lang

przez organizatora tych programow:

4) dokonuje oceny poprawnosci wszystkich rodzajow badan wykonywanych w laboratorium

i dostepnych w konkretnym programie zewnetrznej oceny jakosci;

5) analizuje wszystkie wyniki uzyskane w programach zewnetrznej oceny jakos$ci i

podejmuje dziatania korygujace i zapobiegawcze w  przypadku uzyskania

niezadowalajacych wynikow.

6.12. Materiat kontrolny jest traktowany jako materiat potencjalnie zakazny.
6.13. Materiat kontrolny podlega ocenie wstepnej w celu ustalenia podstawowych cech

rozktadu wynikéw badan kontrolnych. Jezeli wyniki badan kontrolnych spetniaja wymagania

Z komentarzem [KRDL15]: Nalezy uzupetni¢ o regulacje
dotyczace oceny zewngtrznej, analogicznie do uwagi zawartej
w zataczniku nr 1




jakosciowe, okreslone w procedurze kontroli jakos$ci badan laboratoryjnych, staja si¢ podstawa
zatozenia kart kontrolnych.

6.14. W przypadku, gdy nie sg dost¢gpne stabilne materialy kontrolne, minimalng forma
wewnetrznej kontroli jakoséci badan genetycznych jest kontrola poprawwtarzalnosci, oparta na
badaniach genetycznych wykonywanych w materiale biologicznym pochodzacym od

pacjentow, ktory zostal przebadany dwoma metodami lub przez dwa niezalezne laboratoria.

6.1415. Laboratorium prowadzi dokumentacj¢ wewnetrznej kontroli jakosci, w ktorej

odnotowuje poswiadczone przez personel laboratorium:

1) wyniki badan kontrolnych;

2) stwierdzone odstgpstwa od wymaganego standardu badania;
3) podjete dziatania korygujace i zapobiegawcze.

6.1765. Jezeli zostang stwierdzone w wyniku wewnetrznej kontroli jakosci badan
genetycznych niezgodnosci ze stosowanymi metodami i procedurami diagnostycznymi
laboratorium wprowadza dziatania korygujace i zapobiegawcze.

7. Wydawanie sprawozdania z badania genetycznego

7.1. Laboratorium prowadzi dokumentacj¢ badania genetycznego, ktéra umozliwia
odtworzenie przebiegu badania genetycznego pod wzgledem poprawnos$ci zastosowanych
metod i procedur diagnostycznych.

7.2. Dokumentacja badania genetycznego sktada si¢ z formularzy:

1) zlecenia na badanie genetyczne;

2) protekehadeklaracji $wiadomej zgody na badanie genetyczne

3) protokotu tj. zapisow, kart, wydrukéw z aparatow dotyczacych badania genetycznego

is-badania uwzgledniajacy:

a) rodzaj badany-materiatu -biologicznegoy,

b) zastosowang metode diagnostyczna,

c) rodzaj stosowanych materialéw i odczynnikow,

d) nieprawidlowosci laboratoryjne, jezeli miaty miejsce,

e) zapis przeprowadzonej analizy cytogenetycznej i jej dokumentacje fotograficzng lub
elektroniczna, jezeli dotyczy,

f) zapis przeprowadzonego badania molekularnego i jego dokumentacje fotograficzna

lub elektroniczna, jezeli dotyczy,



g) unikalny numer umozliwiajacy powiazanie protokotu badania ze zleceniem na badanie
genetyczne,
h) date i godzing rozpoczg¢cia oraz zakonczenia poszczego6lnych analiz i etapow analizy,

oraz identyfikator osoby wykonujacej te etapy

1) wyniki analiz.

7.3. Dokumentacja badania laboratoryjnego jest przetwarzana zgodnie z przepisami
wydanymi na podstawie art. 30 ustawy z dnia 6 listopada 2008 r. o prawach pacjenta i
Rzeczniku Praw Pacjenta oraz art. 16a ust. 9 ustawy z dnia 1 lipca 2005 r. o pobieraniu,
przechowywaniu i przeszczepianiu komorek, tkanek i narzadow.

7.4. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje procedur¢ wydawania sprawozdania z
badania genetycznego obejmujaca w szczegolnosci laboratoryjng interpretacje wyniku badania
genetycznego.

7.5. Formularz sprawozdania z badania genetycznego zawiera:

1) date i—gedzine-wykonania badania genetycznego oraz numer identyfikacyjny danego
badania;

2) nazwe parametri-badanego analitu lub nazwe i redzajzakres badania genetycznego oraz

zastosowang metode diagnostyczna wraz z jej ograniczeniami;

3) rodzaj badanego materiatu biologicznego;
4) imie i nazwisko lekarza zlecajacego badanie genetyczne;
5) dane pacjenta:

a) imi¢ i nazwisko,

b) pte¢,

¢) adres miejsca zamieszkania albo oddzial szpitalny pobytu pacjenta

d) numer PESEL, a w przypadku osoby nieposiadajgcej numeru PESEL — nazwe numer
i seri¢ dokumentu potwierdzajacego tozsamo$¢ oraz date urodzenia,

e) numer identyfikacyjny pacjenta nadany przez laboratorium albo kod kreskowy, w
przypadku braku danych, o ktérych mowa w lit. a —d);

6) adres miejsca przestania sprawozdania z badania genetycznego;

67) nazwe i adres laboratorium wykonujacego badanie genetyczne;

78) date 1 godzing pobrania materiatu biologicznego do badania genetycznego;
89) date 1 godzing przyjecia materialu biologicznego do badania genetycznego;

9140) laboratoryjng interpretacje wyniku badania genetycznego;



10+) informacje dotyczace uszkodzen i zmian wlasciwosci materiatu biologicznego, ktore
mogly mie¢ wptyw na wynik badania genetycznego;
112) podpis osoby wykonujacej badanie genetyczne;
123) podpis i oznaczenie osoby autoryzujacej wynik badania genetycznego obejmujace:

a) imi¢ i nazwisko,

b) tytut zawodowy,

¢) uzyskane specjalizacje;jezeli-posiada,

d) numer prawa wykonywania zawodu.

7.6. W przypadku badan cytogenetycznych wykonanych za pomocg metod klasycznych
sprawozdanie z badania genetycznego zawiera dodatkowo informacje dotyczace:
1) zastosowanej metody diagnostycznej, w tym typ hodowli, rodzaju barwienia, rodzaju sond,
rodzaju macierzy;
2) liczby metafaz, w ktorych analizowano chromosomy lub liczby jader interfazalnych, w
ktorych analizowano sygnaly;
3) wskazania czy wynik badania genetycznego jest prawidlowy czy nieprawidlowy albo
niejednoznaczny;
4) poziomu rozdzielczos$ci prazkowej, jezeli ma to zastosowanie, lub informacje, ze uzyskana
w badaniu genetycznym rozdzielczo$¢ nie byta adekwatna do wskazania do badania (ponizej
wymaganego minimum);
5) poprawnego, zgodnego z aktualnym ISCN (International System for Human Cytogenetic
Nomenclature) zapisu wyniku badania genetycznego oraz jego ograniczenia wraz z
interpretacjg wyniku;
6) koniecznosci konsultacji w poradni genetycznej w—przypadius—badania—lkariotypu

7.7. W przypadku stwierdzenia aberracji chromosomowej sprawozdanie z badania
genetycznego zawiera dodatkowo:
1) opis stwierdzonej nieprawidtowosci z okresleniem, czy ma ona charakter zrownowazony czy
niezrownowazony;
2) liczbg badanych metafaz lub jader interfazalnych w przypadku stwierdzenia mozaikowosci
lub w przypadku analizy zmian somatycznych;
3) nazwe zespotu lub choroby, gdy wynik potwierdza rozpoznanie kliniczne okreslonego
zespotu;
4) informacj¢ czy wynik badania cytogenetycznego jest zgodny ze wskazaniem do tego

badania;



5) wskazanie koniecznosci pobrania probki materiatu biologicznego do dalszego badania
laboratoryjnego, jezeli dotyczy;
6) w badaniach genetycznych zmian wrodzonych (germinalnych, konstytucyjnych) wskazanie
konieczno$ci badania cztonkow rodziny, jezeli dotyczy;
7) w przypadku badan komorek nowotworowych, jezeli wykryta zmiana moze sugerowac
pochodzenie germinalne, wskazanie koniecznosci pobrania probki materiatu biologicznego
tkanki niezaangazowanej w proces nowotworowy do weryfikacji |zmiany|.

7.8. W przypadku badan molekularnych sprawozdanie z badania genetycznego zawiera

dodatkowo informacje dotyczace:

2) nazwy badanego genu albo regionu genomu, albo locus albo loci lub nazwy i zakresu zestawu
diagnostycznego zgodnie z rekomendacjami Human Genome Variation Society (HGVS) lub
International System for Human Cytogenetic Nomenclature (ISCN);

3) listy lub zakresu badanych markerow;

4) laboratoryjnej interpretacji wyniku badania genetycznego a w przypadku zmian
germinalnych (wrodzonych) informacji o sposobie dziedziczenia;

5) wskazania czy wynik badania genetycznego jest prawidlowy czy nieprawidtowy albo

niejednoznaczny zgodnie z obecnym stanem wiedzy:

6) zlecenia konsultacji w poradni genetycznej, z wyjatkiem wyniku zmian somatycznych
(nabytych); w komoérkach nowotworowych;

7) poprawnego, zgodnego z aktualnym Human Genome Variation Society (HGVS) zapisu
wyniku badania genetycznego oraz jego ograniczen stosowanej metody, jezeli ma to
zastosowanie;

8) interpretacji wyniku z oceng prawdopodobienstwa, jezeli dotyczy, lub przewidywanej
wrazliwo$ci na leczenie przeciwnowotworowe, jezeli dotyczy;

9) zalecenia konsultacji w poradni onkologicznej lub innej poradni specjalistycznej;

10) w przypadku badan zmian somatycznych w komdrkach nowotworowych, jezeli wykryta
zmiana moze sugerowaé pochodzenie germinalne, wskazanie koniecznoséci pobrania probki
materiatu biologicznego tkanki niezaangazowanej w proces nowotworowy do weryfikacji
zmiany.

11) informacije o osobie/osobach wykonujacych badanie

7.9. W przypadku badania genetycznego w nichematologicznych nowotworach nabytych,

sprawozdanie z badania genetycznego zawiera dodatkowo informacje:

Z komentarzem [KRDL16]: Konieczno$¢ jesli jest
potrzeba ustalenia patogennos$ci zmiany u probanda , w
pozostatych przypadkach zalecenie badania cztonkow
rodziny. Wynik nie moze by¢ dyrektywny co oznacza, ze nie
powinien naktada¢ obowiazkow, nakazoéw ani sugerowaé
okreslonych dziatan, ktore musza by¢ podjete (,,koniecznos¢”
jest okresleniem nakazowym)

3

[ Z komentarzem [KRDL17]: To zawsze musi by¢ podane }




1) o rodzaju badanego materiatu biologicznego, tacznie z rozpoznaniem klinicznym lub
patomorfologicznym, jezeli jest wymagane, wraz z numerem wytypowanego bloczka
(preparatu) oraz odsetka komoérek nowotworowych;

2) o dacie i godzinie pobrania materialu biologicznego do badania genetycznego albo
dacie i godzinie wystawienia zlecenia na badanie genetyczne w przypadku materialow
biologicznych archiwalnych;

3) o laboratoryjnej interpretacji wynikéw badan genetycznych, w szczegdlnosci
przewidywang wrazliwo$¢ na leczenie, jezeli wynik ma warto$¢ predykcyjna;

4) czy badanie zostalo wykonane z materiatu archiwalnego, jezeli dotyczy.

7.10 W przypadku badania genetycznego w hematologicznych nowotworach nabytych,
sprawozdanie z badania genetycznego zawiera dodatkowo informacje:

1) o odsetku komorek nowotworowych, jezeli dotyczy;

2) czy badanie zostalo wykonane z materiatu archiwalnego, jezeli dotyczy;

3) o laboratoryjnej interpretacji wynikow badania genetycznych, w szczegdlnosci
znaczenie prognostyczne wykrytych zmian i ich przewidywang wrazliwo$¢ na leczenie, jezeli

wynik ma wartos$¢ predykcyjna.

7.11. Sprawozdanie z badania genetycznego moze by¢ przekazane zleceniodawcy
W postaci:

1) papierowej opatrzonej wiasnorgcznym podpisem lub

2) elektronicznej opatrzonej kwalifikowanym podpisem elektronicznym, podpisem
zaufanym albo podpisem osobistym

— osoby wykonujacej badanie genetyczne oraz osoby autoryzujacej wynik badania

genetycznego.

\W zalgczniku nr 3 nalezaloby rowniez uregulowac nastepujace kwestie:\

Do zlecenia na badanie genetyczne w niehematologicznych nowotworach nabytych
stosuje si¢ odpowiednio wymagania, o ktorych mowa w ust. 1.1, 1.3 1 1.4.

Formularz zlecenia na badanie genetyczne w niehematologicznych nowotworach
nabytych zawiera dane, o ktorych mowa w ust. 1.2 oraz:
1) date i godzing dostarczenia materiatu biologicznego do zaktadu patomorfologii;

2) rozpoznanie patomorfologiczne z oceng odsetka komorek nowotworowych;

Z komentarzem [KRDL18]: Dodatkowe uwagi dot.
dodania regulacji




3) podpis i oznaczenie lekarza patomorfologa stawiajacego rozpoznanie patomorfologiczne :

a) imig¢ i nazwisko

b) tytul zawodowy,

¢) uzyskane specjalizacje,

d) numer prawa wykonywania zawodu,

4) oznaczenie zaktadu patomorfologii, w ktérym postawiono rozpoznanie zawierajace jego
nazwe i adres.

W przypadku badan somatycznych materialu zmienionego nowotworowo zgoda na
badania genetyczne moze by¢é wyrazona raz przed zleceniem pierwszego badania
genetycznego.

Zgoda nie musi by¢ przechowywana w laboratorium, w tym przypadku laboratorium
powinno zna¢ miejsce przechowywania §$wiadomej zgody w dokumentacji medycznej pacjenta.

Do pobierania materiatu biologicznego do badania genetycznego w niechematologicznych
nowotworach nabytych stosuje si¢ wymagania, o ktorych mowa w pkt 2.

Do wstepnej preparatyki materiatu biologicznego przeznaczonego do dalszej diagnostyki
stosuje si¢ odpowiednio wymagania, o ktorych mowa w ust. 2.2.

Do materialu biologicznego pobranego do badania genetycznego zmian somatycznych
(nabytych) w nichematologicznych nowotworach nabytych zatacza si¢ dodatkowo informacje
o rodzaju, sposobie i miejscu (anatomicznym) pobrania materiatu biologicznego oraz wynik
badania patomorfologicznego oraz oznaczeniem na preparacie wybarwionym technikg HE pola
do badania FISH, jezeli jest wskazane.

W  przypadku  wykonywania  badania  genetycznego  wykorzystywanego
w kwalifikacji do leczenia chorych na nowotwory nabyte i wykonywanego z materiatu
podlegajacemu ocenie patomorfologicznej, material biologiczny niezwtocznie po pobraniu,
przed przekazaniem do badania genetycznego, powinien by¢ odpowiednio utrwalony,
a nastepnie przekazany w catosci do badania patomorfologicznego w celu okreslenia na
preparacie szkietkowym obszaru zmiany nowotworowej z okre§leniem odsetka komorek
nowotworowych.

Dopuszcza si¢ wykonanie badania genetycznego w chorobach nowotworowych na
podstawie skierowania lekarza specjalisty patomorfologa w przypadku gdy wynika to z
kluczowych zalecen w zakresie opieki onkologicznej wydanych w postaci obwieszczenia

ministra zdrowia.

Z komentarzem [KRDL19]: Dodanie nowego punktu.
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Do transportu materialu biologicznego do badania genetycznego w niehematologicznych
nowotworach nabytych stosuje si¢ wymagania, o ktorych mowa w pkt 3.

Do przyjmowania materialu biologicznego do badania genetycznego w
niehematologicznych nowotworach nabytych stosuje si¢ wymagania, o ktorych mowa w ust. 4.

Do przechowywania materiatu biologicznego do badania genetycznego w
niehematologicznych nowotworach nabytych stosuje si¢ wymagania, o ktorych mowa w pkt 5.

Do zachowania jakosci badania genetycznego w nichematologicznych nowotworach
nabytych stosuje si¢ wymagania, o ktorych mowa w pkt 6.

Do prowadzenia dokumentacji z badania genetycznego w nichematologicznych
nowotworach nabytych stosuje si¢ wymagania, o ktorych mowa w pkt 7.1-7.7. 1 7.9.

W przypadku badan genetycznych w hematologicznych nowotworach nabytych stosuje
si¢ wymagania, o ktorych mowa w pkt 1-7 za wyjatkiem ust. 1.5-1.6

Zlecenia na badanie genetyczne w hematologicznych nowotworach nabytych zawiera
dodatkowo informacje, czy jest to badanie pierwszorazowe, czy badanie kontrolne (mierzalnej
choroby resztkowej).

W przypadku badan somatycznych w hematologicznych nowotworach nabytych zgoda
na badania genetyczne moze by¢ wyrazona raz przed zleceniem pierwszego badania
genetycznego.

Zgoda nie musi by¢ przechowywana w laboratorium, w tym przypadku laboratorium
powinno zna¢ miejsce przechowywania $wiadomej zgody w dokumentacji medycznej pacjenta.

Formularz sprawozdania z badania genetycznego w nichematologicznych nowotworach
nabytych zawiera dane okreslone w ust. 7.5 oraz:

1) informacje¢ o oraz odsetku komoérek nowotworowych, jezeli dotyczy;

2) datg pobrania materiatu biologicznego do badania oraz dat¢ wystawienia zlecenia na badanie
genetyczne w przypadku gdy jest ona r6zna od daty pobrania.

3) Informacjg, ze badanie zostato wykonane z materiatu archiwalnego, jezeli dotyczy

4) laboratoryjna interpretacj¢ wynikow badan genetycznych, w szczegdlnosci znaczenie
prognostyczne wykrytych zmian i/lub ich przewidywang wrazliwo$¢ na leczenie, jezeli wynik

ma wartos$¢ predykcyjna.



