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Zalacznik nr 3

STANDARDY JAKOSCI DLA LABORATORIOW W ZAKRESIE CZYNNOSCI LABORATORYJNEJ GENETYKI
MEDYCZNEJ, OCENY ICH JAKOSCI ORAZ LABORATORYINEJ INTERPRETACJI I AUTORYZACJI WYNIKU
BADANIA LABORATORYJNEGO

1. Procedura zlecania badania laboratoryjnego oraz udostepniania jej podmiotowi wykonujacemu dzialalnos¢
lecznicza, ktéry wystawia zlecenie na badanie genetyczne

1.1. W laboratorium opracowuje si¢, wdraza i stosuje procedurg zlecania laboratoryjnego badania genetycznego, zwanego
dalej ,,badaniem genetycznym”, oraz udostgpnia si¢ ja podmiotowi wykonujacemu dziatalno$¢ lecznicza, ktory wystawia
zlecenie na badanie genetyczne, zwanemu dalej ,,zleceniodawca”. Zleceniodawca potwierdza zapoznanie si¢ z ta procedura
przez zlozenie o§wiadczenia w postaci:

1)  elektronicznej — opatrzonej kwalifikowanym podpisem elektronicznym, podpisem zaufanym, podpisem osobistym
albo z wykorzystaniem sposobu potwierdzania pochodzenia oraz integralno$ci danych dostgpnego w systemie tele-
informatycznym udostepnionym bezplatnie przez Zaktad Ubezpieczen Spotecznych lub

2)  papierowej — opatrzonej wlasnorecznym podpisem
— osoby reprezentujacej zleceniodawcg.
1.2. Formularz zlecenia na badanie genetyczne zawiera:

1)  dane pacjenta:
a) imi¢ (imiona) i nazwisko,
b) adres miejsca zamieszkania albo oddziat szpitalny pobytu pacjenta,
¢) oznaczenie plci,
d) pochodzenie etniczne,
e) numer PESEL, a w przypadku:

— osoby nieposiadajacej numeru PESEL — nazwe, numer i seri¢ dokumentu potwierdzajacego tozsamo$¢ oraz
date urodzenia,

— noworodka bez nadanego imienia — oznaczenie ,,syn” lub ,,cérka” i numer PESEL matki,

— pacjenta matoletniego, ubezwlasnowolnionego catkowicie lub niezdolnego do $wiadomego wyrazenia zgody —
imi¢ (imiona) i nazwisko przedstawiciela ustawowego oraz adres jego miejsca zamieszkania,

f)  numer identyfikacyjny pacjenta nadany w laboratorium albo kod — w przypadku braku danych, o ktérych mowa
w lit. a—e, w szczegolnosci w przypadku pacjenta o nieustalonej tozsamosci;

2)  podpis i oznaczenie lekarza zlecajacego badanie genetyczne:
a) imi¢ (imiona) i nazwisko,
b) tytul zawodowy,
¢) uzyskane specjalizacje, jezeli posiada,
d) numer prawa wykonywania zawodu;
3) nazwg (firmg) i adres zleceniodawcy;
4)  dane do kontaktu z lekarzem zlecajacym badanie genetyczne (numer telefonu, adres e-mail);
5)  imig¢ (imiona) i nazwisko osoby upowaznionej do odbioru sprawozdania z badania genetycznego;
6)  rodzaj materiatu biologicznego i jego pochodzenie;
7)  informacj¢ o zleconym badaniu genetycznym;
8)  tryb wykonywania badania genetycznego w zalezno$ci od wybranej metody diagnostycznej;
9) dat¢ i godzing pobrania materialu biologicznego do badania genetycznego;
10) imi¢ (imiona) i nazwisko oraz podpis osoby pobierajacej materiat biologiczny do badania genetycznego;

11) date i godzing przyjecia materiatu biologicznego do laboratorium;
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12)

13)

14)

15)

16)

1))

2)

istotne dane kliniczne dotyczace pacjenta, ustalane indywidualnie dla rodzaju zlecanego badania, w szczegdlnoscei:

a) wstepne rozpoznanie wedtug Miedzynarodowej Statystycznej Klasyfikacji Chordb i Probleméw Zdrowotnych,
kodéw ORPHA lub kodéw HPO (Human Phenotype Ontology) lub w postaci opisowej,

b) przebyte przeszczepy komorek krwiotworczych lub transfuzje w okresie ostatnich 3 miesigey, jezeli zrodlem
materiatu biologicznego jest krew lub szpik, i stosowane leczenie,

¢) pte¢ dawcy komorek krwiotworczych — w przypadku alloprzeszczepow,

d) informacj¢ o wczesniejszych badaniach genetycznych oraz ich wynikach, jezeli byly wykonywane;

w przypadku zlecenia badania prenatalnego informacje, o ktérych mowa w pkt 1-12, oraz dodatkowo informacje¢ o:
a) zaawansowaniu cigzy, dotychczasowych cigzach, porodach, poronieniach i martwych urodzeniach,
b) wynikach przesiewowych badan prenatalnych i innych badan ptodu,

¢) wyniku badania ultrasonograficznego ptodu z opisem nieprawidtowosci w obrazie ptodu jako wskazania do gene-
tycznej diagnostyki prenatalnej,
d) nosicielstwie aberracji zrownowazonej lub choroby monogenowej u rodzicow,
e) niepowodzeniach rozrodu,
f)  chorobach genetycznych w rodzinie;
w przypadku zlecenia badania genetycznego w nichematologicznych nowotworach nabytych informacje, o ktoérych
mowa w pkt 1-12, oraz dodatkowo:
a) dat¢ wystawienia zlecenia na badanie genetyczne,
b) datg i godzing dostarczenia materiatu biologicznego do zaktadu patomorfologii,
¢) rozpoznanie patomorfologiczne z oceng odsetka komdrek nowotworowych,
d) podpis i oznaczenie lekarza patomorfologa stawiajacego rozpoznanie patomorfologiczne:
— imig¢ (imiona) i nazwisko,
— tytut zawodowy,
— uzyskane specjalizacje, jezeli posiada,
— numer prawa wykonywania zawodu,
e) oznaczenie zaktadu patomorfologii, w ktorym postawiono rozpoznanie, zawierajace nazwe i adres tego zaktadu;
w przypadku zlecenia badan somatycznych (nabytych) w hematologicznych nowotworach nabytych informacje,

o ktorych mowa w pkt 1-12, oraz dodatkowo informacje, czy jest to badanie pierwszorazowe, kolejne badanie lub
badanie kontrolne (mierzalnej choroby resztkowej);

dat¢ wystawienia zlecenia.

1.3. Zlecenie na badanie genetyczne jest wystawiane w postaci:

elektronicznej — opatrzonej kwalifikowanym podpisem elektronicznym, podpisem zaufanym, podpisem osobistym
albo z wykorzystaniem sposobu potwierdzania pochodzenia oraz integralnosci danych, ktory jest dostepny w systemie
teleinformatycznym udostgpnionym bezplatnie przez Zaktad Ubezpieczen Spotecznych, lub

papierowej — opatrzonej wlasnorecznym podpisem

— lekarza zlecajacego badanie genetyczne.

1.4. Na jednym formularzu zlecenia na badanie genetyczne moze by¢ zlecone wigcej niz jedno badanie genetyczne z tego

samego materiatu biologicznego.

1.5. Do zlecenia na badanie genetyczne jest dotaczany formularz pisemnej zgody na wykonanie badania genetycznego,

o ktorej mowa w art. 18 ustawy z dnia 6 listopada 2008 r. o prawach pacjenta i Rzeczniku Praw Pacjenta (Dz. U. z 2024 r.
poz. 581).

1.6. Dokumentacja medyczna w laboratorium bedaca dokumentacja, o ktdrej mowa w art. 16a ust. 9 ustawy z dnia

1 lipca 2005 r. o pobieraniu, przechowywaniu i przeszczepianiu komorek, tkanek i1 narzadow (Dz. U. z 2023 r. poz. 1185),
jest przechowywana i przetwarzana zgodnie z przepisami tej ustawy.
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2.  Zasady pobierania materialu biologicznego do badania laboratoryjnego
2.1. Przygotowanie pacjenta do badania genetycznego zalezy od rodzaju badania genetycznego.

2.2. Podczas pobierania materiatu biologicznego do badania genetycznego uwzglednia si¢ rodzaj, wielko$¢ i objetosc
pobieranego materiatu biologicznego w zalezno$ci od rodzaju badania genetycznego, przy czym w przypadku badan:

1) zmian germinalnych (konstytucyjnych) — krew moze stanowi¢ Zrédlo materiatu biologicznego, jezeli w okresie co
najmniej trzech miesigcy poprzedzajacych badanie genetyczne nie byly przetaczane preparaty zawierajace komorki
jadrzaste, w tym krew petna i koncentrat granulocytarny;

2)  genetycznych wykorzystywanych w kwalifikacji do leczenia chorych na nowotwory nabyte — wykorzystuje si¢ krew
obwodowa;

3)  genetycznych zmian germinalnych (konstytucyjnych) pacjentdow po przeprowadzeniu alloprzeszczepu szpiku/HSC —
wykorzystuje si¢ material biologiczny inny niz krew, w tym fibroblasty i cebulki wlosowe;

4)  germinalnych (konstytucyjnych) postnatalnych — materiat biologiczny do badan genetycznych moga stanowi¢ takze
fragmenty tkanek lub ptyny ustrojowe w formie $wiezej, takie jak krew petna, osocze, wymazy z jamy ustnej, mocz,
plyn owodniowy, tkanki $wieze, biopsje, fragmenty tkanek pobrane w trakcie zabiegdw, lub utrwalonej, w tym materiat
archiwalny, ktory moga stanowi¢ zamrozone tkanki i komorki, ekstrakty DNA lub RNA, bloczki parafinowe, wycigte
guzy lub tkanki w formalinie, preparaty histopatologiczne, suszone krople krwi;

5)  prenatalnych — materiat biologiczny moga stanowi¢ komorki zarodka, ciatko kierunkowe, amniocyty, ptyn owodniowy,
trofoblast lub inny material biologiczny pochodzacy od ptodu;

6)  genetycznych zmian somatycznych (nabytych) w nichematologicznych nowotworach nabytych i nowotworach hemato-
logicznych wykorzystuje si¢ nacieczong tkanke trepanobioptatu lub wezta chtonnego i dotacza si¢ informacje o rodzaju,
sposobie i miejscu (anatomicznym) pobrania materiatu biologicznego oraz o wyniku badania patomorfologicznego
z oznaczeniem na preparacie wybarwionym technika HE (Hematoksyling i Eozyna) pola do badania FISH (Fluore-
scencyjna Hybrydyzacja In Situ) lub pola do izolacji materiatu genetycznego, jezeli jest wskazane;

7)  genetycznych wykorzystywanych w kwalifikacji do leczenia chorych na nowotwory nabyte — badanie wykonuje si¢ na
materiale biologicznym, ktory podlega:

a) ocenie patomorfologicznej, niezwlocznie po pobraniu,
b) odpowiedniemu utrwaleniu,

¢) przekazaniu w catoéci do badania patomorfologicznego w celu okre$lenia na preparacie szkietkowym obszaru
zmiany nowotworowej z okre$leniem odsetka komorek nowotworowych.

2.3. Lekarz specjalista w dziedzinie patomorfologii podejmuje decyzj¢ o rodzaju i wielko$ci materiatu biologicznego,
ktory zostanie poddany badaniu genetycznemu po przeprowadzeniu odpowiedniej preparatyki, postawieniu rozpoznania
i na podstawie skierowania od lekarza specjalisty zajmujacego si¢ leczeniem choréb nowotworowych.

2.4. Podczas postgpowania z materiatem biologicznym pobranym metodami inwazyjnymi uwzglednia si¢ specyfike
i zakres badan genetycznych wykonywanych w laboratorium.

2.5. Podczas pobierania materiatu biologicznego do badania genetycznego pojemniki z pobranym materiatem biologicznym
oznacza si¢ numerem identyfikacyjnym pacjenta nadanym w laboratorium albo kodem, a w przypadku ich braku — danymi
pacjenta obejmujacymi imi¢ (imiona) i nazwisko wraz z data urodzenia, albo danymi, o ktorych mowa w ust. 1.2 pkt 1 lit. e.
W razie potrzeby na pojemniku umieszcza si¢ nazwe materiatu biologicznego pobranego do badania genetycznego i infor-
macj¢ o pochodzeniu tego materiatu.

2.6. Osoba pobierajgca materiat biologiczny do badania genetycznego:

—_—

) stosuje przy kazdym pacjencie nowe rekawiczki jednorazowego uzytku wylacznie w celu pobrania materiatu biologicz-
nego;

2)  przed pobraniem materiatu biologicznego do badania genetycznego dokonuje identyfikacji i weryfikacji tozsamosci
pacjenta, od ktorego pozyskuje si¢ materiat biologiczny;

3) oznakowuje pojemnik z materiatem biologicznym zgodnie ze zleceniem na badanie genetyczne;
4)  sprawdza zgodno$¢ oznakowania pojemnika z materiatem biologicznym ze zleceniem na badanie genetyczne;

5)  potwierdza na zleceniu na badanie genetyczne wlasnor¢cznym podpisem lub w systemie informatycznym pobranie
materialu biologicznego do badania genetycznego, zgodnie z wymaganiami, o ktorych mowa w pkt 1-4.
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2.7. Materiat biologiczny pobierany do badania genetycznego jest traktowany jako material zakazny.

2.8. Materiat biologiczny do badania genetycznego pobiera si¢ w sposdb uniemozliwiajacy jego uszkodzenie lub zmiang
jego wiasciwosci.

3.  Transport materialu biologicznego do badania laboratoryjnego

3.1. W laboratorium opracowuje si¢, wdraza i stosuje procedurg transportu materiatu biologicznego do badania gene-
tycznego oraz udostgpnia si¢ ja zleceniodawcy. Zleceniodawca potwierdza zapoznanie si¢ z ta procedura przez ztozenie
oswiadczenia w postaci:

1)  elektronicznej — opatrzonej kwalifikowanym podpisem elektronicznym, podpisem zaufanym, podpisem osobistym
albo z wykorzystaniem sposobu potwierdzania pochodzenia oraz integralnosci danych dost¢gpnego w systemie tele-
informatycznym udostgpnionym bezptatnie przez Zaktad Ubezpieczen Spotecznych lub

2)  papierowej — opatrzonej wlasnorecznym podpisem
— osoby reprezentujacej zleceniodawceg.
3.2. Procedura transportu materiatu biologicznego do badania genetycznego zawiera informacje dotyczace:
1)  dopuszczalnego czasu transportu;
2)  dopuszczalnego zakresu temperatury transportu, z uwzglednieniem rodzajow materiatu biologicznego;
3)  opisu pojemnikow i opakowan zbiorczych przeznaczonych do transportu;
4)  zabezpieczenia materialu biologicznego przed uszkodzeniem lub zmiang jego wlasciwosci;

5)  minimalizacji skutkow skazenia w przypadku uszkodzenia probéwki lub pojemnika, lub opakowania zbiorczego
transportowanego materiatu biologicznego i sposobu dekontaminacji w przypadku skazenia materiatu, z uwzglednie-
niem rodzaju materiatu biologicznego;

6) elektronicznego monitorowania warunkow i czasu transportu.

3.3. Materiat biologiczny pobrany do badania genetycznego jest dostarczany do laboratorium przez osoby wskazane
i przeszkolone przez zleceniodawce albo laboratorium lub za posrednictwem operatora pocztowego w rozumieniu ustawy
z dnia 23 listopada 2012 r. — Prawo pocztowe (Dz. U. z 2025 r. poz. 366 i 820), ktory wykonuje ustugi w zakresie dostarczania
materiatu biologicznego do badania genetycznego, lub za po$rednictwem systemu przeznaczonego do automatycznego
transportu materiatu biologicznego do badania genetycznego.

3.4. Materiat biologiczny do badania genetycznego jest transportowany w:
1)  zamknigtych probowkach lub pojemnikach;

2)  zamknigtym opakowaniu zbiorczym oznakowanym jako material zakazny, przy czym oznakowanie to nie dotyczy
wyizolowanych kwasoéw nukleinowych biatek oraz utrwalonego materiatu biologicznego;

3)  warunkach uniemozliwiajacych jego uszkodzenie i niezmieniajacych jego wtasciwosci.

3.5. Materiat biologiczny do badania genetycznego podczas transportu jest traktowany jak towar niebezpieczny w rozu-
mieniu art. 2 pkt 4 ustawy z dnia 19 sierpnia 2011 r. o przewozie towaréw niebezpiecznych (Dz. U. z 2024 r. poz. 643).

4. Przyjmowanie, rejestrowanie i laboratoryjne oznakowanie materialu biologicznego do badania laboratoryjnego

4.1. W laboratorium opracowuje si¢, wdraza i stosuje procedur¢ przyjmowania, rejestrowania i laboratoryjnego oznako-
wania materiatu biologicznego do badania genetycznego, w tym sposdb postepowania z materiatem biologicznym przyje-
tym, zarejestrowanym lub oznakowanym niezgodnie z ta procedura, oraz udostepnia si¢ ja zleceniodawcy. Zleceniodawca
potwierdza zapoznanie si¢ z ta procedurg przez ztozenie oswiadczenia w postaci:

1)  elektronicznej — opatrzonej kwalifikowanym podpisem elektronicznym, podpisem zaufanym, podpisem osobistym
albo z wykorzystaniem sposobu potwierdzania pochodzenia oraz integralnosci danych dostgpnego w systemie tele-
informatycznym udostgpnionym bezptatnie przez Zaktad Ubezpieczen Spotecznych lub
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2)  papierowej — opatrzonej wlasnor¢cznym podpisem
— osoby reprezentujacej zleceniodawcg.

4.2. Procedura, o ktorej mowa w ust. 4.1, zawiera informacje dotyczace:
1)  ustalania daty i godziny przyje¢cia materiatu biologicznego do laboratorium;
2)  sposobu rejestrowania i oznakowania materiatu biologicznego;

3)  wskazania danych osoby przyjmujacej materiat biologiczny do badania genetycznego, jezeli przyjecie nie nastepuje za
posrednictwem systemu przeznaczonego do automatycznego transportu materialu biologicznego do badania genetycznego.

4.3. W laboratorium osoba odpowiedzialna za wykonywanie czynnosci medycyny laboratoryjnej sprawdza zgodno$¢
zlecenia na badanie genetyczne z oznakowaniem materialu biologicznego oraz przydatno$¢ materiatu biologicznego do
badania genetycznego.

4.4. W przypadku stwierdzenia niezgodnosci otrzymanego materiatu biologicznego do badania genetycznego z wyma-
ganiami dotyczacymi pobierania lub transportu lub innych nieprawidtowo$ci powodujacych, ze materiat biologiczny nie
moze by¢ wykorzystany do badania genetycznego, diagnosta laboratoryjny moze odmowi¢ wykonania danego badania.
Dalsze postgpowanie z materiatem biologicznym diagnosta laboratoryjny uzgadnia ze zleceniodawca.

5.  Przechowywanie materialu biologicznego do badania laboratoryjnego

5.1. W laboratorium opracowuje si¢, wdraza i stosuje procedur¢ przechowywania materiatu biologicznego do badania
genetycznego dla wszystkich rodzajéow wykonywanych badan genetycznych, okreslajaca warunki i maksymalny czas prze-
chowywania materiatu biologicznego do badania genetycznego od momentu jego pozyskania do wykonania badania oraz po
wykonaniu badania.

5.2. Warunki i maksymalny czas przechowywania materiatu biologicznego od momentu jego pozyskania do wykonania
badania cytogenetycznego, cytomolekularnego i molekularnego oraz po wykonaniu badania sg okreslone w czgéciach V
1 VI zalgcznika nr 7 do rozporzadzenia, chyba ze producent odczynnikoéw przeznaczonych do diagnostyki in vitro okreslit
inne warunki.

5.3. Materiat biologiczny do badania genetycznego jest przechowywany w warunkach uniemozliwiajacych jego uszko-
dzenie i niewptywajacych na jego wlasciwosci.

5.4. W laboratorium prowadzi si¢ dokumentacj¢ dotyczgca przechowywanego materiatu biologicznego przed wykona-
niem badania genetycznego oraz po wykonaniu badania, z uwzglednieniem:

1)  miejsca przechowywania materiatu biologicznego do badania genetycznego;
2)  czasu przechowywania materiatu biologicznego do badania genetycznego;
3) temperatury przechowywania materiatu biologicznego do badania genetycznego;

4)  sposobow przechowywania materialu biologicznego do badania genetycznego.

6. Wewnetrzna kontrola jako$ci badania laboratoryjnego

6.1. W laboratorium prowadzi si¢ wewnetrzng kontrole jakosci badania genetycznego dla wszystkich rodzajow badan
genetycznych wykonywanych w laboratorium. Kontroli tej podlegaja:

1)  przebieg, prawidtowos¢ i skutecznos¢ stosowanych metod badawczych i procedur diagnostycznych sporzadzonych
dla laboratorium, z uwzglgdnieniem udokumentowanego w laboratorium procesu walidacji, ktore sg zgodne z aktualng
wiedzg medyczng i s3:

a) publikowane w piSmiennictwie migdzynarodowym lub krajowym lub

b) rekomendowane przez konsultantéw krajowych w danej dziedzinie medycyny, oérodki referencyjne, towarzy-
stwa naukowe dzialajace w zakresie danej dziedziny medycyny lub Krajowa Rade Diagnostow Laboratoryjnych,
lub

¢) zgodne z instrukcjg producenta wyrobéw medycznych do diagnostyki in vitro;
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2)  sposob prowadzenia dokumentacji badania genetycznego — w przypadku:

a) badania cytogenetycznego — zgodnos¢ zapisu kariotypu z obowiazujacymi zasadami aktualnego International
System for Human Cytogenetic Nomenclature (ISCN),

b) badania molekularnego — zgodno$¢ zapisu z nomenklaturg Human Genome Variation Society (HGVS),

¢) badania antygen6éw transplantacyjnych — zgodno$¢ zapisu z nomenklaturg WHO Nomenclature Committee for
Factors of the HLA System;

3) czas trwania badania genetycznego;
4)  rodzaj i przydatnos¢ stosowanych odczynnikow;

5)  catodobowo temperatura w urzadzeniach grzewczych i chtodniczych stosowanych w laboratorium z mozliwo$cia
okreslenia minimalnej i maksymalnej temperatury.

6.2. W laboratorium przeprowadza si¢ weryfikacj¢ stosowanych metod badawczych:

1)  komercyjnych, opracowanych i opisanych przez producenta wyrobow medycznych do diagnostyki in vitro, ktore obej-
muja ocene precyzji i poprawnosci metody badawczej;

2)  komercyjnych, modyfikowanych w laboratorium, ktére obejmuja oceng powtarzalnosci, odtwarzalnosci i poprawnosci
metody badawczej oraz poréwnanie wiarygodnosci wynikéw badan uzyskiwanych przy uzyciu instrukeji producenta
wyrobow medycznych do diagnostyki in vitro oraz procedury zmodyfikowanej w laboratorium;

3)  opracowywanych w laboratorium, ktore obejmujg petng walidacj¢ metody badawczej zgodnie znormami PN-EN ISO 15189
i PN-EN ISO 17025.

6.3. W laboratorium stosuje si¢ instrukcje¢ producenta testu i wykonuje badanie genetyczne zgodnie z tg instrukcja,
a w razie braku instrukcji lub odstgpienia od tresci instrukcji w laboratorium opracowuje si¢ procedury diagnostyczne w od-
niesieniu do poszczegolnych metod badawczych stosowanych w laboratorium, ktore okreslaja:

1)  celisposob wykonywania badania genetycznego;

2)  wykaz wyrobéw medycznych, w tym wyrobow medycznych do diagnostyki in vitro, w szczegoélnosci odczynnikow,
kalibratoréw 1 materiatdéw kontrolnych wraz z warunkami ich przechowywania, oraz sprzetu laboratoryjnego i apara-
tury pomiarowo-badawczej;

3)  ostrzezenia i §rodki ostroznosci dotyczace stosowanych odczynnikow;

4) instrukcje przygotowania materiatu biologicznego do badania genetycznego.

6.4. Procedury diagnostyczne, o ktorych mowa w ust. 6.1, w odniesieniu do badania cytogenetycznego uwzgledniaja:

—_
~

metody prowadzenia hodowli komérkowych;
2)  zasady stosowanych technik barwienia chromosomow;

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

6.5. Procedury diagnostyczne, o ktérych mowa w ust. 6.1, w odniesieniu do badan molekularnych uwzgledniaja:
1)  zasady izolacji i oceny jako$ci kwaséw nukleinowych (DNA i RNA);

2)  zasady rutynowych metod analizy kwaséw nukleinowych (DNA i RNA) oraz technik identyfikacji wariantow gene-
tycznych i markerow genomowych.

6.6. Zapewnienie odpowiedniego standardu badan diagnostycznych, w szczego6lnosci odpowiedniego poziomu kompe-
tencji i do§wiadczenia zespotu diagnostow laboratoryjnych, wymaga, aby w laboratorium wykonywanych byto nie mniej
niz 100 badan rocznie okreslonego rodzaju (badan cytogenetycznych lub molekularnych).

6.7. Wewngetrzng kontrole jako$ci badania genetycznego prowadzi si¢ w odniesieniu do:
1)  rodzaju stosowanych materiatow kontrolnych;

2)  wielkosci dopuszczalnych btedow pomiarow;
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3)  czutosci, swoisto$ci oraz progu wykrywalnosci stosowanych metod diagnostycznych;
4)  czestotliwosci pomiaréw kontrolnych;

5)  stosowanych kart kontrolnych;

6)  kryteriow akceptacji badan kontrolnych;

7)  postgpowania w przypadku przekroczenia kryteriow akceptacji badan kontrolnych;

8)  dokumentowania badan kontrolnych.
6.8. Nieutrwalony materiat kontrolny jest traktowany jako materiat zakazny.

6.9. Materiat kontrolny podlega ocenie wstgpnej w celu ustalenia podstawowych cech rozktadu wynikéw badan kontrol-
nych. Jezeli wyniki badan kontrolnych spetniaja wymagania jako$ciowe okreslone w procedurze kontroli jako$ci badan
genetycznych, na podstawie tych wynikow zaktada si¢ karty kontrolne.

6.10. W przypadku gdy nie sa dostepne stabilne materiaty kontrolne, wewngtrzng kontrolg jakosci badania genetycznego
przeprowadza si¢ co najmniej w formie kontroli poprawnosci lub odtwarzalnosci, na podstawie badan genetycznych wyko-
nywanych na materiale biologicznym pochodzacym od pacjentow, ktdry zostal przebadany dwiema metodami lub w dwoch
niezaleznych laboratoriach.

6.11. W laboratorium prowadzi si¢ dokumentacj¢ wewngtrznej kontroli jakosci badania genetycznego, w ktorej odnoto-
wuje si¢ poswiadczone przez personel laboratorium:

1) wyniki badan kontrolnych;
2)  stwierdzone odstepstwa od wymaganego standardu badania;
3) podjete dziatania korygujace i zapobiegawcze.

6.12. Jezeli w wyniku wewnetrznej kontroli jakosci badania genetycznego zostang stwierdzone niezgodnosci ze stoso-
wanymi metodami i procedurami diagnostycznymi, laboratorium wprowadza dziatania korygujace i zapobiegawcze.

7. Wydawanie sprawozdania z badania laboratoryjnego

7.1. W laboratorium prowadzi si¢ dokumentacj¢ badania genetycznego, ktdra umozliwia odtworzenie przebiegu bada-
nia genetycznego pod wzgledem poprawnosci zastosowanych metod i procedur diagnostycznych. Jezeli wyniki badania
genetycznego znajduja si¢ w zakresach wartosci krytycznych, niezwlocznie powiadamia si¢ o tym zleceniodawce oraz od-
notowuje si¢ w dokumentacji laboratorium informacje o podj¢tych dzialaniach, a takze datg, czas powiadomienia oraz dane
powiadamiajacego diagnosty laboratoryjnego.

7.2. Dokumentacja badania genetycznego sktada si¢ z formularzy:
1)  zlecenia na badanie genetyczne;

2)  protokotu badania genetycznego zawierajacego szczegotowy opis badania genetycznego uwzgledniajacy:
a) rodzaj materiatu biologicznego,
b) zastosowana metod¢ diagnostyczna,
¢) rodzaj stosowanych materiatdw i odczynnikow,
d) informacje o nieprawidtowosciach laboratoryjnych, jezeli miaty miejsce,
e) zapis przeprowadzonej analizy cytogenetycznej i jej dokumentacje fotograficzng lub elektroniczna, jezeli dotyczy,
f)  zapis przeprowadzonego badania molekularnego i jego dokumentacje fotograficznag lub elektroniczna, jezeli dotyczy,
g) unikalny numer umozliwiajgcy powigzanie protokotu badania ze zleceniem na badanie genetyczne,
h) dat¢ i godzing rozpoczgcia oraz zakonczenia poszczegdlnych analiz i etapow analizy,
1)  wyniki analiz.

7.3. W laboratorium opracowuje si¢, wdraza i stosuje si¢ procedur¢ wydawania sprawozdania z badania genetycznego
obejmujacg w szczegolnosci laboratoryjng interpretacj¢ wyniku badania genetycznego.
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7.4. Formularz sprawozdania z badania genetycznego zawiera:
1)  date i godzing wykonania badania genetycznego oraz numer identyfikacyjny danego badania;

2)  nazwe badanego analitu lub nazwe i zakres badania genetycznego oraz zastosowana metode diagnostyczng wraz z jej
ograniczeniami;

3) rodzaj badanego materiatu biologicznego;
4)  imig¢ (imiona) i nazwisko lekarza zlecajacego badanie genetyczne;

5)  dane pacjenta:
a) imi¢ (imiona) i nazwisko,
b) oznaczenie plci,
¢) pochodzenie etniczne,
d) adres miejsca zamieszkania albo oddziat szpitalny pobytu pacjenta,
e) numer PESEL, a w przypadku:

— osoby nieposiadajgcej numeru PESEL — nazwe, numer i seri¢ dokumentu potwierdzajacego tozsamos¢ oraz
date urodzenia,

— noworodka bez nadanego imienia — oznaczenie ,,syn” lub ,,corka” i numer PESEL matki,

— pacjenta matoletniego, ubezwlasnowolnionego catkowicie lub niezdolnego do §wiadomego wyrazenia zgody —
imi¢ (imiona) i nazwisko przedstawiciela ustawowego oraz adres jego miejsca zamieszkania,

f) numer identyfikacyjny pacjenta nadany w laboratorium albo kod — w przypadku braku danych, o ktérych mowa
w lit. a—e, w szczegolnosci w przypadku pacjenta o nieustalonej tozsamosci;

6) nazwge (firmg) zleceniodawcy;

7)  adres miejsca przeslania sprawozdania z badania genetycznego;

8)  imi¢ (imiona) i nazwisko osoby upowaznionej do odbioru sprawozdania z badania genetycznego;
9) nazwe i adres laboratorium wykonujacego badanie genetyczne;

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

11) date i godzing przyj¢cia materiatu biologicznego do badania genetycznego;

12) laboratoryjng interpretacje wyniku badania genetycznego ze wskazaniem, czy wynik badania genetycznego jest pra-
widlowy czy nieprawidtowy albo niejednoznaczny, wraz z doprecyzowaniem, jaki wynik jest uznawany za prawidtowy,
jaki za nieprawidlowy, jaki za niejednoznaczny, oraz z podaniem czuto$ci i specyficznosci metody diagnostycznej;

13) informacje dotyczace uszkodzen i zmian wlasciwo$ci materiatu biologicznego, ktére mogly mie¢ wptyw na wynik
badania genetycznego;
14) podpis i oznaczenie osoby autoryzujacej wynik badania genetycznego obejmujace:
a) imi¢ (imiona) i nazwisko,
b) tytul zawodowy,
¢) uzyskane specjalizacje, jezeli posiada,

d) numer prawa wykonywania zawodu lub numer dyplomu potwierdzajacego uzyskanie tytutu specjalisty w dziedzinie
medycznej genetyki molekularnej lub posiadanie specjalizacji w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medyczne;j.

7.5. W przypadku badan cytogenetycznych wykonywanych za pomoca metod klasycznych sprawozdanie z badania gene-
tycznego zawiera informacje, o ktérych mowa w ust. 7.4, oraz dodatkowo informacje dotyczace:

1)  zastosowanej metody diagnostycznej, w tym typu hodowli, rodzaju barwienia, rodzaju sond i 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 nieprawidtowy albo niejednoznaczny, w przypadku
kariotypu konstytucyjnego;
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4)

5)

6)

poziomu rozdzielczo$ci prazkowej, jezeli ma to zastosowanie, lub informacjg¢, ze uzyskana w badaniu genetycznym
rozdzielczo$¢ nie byta adekwatna do wskazania do badania (ponizej wymaganego minimum),

poprawnego, zgodnego z aktualnym ISCN zapisu wyniku badania genetycznego oraz jego ograniczenia wraz z inter-
pretacjg wyniku;

koniecznos$ci konsultacji w poradni genetycznej w przypadku badania kariotypu konstytucyjnego.

7.6. W przypadku stwierdzenia aberracji chromosomowej sprawozdanie z badania genetycznego zawiera informacje,

o ktorych mowa w ust. 7.4, oraz dodatkowo:

1Y)
2)

3)
4)
5)
6)

7)

opis stwierdzonej nieprawidtowosci z okresleniem, czy ma ona charakter zrobwnowazony czy niezrOwnowazony,

liczbg badanych metafaz lub jader interfazalnych w przypadku stwierdzenia mozaikowosci lub w przypadku analizy
zmian somatycznych (nabytych);

nazwe zespolu lub choroby, gdy wynik potwierdza rozpoznanie kliniczne okreslonego zespotu;
informacje, czy wynik badania genetycznego jest zgodny ze wskazaniem do tego badania;
wskazanie konieczno$ci pobrania probki materiatu biologicznego do dalszego badania laboratoryjnego, jezeli dotyczy;

w badaniach genetycznych zmian germinalnych (konstytucyjnych) wskazanie koniecznosci badania cztonkdéw rodziny,
jezeli dotyczy;

w przypadku badan komorek nowotworowych, jezeli wykryta zmiana moze sugerowaé pochodzenie germinalne (konsty-
tucyjne), wskazanie konieczno$ci pobrania probki materiatu biologicznego tkanki niezaangazowanej w proces nowo-
tworowy do weryfikacji zmiany.

7.7. W przypadku badan molekularnych sprawozdanie z badania genetycznego zawiera informacje, o ktorych mowa

w ust. 7.4, oraz dodatkowo informacje dotyczace:

D
2)

3)
4)

5)

6)

7)

8)

9)
10)

zastosowanej metody diagnostycznej;

nazwy badanego genu, regionu genomu, locus, loci lub nazwy i zakresu zestawu diagnostycznego zgodnie z rekomen-
dacjami HGVS lub ISCN;

listy lub zakresu badanych markerow;

laboratoryjnej interpretacji wyniku badania genetycznego, a w przypadku zmian germinalnych (konstytucyjnych) —
informacji o sposobie dziedziczenia;

wskazania, czy wykryto zmiang genetyczng o potencjalnym znaczeniu klinicznym, lub wskazania, czy wynik badania
genetycznego jest prawidlowy czy nieprawidlowy albo niejednoznaczny, wraz z doprecyzowaniem, jaki wynik jest
uznawany za prawidlowy, jaki za nieprawidtowy, jaki za niejednoznaczny, oraz z podaniem czutosci i specyficznosci
metody diagnostycznej;

zlecenia konsultacji w poradni genetycznej, z wyjatkiem wyniku zmian somatycznych (nabytych) w komorkach nowo-
tworowych;

poprawnego, zgodnego z aktualnym HGVS zapisu wyniku badania genetycznego oraz jego ograniczenia, jezeli ma to
zastosowanie;

interpretacji wyniku z oceng prawdopodobienstwa, jezeli dotyczy, lub przewidywanej wrazliwosci na leczenie przeciw-
nowotworowe, jezeli dotyczy;

zlecenia konsultacji w poradni onkologicznej lub innej poradni specjalistycznej;

w przypadku badan zmian somatycznych (nabytych) w komoérkach nowotworowych, jezeli wykryta zmiana moze suge-
rowa¢ pochodzenie germinalne (konstytucyjne), wskazanie koniecznosci pobrania probki materiatu biologicznego
tkanki niezaangazowanej w proces nowotworowy do weryfikacji zmiany.

7.8. W przypadku badania genetycznego w niehematologicznych nowotworach nabytych sprawozdanie z badania gene-

tycznego zawiera informacje, o ktérych mowa w ust. 7.4, oraz dodatkowo informacje:

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

3) o laboratoryjnej interpretacji wynikéw badan genetycznych, w szczegolnosci o przewidywanej wrazliwosci na leczenie,
jezeli wynik ma wartos$¢ predykcyjna;

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

7.9. W przypadku badania genetycznego w hematologicznych nowotworach nabytych sprawozdanie z badania gene-
tycznego zawiera informacje, o ktorych mowa w ust. 7.4, oraz dodatkowo informacje:

1) o odsetku komorek nowotworowych, jezeli dotyczy;
2)  czy badanie zostato wykonane z materiatu archiwalnego, jezeli dotyczy;

3) o laboratoryjnej interpretacji wynikow badan genetycznych, w szczeg6lnosci o znaczeniu prognostycznym wykrytych
zmian i ich przewidywanej wrazliwo$ci na leczenie, jezeli wynik ma warto$¢ predykcyjna.

7.10. Sprawozdanie z badania genetycznego moze by¢ przekazane zleceniodawcy w postaci:

1)  elektronicznej — opatrzonej kwalifikowanym podpisem elektronicznym, podpisem zaufanym, podpisem osobistym
albo z wykorzystaniem sposobu potwierdzania pochodzenia oraz integralno$ci danych, ktory jest dostepny w systemie
teleinformatycznym udostgpnionym bezplatnie przez Zaktad Ubezpieczen Spotecznych, lub

2)  papierowej — opatrzonej wlasnor¢cznym podpisem
— osoby autoryzujacej wynik badania genetycznego.

7.11. Diagnosta laboratoryjny moze sporzadzi¢ informacj¢ dotyczaca wyniku badania genetycznego autoryzowanego
przez tego diagnoste oraz zidentyfikowanych podczas badania czynnikoéw mogacych mie¢ wplyw na stan zdrowia pacjenta,
ktora obejmuje:

1)  wyjasnienie komentarzy i informacji umieszczonych na wyniku badania,
2)  przekazanie dodatkowych komentarzy i informacji dotyczacych wyniku badania,
3)  udzielenie rekomendacji dotyczacych proponowanych metod diagnostycznych

— lekarzowi prowadzacemu leczenie pacjenta lub przedstawicielowi innego zawodu medycznego, ktory korzysta z wyniku
badania genetycznego, w przypadku zgtoszenia przez nich takiej potrzeby.

7.12. Kopia wyniku badania genetycznego wraz z dokumentacja umozliwiajaca odtworzenie przebiegu badania gene-
tycznego sg przechowywane w laboratorium.



