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1

NAMEN

Dokument je namenjen uporabi kot klinicna pot v procesu prenatalne genetske
diagnostike.

PODROCJE UPORABE

Navodilo za delo je namenjeno zaposlenim v Kliniénem institutu za genetsko diagnostiko
in Oddelku za perinatologijo Klinike za ginekologijo v UKC Maribor.

POVEZAVE Z DRUGIMI PROCESI/ORGANIZACIJSKIMI PREDPISI
G24 Zdravstvena oskrba/Zdravstvena oskrba v UKC Maribor
OKRAJSAVE IN POJMI

4.1 Razlaga okrajsav

spec. lab. med. gen. = specialist laboratorijske medicinske genetike

sam. anal. lab. med. = samostojni analitik v laboratorijski medicini

KG = klini¢ni genetik

DMS = diplomirana medicinska sestra v Ambulanti za genetsko svetovanje
LAB = Laboratorijska dejavnost KIGD

KIGD = Klini¢ni institut za genetsko diagnostiko

4.2 Razlaga pojmov

naro&nik preiskave = zdravnik, ki je preiskavo narocil. Praviloma ginekolog-porodnicar,
&e pacientka predhodno ni bila obravnavana v Ambulanti za genetsko svetovanje, ali
kliniéni genetik, ¢e je bila pacientka Ze predhodno obravnavana v Ambulanti za genetsko
svetovanje.
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5 OPIS POSTOPKA
5.1 Organigram postopka
- ?GSEENTCA_Z;;dik;Ci}O ia invarzi\rmlr:)Vp_l'ena-i-;r]lriﬂiia_gncrastiko ]

- tveganje na presejalnem testu
- UZ nepravilnosti pri plodu
- drufinska anamneza gen. bolazni

terminu poroda

GENETSKI POSVET

KLINICN] GENETIK: GINEKOLCG:
- dogovor glede preiskav <

- podpis privelitev - izdaja DN

- izdaja DN
POSEG (BHR/AC) 1ZVID
1ZVID e
obveséa
bvett Uz AMB
obvesca GENETSKI POSVET
GEN AMB

5.2 Hitri testi QF-PCR
Izvid je praviloma na voljo v roku treh delovnih dni po posegu.

52.1 Normalniizvid:

POSEG (BHR/AC)

podpis privolitev

starost 2 37 let ob predvidenem

{hitri test z2 anevpleidije, karictipizacija)

GENETSKI POSVET

. DMS: obvesti ginekologa-porodni¢arja/UZ ambulanto o izvidu;
Pacientkam, ki nimajo genetskega posveta, izda normalni izvid UZ ambulanta, kot

do sedaj.

. Pacientkam, obravnavanim v genetski ambulanti, izda izvid KG.

. LAB: glede na napotno diagnozo in narocene preiskave nadaljuje s predvidenimi
preiskavami (vetinoma klasi¢na ali molekularna kariotipizacija, ostalo po
predhodni obravnavi v Ambulanti za genetsko svetovanje).

5.2.2 Patolo$ki izvid hitrega testa (QF-PCR):

5.2.2.1 Ce je nedvomno trisomija (3 od 7 markerjev so informativni in kazejo na

trisomijo):

e LAB: vedno izdela tudi klasi¢ni kariotip;

spec. lab. med. gen. / sam. anal. lab. med.: obvesti ginekologa-porodnicarja o
patoloskem izvidu in ga seznani, da nosecnica potrebuje napotnico za posvet (VZS

1022P), ki jo naj izda ginekolog;
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LAB: originalni izvid preda DMS;

DMS: pacientki dologi prvi mozni termin obravnave v ambulanti (v 3 — 5 delovnih
dneh) in jo vpide v Medis ob 8.30 zjutraj, kar je rezervirani termin za nosecnice s
patologkim izvidom — o terminu obvesti sestro v UZ-ambulanti;

DMS: kopijo izvida posreduje po notranji posti ginekologu-porodniéarju v vednost;
DMS: o izvidu in terminu posveta obvesti kliniénega genetika (na sluzbeni enaslov, po
dogovoru lahko tudi telefonsko);

KG: pacientki na posvetu pojasni izvid.

5.2.2.2 Ce rezultat za enega izmed pregledanih kromosomov ni povsem jasen:

LAB: glede na izvid QF-PCR narogi klasiéno in molekularno kariotipizacijo;

LAB: izda izvid, kjer je to jasno navedeno, npr.. »Z opravijeno analizo smo ugotovili
normalen profil kromosomov 21 in 13. Analiza kromosoma 18 ni dala dokonénega
rezultata; naroéena je bila kariotipizacija.« (razvidno mora biti, da ni jasnega
rezultata);

spec. lab. med. gen./sam. anal. lab. med.: telefonsko obvesti ginekologaporodni¢arja
0 izvidu;

LAB: originalni izvid preda DMS;

DMS: pacientki dologi prvi mozni termin obravnave v ambulanti (v 3 — 5 delovnih
dneh) in jo vpiSe v Medis ob 8.30 zjutraj, kar je rezervirani termin za nosecnice s
patologkim izvidom — o terminu obvesti sestro v UZ ambulanti;

DMS: kopijo izvida posreduje po notranji posti ginekologu-porodnicarju v vednost;
DMS: o izvidu in terminu posveta obvesti klinicnega genetika (na sluzbeni e-naslov,
po dogovoru lahko tudi telefonsko);

kliniéni genetik pacientki na posvetu pojasni izvid.

5.3 Klasi¢na in molekularna kariotipizacija

Izvid je na voljo 14 — 21 dni po posegu

5.3.1 Normalni izvid:

DMS: obvesti ginekologa-porodni¢arja/UZ ambulanto o izvidu;

pacientkam, ki niso bile predhodno na genetskem posvetu, izda normalni izvid UZ
ambulanta, kot do sedaj;

pacientkam, predhodno obravnavanim v genetski ambulanti, izda izvid KG;

LAB: glede na napotno diagnozo in naroCene preiskave nadaljuje s predvidenimi
preiskavami (po predhodni obravnavi v Ambulanti za genetsko svetovanje) oz.
zakljuci obravnavo.

53.2 Patoloski izvid klasiéne kariotipizacije ali molekularne kariotipizacije pri plodu
med nosecnostjo:

spec. lab. med. gen/sam. anal. lab. med.: obvesti ginekologa-porodnicarja o
patoloskem izvidu in ga seznani, da nosecnica potrebuje napotnico za posvet (VZS
1022P), ki jo naj izda ginekolog;
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LAB: originalni izvid preda DMS;

DMS: pacientki dolo&i prvi mozni termin obravnave v ambulanti (v 3 — 5 delovnih
dneh) in jo vpise v Medis ob 8.30 zjutraj, kar je rezervirani termin za nosecnice s
patoloskim izvidom — o terminu obvesti sestro v UZ-ambulanti;

DMS: kopijo izvida posreduje po notranji posti ginekologu-porodni€arju v vednost;
DMS: o izvidu in terminu posveta obvesti kliniénega genetika (na sluzbeni e-naslov,
po dogovoru lahko tudi telefonsko),

KG: pacientki na posvetu pojasni izvid.

5.3.3 lzvid molekularne Kariotipizacije z nejasnim klinicnim pomenom (VUS) pri
plodu med noseénostjo in potreba po vzorcu krvi stardev:

LAB: Obvesti DMS, da za opredelitev izvora in morebitno razjasnitev rezultata
potrebujemo vzorec krvi starSev;

DMS: poklice noseénico in ji pove, da je za zakljuCevanje izvida potrebna dodatna
informacija — vzorec krvi obeh starSev, ob tem pridobi informacije o partnerju (ime,
priimek, datum rojstva);

DMS: naro€i nosecnico in partnerja na odvzem krvi (1x vijoli¢na epruveta).

6 KAKOVOST DELOVANJA POSTOPKA

Kakovost delovanja postopka se meri s spremljanjem in analizo kazalnikov kakovosti, ki jih
spremljamo letno v okviru kazalnikov KIGD.

7 NADZOR NAD IZVAJANJEM PREDPISANE VSEBINE (kontrola izvedbe)

Nadzor nad izvajanjem predpisane vsebine se izvaja v okviru rednih notranjih nadzorov in z
drugimi kontrolami izvedbe.

8 SPREMEMBA IN PREDHODNA SIFRA DOKUMENTA

Spremembe tega dokumenta se izvajajo ob spremembah postopka oziroma ob relevantnih
zahtevah.

9 PREHODNE IN KONCNE DOLOCBE

Prejemniki tega dokumenta so zaposleni z dostopom na intranet.

10 POVEZAVE Z ZUNANJIMI DOKUMENTI

A
A
A

Proces KIGD- Laboratorijska dejavnost

Prenatal Diagnosis Best Practise Guidelines (2009)

Offering prenatal diagnostic tests: European guidelines for clinical practise;
Eur J Hum Genet (2014) 22, 580-586.
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11 PRIPRAVA DOKUMENTA

Pripravili: Zdravnica specializantka klini¢ne
genetike

Barbara STOJANQV, dr. med.

!

Zdravnica specializantka kliniéne
genetike

Iva OPALIC dr. med.

(pe—

Medicinska biokemicarka specialistka

dr. Alenka ERJA\IEC/SK/ERGET spec.
lab. med. genet
X

Analiti¢arka v laboratorijski medicini

Lucija BUTOLEN, mag. bioteh.

%}X\@/
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