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1. Pracownia Diagnostyki Molekularnej

Pracownia Diagnostyki Molekularnej funkcjonuje w strukturach Zakfadu Diagnostyki Laboratoryjnej
WWCOIT im. M. Kopernika w todzi. Pracownia specjalizuje sie w wykonywaniu badan genetycznych
obejmujgcych choroby hemato-onkologiczne, nowotwory oraz genetyczne predyspozycje do ich rozwoju,
schorzenia nieonkologiczne o podtozu dziedzicznym oraz oznaczenia z zakresu farmakogenetyki.
Badania obejmujg m. in. diagnostyke zmian somatycznych (nabytych), monitorowanie mierzalnej choroby
resztkowej w hematoonkologii, badanie predyspozycji do zachorowania na nowotwory (zmiany germinalne
(wrodzone)). Zadania te sg wykonywane z wykorzystaniem technik biologii molekularnej - klasycznej
reakcji tancuchowej polimerazy (ang. Polymerase chain reaction, PCR) i jej modyfikaciji: ilosciowego PCR
z pomiarem w czasie rzeczywistym i (RT-qPCR), oraz ilosciowego droplet digital PCR, sekwencjonowania
DNA modyfikowang metodg Sangera i sekwencjonowania nowej generac;ji.

Pracownia stosuje zasady zgodne z Dobrg Praktykg Laboratoryjng — wykwalifikowany personel, w
oparciu o aktualng wiedze, wykonuje badania z uzyciem nowoczesnych technik laboratoryjnych. Poziom
jakosci  wykonywanych badan jest systematycznie  monitorowany poprzez udziat w

zewnatrzlaboratoryjnych kontrolach jakosci (krajowych i miedzynarodowych).

2. Pobieranie materiatu do badan

Materiat pobierany do badan genetycznych, w zaleznoéci od rodzaju badania i jednostki chorobowe;j,
moze stanowi¢ szpik kostny lub krew obwodowa pobrana do probéwek z EDTA oraz tkanki utrwalone w
parafinie (FFPE) po ocenie histopatologicznej. W sytuacjach wyjatkowych, po uzgodnieniu z Pracownig
mozliwe jest pobranie materiatu innego niz wyszczegdlniony.

W przypadku badan komercyjnych oraz zlecanych z poradni specjalistycznych Szpitala wymagane
jest wczesniejsze umowieni sie na pobranie/dostarczenie materiatu biologicznego (nie dotyczy Oddziatéw
Szpitala). Lista badan wymagajgcych wczesniejszego zapisu:

1.  Wszystkie badania wykonywane ze szpiku

2. Multiplex BCR::ABL1
3. BCR:ABL1p210, p230, p190
4. Geny fuzyjne RUNX1::RUNX1T1, CBPB::MYH11, PML::RARA
5. Mutacje NPM1
6. Oznaczenie panelu mieloidalnego (NGS)
7. Mutacje w genie TP53
8. Hipermutacje somatyczne genu IGHV (m.Sanger)
21. Przygotowanie pacjenta do badan

Lekarz zlecajgcy badanie genetyczne powinien poinformowac pacjenta o celu, mozliwych wynikach
i ryzykach wynikajgcych z badania genetycznego oraz poswiadczy¢ ten fakt na formularzu Swiadomej

zgody (PR-01/p6 QD-02 ,Deklaracja $wiadomej zgody na wykonanie diagnostycznych badan

Wydanie nr 2 z dnia: 02.09.2026 Strona2z8



L =
iy s };I'] !

i
=_KOPERNIK Inf-ZDL/DD-04

genetycznych”). Przed przystgpieniem do badan pacjent lub jego opiekun prawny musi wyrazi¢ swiadomg

zgode na przeprowadzenie badania genetycznego oraz poswiadczy¢ ten fakt na deklaracji Swiadomej
zgody (PR-01/p6 QD-02 ,Deklaracja $wiadomej zgody na wykonanie diagnostycznych badan
genetycznych”).

Pacjent nie wymaga specjalnego przygotowania przed pobraniem krwi na badanie genetyczne (nie
ma koniecznosci pobierania prébek na czczo).

Opis procedury pobrania szpiku kostnego na badanie genetyczne i inne (biopsja aspiracyjna
cienkoigtowa lub trepanobiopsja) oraz sposéb przygotowania pacjenta do zabiegu przedstawiono
szczegotowo w procedurze PR-01 QD-H-33 ,Zgoda na nakitucie i pobranie szpiku kostnego —

trepanobiopsja i biopsja aspiracyjna”.

2.2, Czynniki wplywajace na wynik badania

Na poprawnos¢ wykonania badania genetycznego z krwi, szpiku lub bloczka istotny wptyw ma
prawidtowy sposdb pobrania. Krew/szpik pobierane do probowki z EDTA muszg by¢é doktadnie
wymieszane z antykoagulantem. Materiat powinien zosta¢ dostarczony do laboratorium w czasie krotszym
niz 24h od momentu pobrania.

W przypadku badan wykonywanych z preparatéw utrwalonych (FFPE) istotne jest, aby preparaty
byty przygotowywane zgodnie ze Standardami postepowania w patomorfologii. Istotnymi czynnikami jest
tutaj zwtaszcza wykorzystanie formaliny buforowanej w procesie preparatyki i zachowanie odpowiednich
czasoéw utrwalania (do 48h dla preparatow matych). Nieprawidtowa preparatyka moze skutkowa¢ miedzy
innymi pojawieniem sie artefaktow i utrudniaé wykrycie zmian subklonalnych, a w przypadkach
krytycznych catkowicie uniemozliwi¢ wykonanie badania. Negatywny wptyw na badania z materiatu FFPE
ma réwniez czas jaki uptyng od pobrania. Materiat starszy (powyzej 2 lat) moze da¢ wyniki o gorsze;j

jakosci.

2.3. Skierowania/zlecenia na badania

Badania molekularne wykonywane sg na podstawie zlecenia generowanego w systemie AMMS
lub druku zlecenia ,,.Skierowanie na badania molekularne” PR-01/p6 QD-01 dotgczonego do niniejszego
Dodatku. Do zlecenia na badanie genetyczne wymagany jest obligatoryjny formularz deklaracji Swiadomej
zgody ,Deklaracja $wiadomej zgody na wykonanie diagnostycznych badan genetycznych” PR-01/p6 QD-
02 (rowniez dotgczonej do niniejszego Dodatku). Deklaracja swiadomej zgody musi by¢ podpisana przez
lekarza udzielajgcego informacji i pacjenta, chyba Ze badanie jest dodatkowym zleceniem do
wczesniejszego pobrania i zgoda zostata udzielona wczeéniej. Brak prawidiowo uzupetnionego
dokumentu swiadomej zgody uniemozliwia wykonanie badania genetycznego.

W przypadku zlecania badania z jednostek zewnetrznych nalezy wypetni¢ wyzej wymieniony druk
skierowania i formularz deklaracji Swiadomej zgody obowigzujgce w pracowni. Pozwoli to unikngé¢ btedow
przedlaboratoryjnych spowodowanych niedoktadnym nazewnictwem Ilub nieczytelnym pismem

Zlecajgcego.
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24, Identyfikacja pacjenta i probek

Prébke krwi pobiera sie na podstawie wypetnionego i podpisanego przez lekarza zlecenia na
badanie. Bezposrednio przed pobraniem osoba pobierajgca dokonuje jednoznacznej identyfikacji i
weryfikacji tozsamosci pacjenta. Po pobraniu, na etykiecie probéwki, w obecno$ci pacjenta, na podstawie
danych uzyskanych od pacjenta, wpisuje sie: nazwisko i imie pacjenta (wielkimi literami); numer PESEL
pacjenta, a w przypadku braku numeru PESEL — date urodzenia pacjenta, date i godzine pobrania, rodza;j
pobranego materiatu (krew/szpik). Po pobraniu i opisaniu probéwki osoba pobierajgca sprawdza, czy dane
pacjenta na etykiecie probowki z prébkg pacjenta sg zgodne z danymi na zleceniu na badanie i sktada na

tym zleceniu czytelny podpis oraz wpisuje date i godzine pobrania.

2.5, Pobieranie krwi z zyly obwodowej

Pobieranie krwi zylnej odbywa sie zgodnie z zasadami opisanymi w Informatorze (Inf-ZDL) i
dodatkowo w procedurach obowigzujgcych w Szpitalu: PR-01 QP-15 ,Dezynfekcja skory i bton sluzowych
lub innych tkanek” oraz PR-01 QP-02 ,Standardowa Procedura mycia i dezynfekcji rgk”. Krew zylna
pobierana jest w systemie zamknietym do probéwek S-Monovette. Krew na badania molekularne nalezy
pobiera¢ do probowek zawierajgcych wytgcznie antykoagulant EDTA (10 ml).

W przypadku ekspozycji zawodowej postepujemy zgodnie z procedurg nr PR-01 QP-06 ,Ekspozycja
zawodowa pracownika na kontakt z krwig i/lub innym potencjalnie infekcyjnym materiatem (IPIM) —

postepowanie”.

2.6. Pobieranie szpiku kostnego z talerza kosci biodrowej lub mostka

Pobieranie szpiku kostnego opisane jest w formularzu PR-01 QD-H-33 ,Zgoda na nakiucie i
pobieranie szpiku kostnego — trepanobiopsja i biopsja aspiracyjna”. Szpik kostny pobierany jest w
systemie otwartym do probowek S-Monovette zawierajgcych wytacznie antykoagulant EDTA, w
objetosci 2-4 ml.

W przypadku ekspozycji zawodowej postepujemy zgodnie z procedurg nr PR-01 QP-06 ,Ekspozycja
zawodowa pracownika na kontakt z krwig i/lub innym potencjalnie infekcyjnym materiatem (IPIM) —

postepowanie”.

2.7. Pobieranie tkanek utrwalonych (FFPE)

Pobranie reprezentatywnych wycinkow ze zmiany u operowanego pacjenta wykonywane jest wg
procedur obowigzujgcych w Szpitalu. Materiat umieszczany jest w specjalnym utrwalaczu. Nastepnie
wycinek podlega mrozeniu w kriostacie (temperatura mrozenia powinna byc¢ nizsza niz -20°C). Skrawanie
zamrozonego materiatu i tworzenie preparatu mikroskopowego, barwienie preparatu hematoksyling i
eozyng odbywa sie w Zaktadzie Histopatologii. Badanie histopatologiczne przeprowadzane jest przez
lekarza patomorfologa, ktérego celem jest postawienie diagnozy patomorfologicznej (okreslenie
charakteru zmiany: potwierdzenie lub wykluczenie ztosliwosci).
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3.

Przyjecie materiatu do badan

Pobrany materiat biologiczny nalezy dostarczy¢ w jak najkrotszym czasie. Pracownia zlokalizowana

jest w TiG (budynek od ulicy Ciotkowskiego 2, poziom -1, pokéj C2020).

Material nieutrwalony (krew / szpik) przyjmowany jest od poniedziatku do pigtku w godzinach 8.00 -

12.00 z wyjatkiem:

Materiat od pacjentéw zapisanych przyjmowany jest od poniedziatku do czwartku do godziny 12:00.
W innym czasie materiat moze by¢ dostarczony wylgcznie po uzgodnieniu z asystentem Pracowni
(tel. 42 689-52-80).

W szczegdlnie uzasadnionych przypadkach (np. godziny funkcjonowania Poradni) mozliwe jest
ustalenie za zgodg Kierownika Pracowni indywidualnych warunkoéw przyjmowania materiatu.

Materiat od pacjentéw z kartg DILO przyjmowany jest poza kolejnoscig i nie wymaga zapisywania.

Materiat utrwalony (tkanka FFPE) jest przyjmowany w godzinach 7.30 — 15.00 od poniedziatku do pigtku

w punkcie ekspedyciji (poziom 01, pokdj C2001).

Personel przyjmujacy materiat do badania zobowigzany jest:

odnotowac¢ na skierowaniu date i godzine przyjecia materiatu do Pracowni oraz potwierdzi¢ to
wiasnorecznym podpisem,

sprawdzi¢ zgodnos$¢ danych pacjenta na skierowaniu i na proboéwce z materiatem badanym (imie,
nazwisko, PESEL), a stwierdzone niezgodnoéci niezwtocznie zgtosi¢ kierownikowi Pracowni,
sprawdzi¢ obecnos¢ podpisanej przez pacjenta Deklaracji swiadomej zgody na wykonanie
diagnostycznych badan genetycznych, a w razie braku podpisu pacjenta potwierdzajgcego zgode na
badanie odnotowac ten fakt w ksiedze badan i poinformowac lekarza zlecajgcego,

sprawdzi¢ date i godzine pobrania materiatu;

ocenic jakos¢ pobranego materiatu pod katem jego iloSci, gestosci, obecnosci skrzepdw, obecnosci
grudek, limfocytozy krwi obwodowej; w przypadku stwierdzenia niedostatecznej ilosci materiatu do
badan poinformowac¢ lekarza zlecajgcego,

poinformowac lekarza zlecajgcego lub lekarza aktualnie opiekujgcego sie chorym o catkowitym
wykrzepieniu materiatu badanego i o koniecznosci powtérnego pobrania,

w przypadku obecnosci niewielkich skrzepow w probéwce ze szpikiem kostnym poinformowac o tym
kierownika Pracowni, a w przypadku jego nieobecnosci bezposrednio skontaktowac sie z lekarzem
zlecajgcym lub lekarzem aktualnie opiekujacym sie pacjentem o jakosci pobranego materiatu i jego
wptywie na wynik badania; decyzja o jego dalszym procedowaniu zostaje podjeta przez kierownika
Pracowni w porozumieniu z lekarzem,

sprawdzi¢ obecnos¢ wskazania do badania na skierowaniu; w przypadku jego braku skontaktowac

sie z lekarzem zlecajgcym lub lekarzem aktualnie opiekujgcym sie pacjentem,
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o sprawdzi¢ kompletnos¢ innych danych na skierowaniu, ktore sg niezbedne do poprawnego

procedowania prébki, a w szczegdlnosci wskazanie do badania; podjg¢ kroki w celu ich uzupetnienia
o skontaktowac sie osobiscie lub telefonicznie z lekarzem zlecajgcym badanie w celu uzupetnienia lub
skorygowania danych na skierowaniu.

e Zarejestrowania materiatu w laboratoryjnym systemie informatycznym Pracowni (LSI)

Kryteria odrzucenia probki:

¢ brak danych pacjenta na probéwce z materiatem badanym,

e niezgodnosc¢ danych pacjenta na probowce z danymi na skierowaniu,

o brak formularza deklaracji Swiadomej zgody,

o skrzep w probéwce z materiatem badanym,

e czas od pobrania krwi obwodowej do jej przyjecia w Pracowni powyzej 24h (w przypadku badan
hematoonkologicznych — diagnostyka/ocena mierzalnej choroby resztkowej),

e czas od pobrania szpiku kostnego do jego przyjecia w Pracowni powyzej 24h (w przypadku badan
hematoonkologicznych — diagnostyka/ocena mierzalnej choroby resztkowe;j),

e limfocytoza krwi obwodowej < 1.0 x108/ul.

4. Przygotowanie materiatu do badan

Pierwszym etapem badania jest izolacja komoérek krwi obwodowej/szpiku kostnego na gradiencie
stezen lub metodg lizy erytrocytéw. Materialem bezposrednio poddanym analizie molekularnej sg kwasy
nukleinowe (DNA/RNA).

5. Dokumentowanie niezgodnosci na etapie przedanalitycznym

Stwierdzenie btedow na etapie przedanalitycznym opisywane jest w systemie LS| Pracowni jako
»Zdarzenie kontroli jakosci”. Po ustaleniu przyczyny powstatej niezgodnosci odpowiedzialny za zdarzenie
personel oraz jego przetozony sg informowani o niezgodnos$ci oraz podjete zostajg dziatania naprawcze
(szkolenie z procedur i/lub inne kroki). W przypadku odrzucenia materiatu do badan z powodu zaistniatej
niezgodnosci personel Pracowni informuje o tym zleceniodawce (telefonicznie lub osobiscie), ktory
podejmuje decyzje co do ponownego pobrania materialtu do badan. Wszystkie podjete dziatania

opisywane sg w systemie LS| Pracowni przy odpowiednim zdarzeniu kontroli jako$ci.

6. Badania zlecone w trybie pilnym
Pracownia moze wykonywac analize wybranych zaburzerh molekularnych w trybie pilnym (w czasie

24-48h), pozostate badania wykonywane sg wg czaséw okreslonych w Katalogu badan. Zleceniodawca

odnotowuje tryb CITO na zleceniu.

Wydanie nr 2 z dnia: 02.09.2026 Strona6z 8



L =
iy s };I'] !

i
=_KOPERNIK Inf-ZDL/DD-04

7. Dozlecanie badan do juz pobranego i przyjetego w Pracowni materiatu

Istnieje mozliwos¢ rozszerzenia panelu badan do juz pobranego i przyjetego w Pracowni materiatu.
Nalezy w tym celu wystawi¢ odpowiednie zlecenie w systemie AMMS a nastepnie poinformowac
pracownig (telefonicznie, osobiscie lub poprzez papierowy wydruk zlecenia) o tym, ze wskazane badanie
powinno zosta¢ wykonane z materiatu dostarczonego do pracowni wczesniej. Istotne jest wskazanie

precyzyjnie materiatu, ktérego ma dotyczy¢ badanie.

8. Przechowywanie materiatu do badan

Materiat na badanie molekularne jest procedowany w dniu jego przyjecia do Pracowni. Do chwili

rozpoczecia procesu krew i szpik przechowywane sg w temperaturze lodéwkowej (4-8°C).

9. Przechowywanie materiatu po wykonaniu badan

Niewykorzystana krew jest przechowywany w lodéwce (4-8°C) do rana dnia nastepnego po
zabezpieczeniu materiatu do dalszych analiz. Materiat ten moze by¢ wykorzystany do kolejnej procedury,
jesli materiat diagnostyczny z dnia poprzedniego jest zbyt ubogi. Po tym czasie probowki z
niewykorzystanym materiatem trafiajg do pojemnikéw z odpadami medycznymi i sg utylizowane zgodnie

z procedurami obowigzujgcymi w Szpitalu.

10. Utylizacja materiatu biologicznego

Zgodnie z procedurami obowigzujgcymi w Szpitalu (PR-01 QPS$-03 ,Gospodarka odpadami’),

odpady odbierane sg z Pracowni codziennie.

1. Wydawanie sprawozdan z badan

Sprawozdanie z badania wypisywane jest przez osobe wykonujgcg w systemie LSI pracowni. Wypisane
sprawozdanie przekazywane jest w LS| do autoryzacji diagnoscie laboratoryjnemu z waznym prawem
wykonywania zawodu lub specjaliscie medycznej genetyki molekularnej. Przed autoryzacjg sprawozdanie
sprawdzane jest z dokumentacja z przeprowadzonych analiz. Sprawdzony i autoryzowany wynik
podpisywany jest elektronicznie i automatycznie odsytany do systeméw AMMS i P1. Zasady wydawania

sprawozdan opisuje szczego6towo procedura "PR-01/p6 QP-09 Autoryzacja wydawanie sprawozdan”.

Formularz sprawozdania z badania molekularnego zostat zaprojektowany zgodnie z wymaganiami
zawartymi w:
e Ustawie z dnia 15 wrzesnia 2022 r. o medycynie laboratoryjnej,
¢ Rozporzagdzeniu Ministra Zdrowia z dnia 30 czerwca 2025 r. w sprawie standardéw jakosci dla

laboratoriow.
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W sytuacji opdznienia w wydaniu sprawozdania Pracownia informuje telefonicznie lub osobiscie

YT

Zleceniodawce o przyczynach zaistnialego opoznienia i o najbardziej prawdopodobnym terminie
uzyskania wyniku. Notatke o rozmowie odnotowuje sie w PR-01/p6 QP-43 Zatgcznik nr 1 - Wykaz

konsultaciji.

12. Wyniki alarmowe (krytyczne)

W przypadku wykrycia wariantéw lub zmian genetycznych, ktérych obecnosé¢ wigze sie z wysokim
ryzykiem progresiji choroby lub mozliwoscig modyfikacji sposobu leczenia na bardziej skuteczne personel
Pracowni niezwtocznie informuje o uzyskanym wyniku i jego znaczeniu lekarza prowadzgcego,
telefonicznie lub osobiscie. Prowadzone sg zapisy z przekazania informacji w PR-01/p6 QP-43 Zatgcznik

nr 1 - Wykaz konsultaciji.
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