HAPE/IBA Ne 38 ot 20.08.2010 r. 3a yTBBbp:KIaBaHe HA
MEIMIMHCKH CTAHAAPT ""MeauMHCKA reHeTuKa'"

N3nanena oT MUHUCTBPA HA 3/IpaBeoria3BaHeTo, 00H., /B, 6p. 67 ot 27.08.2010 r.
Yaen eguncrBeH. (1) C Tasm Hapenba ce yTBbp)KIaBa MEIUIIMHCKUAT CTaHIApT
"MeaunuHcKa reHeThKa" ChIIIaCHO MPHIIOKEHHUETO.
(2) HeiinocTTa MO MEIUIIMHCKA I'€HETHUKA CE€ OCBHILIECTBSIBA MPU CIa3BaHE Ha CTaHJapTa 10
an. 1 U ce M3MBJIHABA OT BCHUYKHU JIEUEOHU 3aBEICHHSA, B KOUTO CE OCBHIIECTBABA NEHHOCT IO
MCIULIMHCKA M'CHETHKA.

SAKVIIOYUTEJIHUA PASITIOPEIBU

§ 1. Ta3u Hapenba ce u3naBa Ha ocHoBaHue wi. 6, am. 1 or 3akoHa 3a neueOHUTE
3aBeICHUS.

§ 2. MI/IHI/ICT’bp’LT Ha 3IpaBCOIa3BaAHCTO JaBa YKa3aHUJ I10 IIPUJIAraHETO Ha HapeL[6aTa.
[IpunoxexHne
KBM YJIeH eIMHCTBEH, aJjiMHesd IIbpBa

MEIMIIVMHCKM CTAHIAPT "MEIULIMHCKA
TEHETUKA"

Paspmen I
OBuM IOJIOXEeHMS
1. OnpexnejeHue

MemnuumMHCKaTa T'€HeTMKa € CaMOCTOATeJIHa MeOMIMHCKA CIEeLMAaJIHOCT M HaydHa
OVCLUILJIMHAE, KOATO mM3ydaBa e€TMOJIOTMATa, [NaTol'eHe3saTa, yHacjeIsBaHeTo,
KJIIMHMYHaATa M318Ba, NOpodumiakTMKa M JieUeHMe Ha HacJeNCTBeHuTe OOJIeCTU U
Openpas3nojIOXEeHUa M upes Npujlal'aHe Ha CHeUMOUUHM MeTOIM 3a M3CJenBaHe
OCUTYypPSABa I'€HeTHMUYHATa IOMATHOCTMKA M I'€HeTUUYHO KOHCYyJTupaHe. OCHOBEH
00eKT Ha MeIOMIMHCKAaTa I'eHeTHKa € CEMEMCTBOTO MM HEeTOBUTe OOJIHM WU
30paBK WJleHOBe. llpeIMeT Ha MeOMLUMHCKaATa I'€HeTMKa Cca BKJIOUMTEJIHO U
HAlLMOHAJIHUTE CKPMHMHIOBM M3CJIeOIBaHMSA Ba HaACJEeICTBEeHU OoJleCTu U
npenpas3noJIOXeHNU .

2. MeoMUMHCKUAT cTaHmapT "MemuiuMHCKa TreHeTuka" perjiamMeHTHupa :

2.1. OCHOBHMTE WMBUCKBAHUS ¥ KPUTEPUM, Ha KOUTO TpsaOBa Ia OTIOBaApPS
MeIMKO-TEeHETUUHOTO KOHCYJITUPAaHE.

2.2. ObumuTe M3UCKBAHMA 3a opraHMsBaluusaTa M IeMHOCTTa Ha JabopaTopumure,
KOMTO MNPOBeXIaT CHelMaJIM3UPaHM IMATHOCTUUHM TEeHEeTUUHM MICJIeIBaHUI -
LUMTOTEHETUMUEH M MOJIEKYJIAPHO-LUMUTOTEHEeTMUEH aHaJM3, MOJIEeKYJISPHO-T'e€HeTUUeH
aHanMz, OUMOXMMMYEH TI'eHeTHUYEeH aHalin3, TeHeTMUHa MIOEHTUOMKALMA Ha
VHIMBMIA M ydacTBaT B HALMOHAJIHM I'€HEeTUUHM CKPMHMHI'OBU IpOTpPaMu.

2.3. MuHMMaJHMAT ofbeM IoKasaTeNlM M alapaTypa 3a JabopaTopumure,
NpoBeXnallM T'eHEeTUUHM M3CJIeIBaHUd.

2.4. TlpenopbUYBAHUTE METONOJIOTMUYHY M AHAJUTUUYHM NPUHLIUIOM 3a
OCHBUIECTBSABAHETO Ha IEeMHOCTTAa Ha JlabopaTopumuTe.

2.5. BambpixuUTeJIHUTe M3UCKBAHUA 3a OCUI'ypSBaHe Ha KadeCTBOTO Ha
J1a00opaToOpPHUTE M3CJeIBaHUA.

2.6. ObumTe MBMCKBAHMSA 3a Cbhb3IaBaHe U nonmepxaHe Ha [JHK BGaHka KBM
JabopaTopmumuTe .

Paspgen II
CneumduuHM M3MCKBAHMSA 3a [NpoBexIaHe Ha MeIMKO-I'€HeTMUHO KOHCYJITMpaHe
1. OnpezneneHue



MenouKO-TeHEeTUUHOTO KOHCYyJTHpaHe (MI'K) e BucCoOkKOCIeLMaJM3upaHa
KOHCYJITaTMBHa MeOMLMHCKa IOEeMHOCT, WM3BBPpUIBAHA OT Jiekap C IpusaHaTa
CreuraJiIHOCT IO MeIOMUMHCKka I'€HeTMuKa, HacodeHa KbM M3TpaxlaHe LSaJIOCTHa
KOHLIENUMs I10 OTHOWEHMEe Ha Pas3BUTMETO U/MUiM NpelaBaHeTO Ha HaCJeICTBeHa
foJleCcT MM NpeIpasNoJIOXeHMe B HaleHO CEMEMCTBO MM 3a JaleH MHAOMBUL.
BapppliBa C NPOTHO3MPAaHEe Ha PMCK 3a oIpenejieHO 3aboyigBaHe.

2. YcrpoucTBO U ODOpyIBaHe Ha KaOMHET 3a MEIMKO-TE€HEeTUUHO KOHCYJITMPpaHe

2.1. YcrporcTBO Ha kKadbuMHeTa 3a MeIMKO-T'E€HETHMUHO KOHCYJITMpaHe - KabuHeT
Y MaHMIIyJIalMOHHA .
2.1.1. KabuHeTH T Ce USINOoJ3Ba 3a NperJiel Ha nauueHTa/uMTe - CHEeMaHe Ha

aHaMHe3sa, O(uBMKaJIeH CTaTyC, PONOCJIOBEH aHalu3, ONBJIBAHE Ha
MeOMUMHCKMTE INOKYMEHTM M MNpoBexIaHe Ha MeIMKO-TeHeTMuHaTa KOHCYJITauus
Ha MalMeHTa U/WiIM CEeMeMCTBOTO My U/WMIM HETOBM PONCTBEHULN.

2.1.2. KbM kabuHeTa MOXe Ia Ce pasKpMBa MaHUMNYyJALMOHHA 3a B3eMaHe
BuoJIOTHMUYEeH MaTepuas (KpbB, KOXa) 3a Pa3yIMUyHM IMATHOCTUYHMY M3CJIeOBaHU,
KaKTO ¥ 3a M3BBPUBAHE Ha CHeUMOMUHM OUMaTHOCTUYHM IEeVHOCTM — OIJIen OO
UV-cBeTnmHa, GoTorpadupaHe.

2.2. ObopymBaHe

2.2.1. KaBuHeT: Jekxapcko Oopo, CTOJI, 3akjioupam ce mxkad 3a MeIVLUVHCKM
OOKYMEHTM, KylleTKa-KaHale 3a KOHCYJITMPpaHMsa, MMBKA C Teuala TOoIlJla U
cTymeHa BOHa, TejyiebOH, KOMIOTBP M NPUHTEP C HOCTBI OO MHTEPHET.

2.2.2. MaHunyJalMOHHA: XJIaOMJIHMK 3a CbXPaHeHMEe Ha KPBbB M OPpyI'M
OMOJIOTUUHU MaTepmanr, MeIMUIMVMHCKa MacrudkKa 3a CIPMHLIOBKM, CTOJI 3a
B3eMaumsa npobure, CcHelMaljieH CTOJI 3a INaluMeHTa, MeIMLUMHCKA KylleTka,
cnemeH mxad c JekapcTBa, MeIMUMHCKM WKad 3a KOHCYMATHBM, MMBKA C Teualla
TOmJla ¥ CTyIeHa BOoHa.

3. UoBewky pecypcu M KBaaubukraums

3.1. B MEIMKO-TEHETUUHUS KOHCYJITAaTMBEH kabuHeT MOoTaT Ha padoTaT caMo
CIeurajJucTy C MEeOUIMHCKO ofpa30BaHMEe M NOIXOIAla Ba HOeMHOCTTa Cu
KBanubdmxkaumsa - Jekapu C OpM3HaTa CIeLMajyiHOCT I10 MeIMUMHCKA TeHeTrka U
MeOMUMHCKa cecTpa (akyumepkKa MM MeIMLUMHCKM JabopaHT) .

3.2. MeIMKO-Te@HETUUYHUAT KOHCYJITAaTUBEH KabMHET Ce PBKOBOIOM OT JieKap C
IIpr3HaTa ClIeluraJJHOCT 10 MeOMIIMHCKa I'€éHeTHUKa.

3.3. MemMumMHCKaTa cecTpa (akKylepkKa UM MeIMLUMHCKM JabopaHT) B
MeOMKO-Te€HEeTUUHUSA KOHCYJITaTMBeH KabuHeT Tpabea Oa MMa CBOTBETCTBAlla Ha
paboTaTa HNOATOTOBKa M Oa paboTM MNOX KOHTPOJa Ha Jiekapsd CHeUMajiMCcCT IO
MeEOVMIIIMHCKAa TI'€HEeTMKa IIPM M3BBPIUBAHE Ha CHeLU/I(i)MqHMTe HeﬁHOCTVI B kabuHeTa.

4. OpraHmsaums Ha paborara

4.1. MeOMKO-TEHETMUYHOTO KOHCYJITMPAaHe ce [NOCTMIa 4Ypes:

4.1.1. IlocTaBsAHe Ha BEPOSATHa T'eHeTMYHA IOMarHO3a M M3TpaxInaHe Ha
oudepeHUMaIHO-IMATHOCTHUYEH IIJIaH CJle CHeMaHe Ha aHaMHEeCTMYHM IaHHU,
dmBMKajieH CTaTyC CBC CIelMaJIHO BHMMAaHME KBM IOUCMOPOMUHM Oeseswy,
TeHeaJIOTMYHO M3CJIedIBaHe, HaszHadyaBaHe Ha MOOI'BJIHUTEJIHM M3CJIeIBaHMS, a
CBIIO CHeUMPMUHM TEeHEeTMUHM M3CJIefBaHMsa CBOOpas3HO KIMHMYUHATA OMaTrHO3a.

4.1.2. VHTepnpeTalusa Ha CIeUMalIM3UPaHM TEeHEeTUUHM M3CJeOBaHMA.

4.1.3. Ilpy HeOOXOOMMOCT IallMeHTUTe Ce KOHCYJTMpaT M oO0CHXIaT C JeKapu
OoOT IOpyI'M MEIMUIMHCKM CIElUMaAaJIHOCTU M/MJ'IM Opyrm crneumajJmncTu.

4.1.4 IlpencraBsgHe Ha KOHCYJITMPaHMSA Ha LAJOCTHa MHOopMaumsa 3a OoJjecTra,
HauUMHUTE Ha NpelaBaHe, PUCKOBEeTe 3a INOBTOPEHMETO M B CEMEeMCTBOTO,
MeTOOMTe 3a NpoduiIaKTMKa. BuIBT Ha nOpobjleMuTe, OOCHXKIAHM IIPpU
MeOMKO-TEeHEeTUMUYHOTO KOHCYJITMpaHe, M3MCKBa KOMYyHMKAlLMA B CMUCEHIA Ha
[IePCOHAJIHO alpecHupaHa KOHCyJITauus. ToBa M3KJIIOYBA BCAKO IUPEKTHO
B’bBﬂeﬁCTBMe Ha KOHCYJITUMpalMa BBPXY PelleHMATa Ha KOHCYJITUMPAHNMA. KonTaktT
MexXxIOy KOHCYJITMpalulMsa M POOCTBEHMLMTE Ha KOHCYJTMPaHMA CcTaka Clen
MB3PMYHOTO TAXHO XejlaHue. Ha KOHCyJNTMpaHMsa (IlalMeHTa) ce OpenocTaes Ia
NpelueHr Oaau Oa MHOoOpMMPpa POACTBEHMUMTE CM 3a BB3MOXHOCTTa IOa MM ObIe
nposenmeHa MI'K.



4.1.5. llpemocTapsgaHe Ha nmMcMeHo MI'K 3akJjoueHMe NIPU NOMCKBaHe OT IalMeHTa
WM HacouBallMsg JieKap, [IOINNMCAHO OT KOHCYJNITHPpAallMd M PBKOBOIMUTEeNS Ha MI'K
xkabuHeTa.

4.2. Tlokazs’aHMa 3a MEeOUKO-TeHeTUUYHa KOHCYJITALMA:
1. TaumMeHT/CeMelCTBO C yBPEINEeHO HeTe CBC CIEIHUTE YBPEXIAHMUI:
1.1. MHOXECTBEHM M M30JIMPAHM BPOLEHM aHOMAJIUMU.
1.2. AHOMaJIMM B pacTexa, I[oJjioBaTa IudepeHLMalus U Pa3BUTUETO.
1.3. V3ocTaRaHe B YMCTBEHOTO PAa3BUTHE U IIOBeIeHUECKM OTKJIOHEHMUS.
.1.4. CbMHeHMEe 3a XPOMO3OMHa OOJIecT.
1.5. CbMHEeHME 3a MUKPOLEJIELUMOHEH CUHIPOM.
1.6. CvbMHeHME 3a CHUHIPOM C XPOMO30MHAa HECTaOMJIHOCT.
1.7. MoHOTeHHO 3BabojigBaHe WM CBMHEHME 3a TaKoBa.
2. HNaumeHTN C a300ClepMUs, TexKa OJMI'OCIepMUs, aMeHopes, PaHHa

[laumeHTM C JoKa3aHO (GaMMIIHO XPOMOBOMHO IPEeYyCTPOMCTEO .

[lauMeHTM C KPBBHO-POICTBEH Opak.

BnpaBu Juia C daMmiHa OOPEMEHEeHOCT C HacCJeICTBeHM 3aboJjiaBaHUA.
[lapTHBEOPCKAa IOBOMKA C PEeNpOOYyKTMBHM HapPyULEHMS:

.1. JIra u moBeue CHOHTaHHU abopTa, paxIaHe Ha OeTe C MaldopMaTUBEH
eM3CcJIeIBaHO) , MBPTBO paxnaHe (HEeM3CJIeOBaHO M C HEsCHM HOaHHU) .
VHbepTunmTeT C HEeM3sACHEHa ETUOJIOTUA.

XpoMo30MHa abepalMs, yCTaHOBeHa IIpM IIpeHaTajlHa IMaTrHOCTHUKA.
BpemeHHa (ceMelMCTBO) C NOKas3aHMsA 3a [IpeHaTajlHa IOMaTHOCTMKA:

.1. Xena Ha BB3pacT Han 35 TomuHM U/UIM NAaPTHLOP HAI 44 TOIMHU WU
XeHa [noxm 18 romuHHU.

4.2.8.2. PomurTeJl, HOCHTEJ Ha XpOMOs3OMHa abepaumsa - 0DajlaHCUpaHa WU
HeDaJjlaHCUpPaHa.

4.2.8.3. YcTaHOBEH IIOBMIIEH PMCK 3a XPOMO3OMHa OOJlecT IpM HacTodAlla
OpPEeMeHHOCT .

4.2.8.4. YcTaHOBEHa aHoOManuMsa NOpPM yJITpacoHoIpabcko m3clenBaHe,
CBMHMTEJIHA 3a M3gBa Ha HacjencTBeHa OoJecT.

4.2.8.5. IoBumeH PUCK 3a MOHOT'€HHO MM MyJITUOakTOpHO 3aboJjisgBaHe.

4.2.8.6. TepaTOTeHHM BB3NEVCTBUS.

5. IoxyMeHTHUpaHe

5.1. MI'K cv3maea, HNOOOBPXa M CBbXPaHABa IOOKYMEHTM CBHIJVIACHO IEeMCTBalUTE
HOPMaTMUBHM aKTOBe, CBBP3aHM C HeMHaTa paboTa, Ha XapTUEH U eJIEKTPOHEH
HOCUTEJI CBC 3allMTeHa KOMIITBPHA CMHCTeMa 3a permcrTpalMs, CbxpaHsBaHe U
yIpaBJleHMe Ha IOaHHUTE.

5.2. MI'K mokyMeHTalusa MOXE Ia Ce aKTyajlusupa B CBOTBETCTBME C HOBU
M3MCKBAaHMA 3a NPpOBEeXIaHe Ha MeIMLUMHCKMUTE M3CJeOBaHMA.

5.3. BagwpmxurenHa MI'K mokyMeHTaUMS :

5.3.1. AmMOysaTopeH XypHaJ, CBIBPXAall TPUTE MMEeHa Ha NalMeHTa, BB3pPacT,
maTa Ha IOoCeleHMVe, MBbPBMYHO MJIM BTOPMUYHO, anpec M TeyedoH, M3Npalmal
Jlekap M 3BEHO, IOuarHos3a, 3abejlexkKy, HasHadYeHM M3CJeOBaHUsd.

5.3.2. Lanata mHbOoOpMauMsa 3a NaLUMEHTa Ce CBbXPaHAaBaT C YHUKAJIEH
nuneHTUOUKaLMOHEeH HoMep (DykBeHO-UMOPOB MM OapKOL) M Ce BHACH B
KOMIITBPHa 0Oas3a OaHHU.

5.3.3. VMubopMmMpaHO CBIJIACHE 3a NPOBEeXIaHe Ha TI'€HEeTUYHU MBCJIEeOBAHUS -—
noOmnmMcea Ce OT M3CJeIBaHMA MM HEeTOB 3akKOHEH IIPpeNCcTaBUTE] U cJel
paspelleHre Ha KOMMUCHUATa [NO MeIMLUMHCKa eTMKa KBbM CBOTBETHOTO JIeueBHO
3aBeleHre. VHQOPMMPAHOTO CBIVIACKME CBIOBPXA: CBIJIacKe 3a B3eMaHe Ha
BMOoJIOTMYEH MaTepuall, 3a M3BbPIBaHe Ha CBOTBETHOTO M3CJIeIBaHEe,
nHbopMalmaTa, KOATO TO IOaBa 3a [NalMeHTa M HeI'OBOTO CEMENCTEO,

BB3MOXHMTE PMCKOBE OT Hero, KakKTO M HadMHa Ha [NoJlydaBaHe Ha pesyJjrara.
B ceryjacmueTo M3PMYUHO ce oTbesig3Ba lejiTa Ha M3CJedBaHeTO (HaydHa,
IocTHaTajllHa IMAaTrHOCTMKA, [peHaTajlHa IOMarHOCTMKAa, NPeIKJIMHMYHA
IOVMarHOCTMKAa, IOKa3BaHE Ha XeTepO3UMI'OTHO HOCUTEJICTBO, OIpenelisHe Ha
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TeHeTHYHO NpelpasloJIOXeHMe) M IeHeTHudHaTa JadopaTopusa, B KOATO He OBbIAT
IpOBEeNeHM aHaJlu3uUTe.

5.4. ApxuBupaHe Ha MI'K moxyMeHTaumsa: amMOyJIaTOPHMAT XypHaJI,
MHOOPMMPAHOTO CBhIVIACHME UM Koome OT nmcMeHoTo MI'K sakjoueHmMe ce
cBXpaHaBaT MuHMMYM 20 TOOMHM Ha XapTueH (B Kaca, KOSATO € 3akJjioueHa) U
€JIEKTPOHEH HOCHUTEeJI.

5.5. HocTsl OO HaHHMTEe Ha MNalUMEeHTUTe MMAT CcaMO OlpenejleHM Juila OT
PBKOBOOMTENA Ha I'eHeTMYHAaTa KOHCYJTauMs CcboOpasHO melcTeaumaTa
HOpMaTMBHa ypenba.

Pasmesn III

CneundmuHy M3UCKBAHMSA 3a NPOBEeXIaHEe Ha LUUTOTEeHeTUUYHa U
MOJIEKYJIIPHO-LMTOT€HeTUYHa IOIMaTHOCTHUKA

1. OnpenejneHue

MemyumMHCKaTa LUTOTEHEeTHKa € YacT OT MeIMIMHCKaTa I'eHeTuka, KOSATO
V3ydyaBa YOBEUWKMUTE XPOMO30OMM B HOpPMa M [NaTOJIOTMS Ha HMBO CBETJIMHHA
MMKPOCKONMSA UYpes M3IOoJI3BaHe Ha CHeUMOUUHM LUUTOTeHeTHuUHM MeTonu. OCHOBHA
ueJjl Ha MeIMIMVMHCKAaTa LIUMTOI'€HEeTHKa € OCUT'ypABaHe Ha IOMal'HOCTMKAa Ha
XPOMO3OMHMUTE HapyUEeHMAd.

MoJyexyjigapHaTa LMTOTEeHeTMKa € YacT OT MeIMUMHCKaTa I'eHeTuka, KOSTO
yU3ydyaBa MOJIEKYJISPHM MBMEeHeHMS upe3 (QJIyopeclLeHTHa MMKPOCKONMUS C
MBINOJI3BaHE Ha T'OTOBM NpOoBOM M MOXEe Ia € PYTMHHa IpakTuKa. AKO TOBa He €
Taka, JabopaTopusaTa TpsabBa Oa MMa YCTaHOBEHM CTpaTeTuM 3a M3lpallaHe Ha
HpO@M’I‘e, KOUTO M3MCKBaAT MOJIEKYJIAPHO-LUMTOT'€HEeTMYEH aHaJin3, B
crneuManusupaHa JadopaTopusd.

2. OBuM M3UCKBAHUSA

2.1. Bcgka UMTOTI'eHeTHUHa JabopaTopHa IMaTHOCTMKA TpabBa na ObIe
oBBBP3aHa C NpenjlaraHa I'eHeTMYHa KOHCYJITauMus. [IpelnopbuMTesIHO €
KOHCYJITauMaTa Ia Npenxoxia LUMTOI'eHeTUUHOTO M3CJielBaHe.

2.2. MeTomuTe U OpolLelypuTe, M3IOJ3BaHM B JabopaTopuara, TpabBa Ima ca
ONMCaHM IEeTauJIHO B CBOTBETHM IPOTOKOJMU.

2.3. llocoueHMUTe B CTaHIapTa METOOM M MBMCKBAHMSA MMaT Pa3JIUUHU IPUEMIIUBU
BapmMaHTM, 4YMATO HaOeXIHOCT ’I‘pH@Ba oa 6”{3,]16 IJOKasaHa M IOOKYyMEHTMPAaHa B
nabopaTopuaTa.

2.4. TlpobuTe (OMOJNOTMUHMAT MaTepuas 3a M3cjedBaHe) ce obosHaudaeaT C
IepCoHaJIeH MIOESHTUQMKALMOHEH HoMep (OykBeHO-UMOPOB MM BapkKon) U ce
BHACAT B KOMIOTBPHa Oasza OaHHU.

2.5. JlaBopaTopusaTa TpabOBa Oa MMa KPUTEepUM 3a OTXBBPJISHe (HelpMeMaHe) Ha
npodbuTe, KOTATO HE OTITOBAPSAT HAa M3MCKBaHMATA 3a [OoJlydaBaHe Ha HalexIeH
pesynarTar.

2.6. BuoJoTrMdYeH MaTepuall ce IpueMa B JabopaTopusaTa C NOMCMeHa 3adbBKa,
ceIOBPXalla TPUTE MMEeHa Ha NallMeHTa, pPOoXIeHaTa naTa, alpec, NOBOA 3a
nacyenepaHe, BuIa Ha OMOJIOTMYHMSA MaTepMuall, YyCJOBMATA 3a B3eMaHe U
KOJIMYECTBOTO Ha OMOJIOI'MUHMSA MaTepualj, IaTa M 4Yac Ha B3eMaHe Ha
BMOJIOTMYHMSA MaTepual; MuMe, NOANMC, alpec M TejJedPOoH Ha HacodBammsa Jekap;
IIOBON 3a WM3CJeIBaHEeTO; HasHAUeHM TIeHeTMUHM M3CJIeNBaHusa, KPaTKO ONMCaHUe
Ha KJIMHMYHATa KapTMHA MM eNMKpM3a, HauMH Ha IJjallaHe, HNOINMC Ha
nauMeHTa, 4Ye € najl MHOPOPMMPAHO CBhIVIACME UM € IOJIyuuJl HeobxoImmaTa
npenBapmuTesiHa MHOOpMalMA.

2.7. Bcuuku jabopaToOpHM peakTuBM TpsabOBa Oa O6bOAT CbXxPaHABaAHM CHOOPA3HO
M3MCKBAHMATA Ha [NPOMU3BOINCTBEHUTE MHCTPYKLMM.

2.8. IDaHHMTe OT M3CJeOBaHMATa TpaAOBa Ha ObOAT CbXPaHABAHM Ha €JIEKTPOHEH
¥ NMCMEeH HocuTes MuHMMyM 20 TOIOMHM.

2.9. IllocTHaTaJIeH LUUTOT'€HEeTMUYEeH aHajlM3 € MHIMUMPAH B CJeIHUTEe CJydau:
. lNaumenTm cwC:

1. MHOXeCTBEHM BPOIEHM aHOMAaJIUM.
.2. AHOMaJlMM B pacTexa, [ojoBaTa aubpepeHUMaUUs U PaA3BUTUETO.
3. AsoocnepMmsa, TexXKa OJMI'OCIEPMMs, aMeHOopes, paHHa MeHolay3a.



IzocTapaHe B YMCTBEHOTO pPa3BUTHE UM IIOBEIEHUECKM aHOMaJIUM.
. HpennonaraHa 10 KIJIMHMYHM CHYIMIITOMM XPOMO3OMHAa BojiecT.
. HpennonaraH 10 KIJIMHMYHM CHYMIITOMM MUKPOHOEJIELVMOHEH CHMHIPOM.

.1.4.
1.5
6
7. CBMHEHME 3a CHMHIOPOM C XPOMO3OMHA HeCTabMJIHOCT.
8.
9
1

1.

IoxasaHo GaMMUIJIHO XPOMOB3OMHO MNPEeyCTPOMCTRBO.

. 3a MOHMTOPMHT CJiel KOCTHOMO3BbUHA TPAaHCIJIaHTALMS.

.1.10. ByiokauecTBeHU HOBOOOpPas3yBaHMUHA.

.2. NlapTHLOPU C PENPOIYKTUBHY HAPYWEHNT :

2.1. IIma u noBeue CHOHTaHHM abopTa, paxliaHe Ha OeTe C MajJdhopMaTUBEH
Heus3cJieOIBaH) , MBPTBO pPaxlaHe (Heu3CJieOBAaHO M C HEesSCHM HOaHHU) .
2.9.2.2. VHbepTUIUTET C HEeM3SICHEHa EeTUOJIOTUS.

2.9.3. XpoMmosoMHa abepaliusa, YyCTaHOBEHa IIpM IIpeHaTallHa IMarHOCTUKA.
2.9.4

2.1

1.
1.
1.
1
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. ADOpTMBEH MaTepMral.

[loxazaHMs 3a NpeHaTaJleH LMTOTeHeTMYEeH aHajM3 Ha IJIola ca:
2.10.1. BpeMeHHM Ha BB3pacT Ham 35 roouHy u/uiam Oama Han 44 ToOvHHU.
2.10.2. PomuTesn - HOCUTEJ Ha XPOMO30OMHa abepaums - 0OajlaHCUpaHa WK

HeDaJjlaHCUpPaHa.

2.10.3. XeHa C yCTaHOBEeH IIOBMIIEH PMUCK 3a XPOMO30OMHa OOJieCcT Ipu
HacTofdmaTa OPEMEeHHOCT.

2.10.4. BpeMeHHa C yCTaHOBEHa aHOMalMsa IPpM yJITpacoHOTpadCKO M3CIenBaHe,
CBMHMTEJIHA Ba XPOMO3OMHa OOoJiecT Npy IJona.

3. PaBoTHa ¥ CepBMBHAa IJOLl

3.1. IlpocTpaHCTBOTO Ha JabopaTopusaTa TpsabBa Oa € OOCTATBYHO 3a
M3BBPUBaAHE Ha BCUMUKM [POLEnypM 3a obfeMa Ha HelHaTa OEeVHOCT IIPY MUHVMYM
40 M2 paboTHa IJoul.

3.2. OcBeTJIeHMETO M BeHTmaumsaTra TpadBa Ia ca CHOTBETHM Ha M3BBPIIBaHAaTA
pabora B JlabopaTopuAaTa M Oa OTIOBApPAT Ha HOPMATMBHUTE M3MCKBAHUA 3a
3OPaBOCJIOBHUTE M Oe30NacHM yCJIOBMS Ha Tpyl Ha paboremure,

IPOTMBOINOXapHaTa OXPaHa, CBbXPaHABaHETO Ha XVMMUYHM, OMOJIOTUYUHM U

pPaIMoaKTMBHM MaTepuasy, CbOMPaHEeTO M MBXBBPJSHETO Ha OMOJIOTMUYHU M OPYyIU

OTnambLM.

3.3. JlaBopaTOpPHOTO NPOCTPAHCTBO Ia ObIe 000cobeHO B 3 OCHOBHM IIOMEUEHNS :

3.3.1. TlloMemeHye 3a IpUeMaHe, MHOAT'OTOBKA Ha OMOJIOTMUHUTE MaTepualid U
IOCTaBsgHE Ha KJIETBYHM KYJITYypPHU.

3.3.2. lomemeHnre Ba oBpaboTka Ha KIETBYUHM KyJITYypPM M IpujaraHe Ha
OLBETUTEJIHM TEXHUKN.

3.3.3. IoMemeHMe 3a MMKPOCKOIICKM aHAaJIM3 C BB3MOXHOCT 3a BaTBMHSBAHE 3a
@nyopecueHTHa MMUKPOCKOIIMA M IOOKYMEHTUPAHE, apXMBMPAHE UM CBXPaHEHME Ha
pesyiaraTure.

3.3.4. CkyjlamoBO INOMELIEHME 3a 3aNajyMM M HesalajluMM PeaKTUBU U
KOHCYyMaTMBM (HEBKJIOUeHM B paboTHaTa IJol) .

4. YoBemkM pecypCu ¥ KBaaudmuralms

4.1. HeoOXOoIMMMAT UYOBEUIKM PEeCypC 3a JladopaTopusa, KOATO NPOBEeXIa MMHUMYM
200 arHa;mmMs3a TOOMIIHO, €: JleKap C NpMu3HaTa CHEeUMAaJIHOCT [0 MeOMLMHCKAa
TeHeTHuKa; OMOJIOT; MEeIOMLUMHCKM JIaOOpaHT; CaHMUTap.

4.2. BbB BCaka JjabopaTopus, NpOoBexnama LUUTOTeHeTHUeH I/uiu
MOJIEKYJIAPHO-IMTOI'€HETMYEH aHalnus, TpH@Ba Ioa UVMa IOJIBXHOCTHUM
XapPaKTeEPUCTUKNM Ha CIIYyXUTEJIUTE.

4.3. UoBewKUAT pecypcC Ha JjlabopaTopusaTa TpabBa Oa MMa kBaludukaluusa B
oBjacTTa Ha UYOBEWIKATa LMTOTEHEeTMKa, KaKTO CJeIBa:

4.3.1. PvxoBOomuTeN Ha JjabopaTopus, NOpoBexIalla LUUTOTEeHeTUYeH u/Uiu
MOJIEKYJISPHO-LIMTOTE€HETHUEH aHalnu3, Moxe na ObIOe Jiekap C Ipu3HaTa
CHeLMaJIJHOCT O MeIMIMHCKAa I'eéHeTMKaA.

4.3.2. B jnabopaTopuaTa MoraT Ia paboTaT B 3aBUCHMMOCT OT HYXIUTE
creuMajnucTy C MEIMLMHCKO, OMOJIOTMYECKO, XMMUYECKO M IPyT'o ofOpasoBaHMue
(MarmcTbBpPCKa CTENeH), MeIVLMHCKM JIabDoOpaHTH.

4.4. OOyyeHMETO Ha HOBOIOCTBIMIM CIEUUAJUCTU CE OCHBIECTBABA 10
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paspaboreHa nporpamMa. CaMOCTOSATEJIEH LUTOTEHEeTUUYEH aHallu3 U
MOJIEKYJIIPHO-LIMTOTEHETUYEH aHajnu3 TpabBa Oa Ce M3BLPUWBAT CJel MUHUMYM
200 aHaynMza, OCBUECTBEHU IO PBKOBOICTBOTO Ha OINUTEH CIELMaJIUCT.
4.5. JlabopaTopuaTa MMa HNporpaMa 3a kKealmbmkaumsa Ha paboremmre,
BKJIOUMTEJIHO chnenumbornuHo obyueHMe Ba OCUTypsSBaHe KaueCTBOTO Ha
J1abopaTOPHUTE MI3CJIeNBaHMA.
5. BammiIxuTesieH MMHMMAJIEH Oo0eM [IOKa3aTe M U BaOBJIKUTEJIHO MUHMMAJIHO
obopynBaHe
5.1. JlaBopaTopusTa TpabBa ma MOXe Oa OCHIEeCTBSBa XPOMO3OMEH aHaJM3 Ha
YOBENKM OMOJIOTUMUEH MaTeprajJl C NOIXONdla 3a KIMHMUYHATA OMarHO3a TexXHUKA.
2. 3BaIbikmUTeJiHa OLBEeTHUTeJIHa TexHuka - GTG-JIEHTOBO OlLIBETSBaHEe.
.3. AnapaTypa 3a NOCTHAaTaJlHa LUMTOTeHeTMYHa IOUMATHOCTUKA :
.3.1. Tepmocrar, cyx 37° - 70°C.
3.2. JlammHapeH OOKC C BepTMKAaJIeH BB3IOYUIEH MNOTOK, Kjac B, muiam 60oKC C
puIM3vpaHe .
3. llenTpodyra c JjeTsaum poTop 3a obeMu orT 1,5 mo 25 mim mo 5000g/MuH.
4. XnamguiaHMK c kamepa 4°C zanm 200 .
5. JlaBopaTopHa Be3Ha ¢ TouHocT mo 0,001 g.
6. PH MeTBpP C TOUHOCT IO BTOPMS 3BHaAK.
7.
8.
9
1
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KammHa 3a xuMmuecka obOpaboTka.
CBeTnMHEH MMKPOCKOIN C of0exTub 100x M apxuBHUpall0O YCTPOMCTBO.
. HecTmiarTop.
.3.10. KoMITBP C NPUHTED.

AnapaTypa 3a npeHaTanHa LUMTOTEHEeTUYHa IMAaTHOCTHUKA:

1. Tepmoctar 37° C c nomasaHe Ha CO2.

2. VHBEpPTEH MUKPOCKOI.
.3. opusep Ha -20° C.
4
5.
6.

. JlammHapeH OOKC C BepTMKAJIEH BB3OYUIEH INOTOK, KJjac B.

XnamunHmMk ¢ kamepa 4 °C mam 200 i.

EJleKkTpUUYeCcKy IUIEeTOP.
JOoNBJIHMUTEJIHA KBM [IO-T'OpHAaTAa alapaTypa 3a MOJEeKYJSPHO-LUTOTeHeTUUHa
VKa :
1. Bomua 6Gaxa mo 80 °C.
2. dpmzsep Ha -20 °C c obem Ham 200 .
3. dnyopecleHTeH MUKPOCKOII.

6. AHANMTUUYHM OPMHLMIM 3a M3BDLPUBAHE Ha LUUTOTEHETHUEH U

MOJIEKYJISPHO-LIMTOTEHETVUUEH aHAaJMU3

6.1. OBeMBT Ha LUUTOTEHETUUHUTE M3CJEeOBaHUS TpsaOBa Oa € OTpaseH B
PaboTHM NPOTOKOJNM, YTBBPIOEHM OT PBKOBOIOMUTEeJS Ha JabopaTopusaTa, U
cpobpal3eH CBhbC CHBOTBETHUS OMATHOCTHUEH NpoBJieM.

6.2. IIBIHMAT aHalM3 Ha XPOMO3OMMTe OT 5 MeTadasHM KIETKMU ILJI0C
npebpoaBaHeTO Ha XPOMO3OMUTE B IpyI'm 5 MeTadasHM KJIIETKM € JOCTAaTBUYHO B
PYTMHHaTa NpakTuKa. [Ipy KPaTKOCPOUHM KYJITypM ToBa ITaBa 95 % BepoOsaTHOCT
3a OTKPMBaAHe Ha 26-NpoleHTeH Mozauum3sM (ODpu 11 mMeTadazHM KIETKUM CBC
chllaTa BEPOSTHOCT Ce OTKpMBa 25-TNPOLIEHTEH MO3aMlLM3BM) . 3a M3KJIOUBaHe Ha
IO-MaJI'bK IIPOLIEHT MO3aMlM3BM € HeODXOAOMMO aHalM3UpaHeTo (nIpebpodaBaHeToO)
Ha:

OMaTHOC
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6.2.1. 3a 20 % mMozamMuUM3®BM — 14 KJIETKU.
6.2.2. 3a 15 % mMozamumsa®sM - 19 KJIeTKU.
6.2.3. 3a 10 % mMozamMUM3BM — 29 KJETKU.
6.2.4. 3a 5 % MozaumumsseM - 59 kjIeTKHU.
6.3. JocTaTbuHO IO ofOeM M3CJjielBaHe 3a M3KJIOUBAHE HAa MO3aMLM3BM Ce MNpPaBu

npm:

1. Io mckaHe Ha M3NpamanMsa TeHeTHUYeH KOHCYJITAHT/KIMHULIUCT .
2. Ilpy BCHMUYUKM CJlydaM Ha M3KJIOUYBaHe Ha CUHIPOM Ha TBpHEDP.
.3. IIpy BCHMYKM CJlydal Ha CMHMHAPOM Ha KialHbpenrep.

4. HpM CMEeCEeH WMJIM HeOollpeneJiIeH TUIl I'€HUTAJINM.



2.3.5. Ilp TBpCeHe Ha uylumBa X XpoMO30oMa (IpM JMia OT MBXKM II0JI Ca
HeoOxomumu 50 KJIeTKM, a OpuM Juia oT XeHcky noj — 100 xjueTku) .

6.3.6. IIpu npeHaTajiHa OMATHOCTUKA .

6.4. AHaMM3BT Ha TpM MeTadas3HM KIETKM € OOCTaTbUYeH 3a [NOTBBPXIABaHE Ha
TPU3OMMUSA WM 3a& MOTBBPXIABAHE/OTXBBPJIAHE HA M3BECTHO GaMMIIHO CTPYKTYPHO
HapyleHMe.

6.5. AHaIM3BT Ha TpuM MeTadaszHM KIJIETKM € MUHMMYMBT 3a M3KJIOuUBaHe Ha
cBoOOIHa TPU3OMUA.

6.6. I[lpy aHanms3 Ha MeTada3m OT KOCTHO-MOSBBUHM KYJITYPM M yCTaHOBsBAHE Ha
abepauusa Tpabea Oa ce aHanusupaT MuHMMyM 10 MeTadasm, a npu
HeyCTaHOBSABaHe Ha abepauus TpgabBa Oa ce aHaaIusupaT MyHuUMMyM 25 meTabasu.
3a [naToJIOTMYEH KJIOH Cce [pMeMa HajuuyMe Ha IOBe UM IIoBede KJIeTKM C eIHa U
CBlla OONBJIHUTEJIHA XPOMO30Ma M/WiIM CTPYKTYypPHA aHOMalMsS WM Ha TPU U
IoBede KJETKM C eIHa M Chlla JulcBalla XpOoMO30Ma .
MOJIEKYyJISPHO-LUUTOTEHETUUHNUTE TEXHMKM BKJIIOUBAT:

. OuBeTaBaHe Ha LeJM XPOMO3OMU.

. VlmeHTndMkalumMsa Ha TeJIOMEPHU U CyDTeJIOMEPHM PAaMOHU.
. AHaau3 3a aHEeyIJIOUIOUU.

. MmeHTuduKauMa Ha MUKPOIEJIELUU.

3a MOJIEKYJISPHO-LUUTOTEeHEeTHUUEH aHaJlM3 Ce U3UCKBA:

6.8.1. JlabopaTopmuaTa Ia paslnojlara C NPOTOKOJM 3a M3BBLPUBaHE Ha
MOJIEKYJIAPHO-LIMUTOI'€HETVMYHNM aHaJlM3M Ha KYJITUBMPAHUM KJIETKM M HEKYJITUBMPAHU
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TBKAHM, KaAaTO KPBBHM, KOCTHOMO3BYHM M COJMIOHM TBKAHNV, AMHMOLUTV U
XOPUOHHMU KIIETKU.

6.8.2. IIpy aHalM3 3a KOHCTUTYLMOHHa abepaumus c¢ FISH Tpsabea Zma ce
aHaIMs3MpaT MMHMMYyM 5 MeTadpaszum nnacTuHkM munm 30 mHTepdasHM aOpa.

6.8.3. [Ipu aHanmmM3 3a ONpuoobuTtm abepaumm uUiau Mo3z3auum3bsM ¢ FISH Tpabra na
ce aHanmsupaT MuHMMyM 100 kjeTkuM.

6.8.4. AHaIM3BT C MOJIEKYJAPHO-LUMTOTE€HEeTMUHM TEXHUKU Ce NpueMa 3a
nocToBepeH npu MuHMMyM 80 % ychnemHa XxuOpuImM3alLMs.

6.8.5. PesynTaTuTe OT MOJIEKYJAPHO-UUTOTEHETUYHMA aHalIM3 TpsabBa Oa
cpOBpXaT MH(i)OpMaLU/IH OTHOCHO OT'PaHMUYEHMATA Ha MI3IOJIBBAHMA MeTOHO U
IPUIJIOXEHMETO Ha pes3yJTaTa.

6.8.6. MoJekynapHO-LUUTOTeHeTHUHaTa JlabopaTopusa MOXe Ia He € B ChCTOSHUE
0a M3BBpUIBA NO-CHelUMalMs3MPpaHM M3CJenBaHMsa, KaTo MHorouseTeH FISH,
CHEKTPAaJIHO KapMOTMIMPaHe, CPpaBHUTEJIHa I'e€HOMHa xmubpuimsauus M Op. B Tesu
cniydyay TpsabBa IOa ¥MMa I'OTOBHOCT Ia M3NpaTu Hpobu Ha IOpyra JabopaTopus B
CTpaHaTa MIM B 4yXOMHA.

7. ObeMm Ha M3CJIeOBaAHMATA

MyHMManIHMAT O0eM, KOMTO € HeOOXOIMM 3a NoIOObpXaHe kbajampmkaumusaTa Ha

cnyxurtennrte, e 200 UMTOTeHeTMUHM aHajlM3a TOIMIIHO.
8. KauecTBeH KOHTPOJI

8.1. KauecTBEHMAT KOHTPOJI Ha LUUTOTE€HETUUHAa n/nnm
MOJIEKYJIAPHO-LMTOTEHETUYHA J1abopaTopus Ce OCBIeCTBABa 4Ypes3 BBTPEUIEH
KauecTBeH kOHTpoJs (BKK) » BBHIIHaA OlleHKa Ha KadecTBOTO (BOK).

8.2. JlabopaTopusaTa TpaOBa OHa MMa pas3paboTeHa CUCTeMa 3a OCUIypsaBaHe Ha
KadeCcTBOTO.

8.3. BbTpemeH kKadecTBeH KOHTPoJ (BKK) ce ochmecTBsaBa 10 NPEOBAPUTEIIHO
onpeneJyieHV KPUTEePpUM:

8.3.1. CpoxoBeTe 3a M3BLPUBaHe Ha LUUTOT'€HETMUEH aHaJlM3 OT B3eMaHe Ha
MaTepmsasa OO I'OTOB pPe3yJTarT:

8.3.1.1. IIlpu m3x0omeH MaTepmal nepudepHa KPHB, KOCTEH MO3BK WUIINU

AMHMOLUMUTM : TO-Majko oT 14 nmHm - MHOTO mobpo; 15 - 21 nmHM -
3a0OBOJIMTEJIHO; IIOBedue OT 22 IOHM - JIOUO.

8.3.1.2. Mpu mBxoIeH MaTepuaj (udpobiacTy: NO-MajIkoO OT 28 IOHM - MHOIO
nobpo; 29 - 36 OHM - BaIOBOJIMTEJIHO; Hal 36 OHM - JIOWO.

8.3.1.3. [Ipy MBXOIOEeH MaTepualyl XOPMOHHM BBCM: IIO-MajikO OT 7 OHM — MHOTO



nobpo; 7 - 12 mHWM - 3aOOBOJIMTEJIHO; HaO 12 OHM — JIOWO.

8.4. KonmuuecTBOTO IOOCTBIHM 3a aHajlM3 MUTO3M.

8.5. KommuecTBO Ha BB3MOXHMTE 3a aHalM3 MUTO3M (OT BCUYUKM [NPUTOTBEHU
npenapatu) : noeeuve or 20 - MHOTO mofpo; 10 - 20 - 3aIOBOJIMTEJIHO;
no-manko ot 10 - Jjoumo.

8.6. KauecTBOTO Ha xXpoMO30MMTE M OMGEPEHLMaJIHOTO OlIBETSABaHE CBIJIACHO
IpelopPBKUTE Ha EBpomneMckaTa acolumaluMs 10 LUMTOT'eHeTUKa.

8.7. PasnpbCHaATOCTTa Ha MUTO3UTE.

8.8. BB3MOXHOCT 3a NpujlaraHe Ha IONBJIHUTEJIHM MEeTOOM 3a aHajus3.

8.9. IlpoueHT ycrmeBaeMoCT Ha JjabopaTopusTa:

8.9.1. 3a npuemMiIMBa yCIeBaeMOCT Ha enOHa LUMTOoTeHeTuuHa JabopaTopus ce
cumTaT: 96 - 97 % yCHemHO 3aBbplleHM aHalu3M NpU Npodbu OT JIAMMPOLMTHU U
AMHMOUMTHMY KyJITypu; 60 % yCIemHO 3aBbplIeHM aHalM3U Npu Npobu OT KOCTEeH
MOBBK .

8.10. JlaBbopaTopusaTa TpabBa ma ydyacTBa IIOHE B eIHa IpoTrpaMa 3a BBbHIIHAa
oLeHKa Ha kadecTBOTO (BOK) upes aHanmmM3 Ha aHOHMMHM NPOBM MM NpenapaTu.

8.10.1. Buosoruuumure npobu/mnpenapaTu ce MINpalaT CIoped YCTAHOBEHUTE OT
npoeexnammra BOK cxeMm u nepmuonm.

8.10.2. HOoxyMeHTauusaATa OT KadeCTBEHMS KOHTPOJ CE& CbhbXpPaHaBa BBPXY
€JIEKTPOHEH ¥ XaPTMEeH HOCUTEJI UM BKJIOUBA BCUYKM €Tany Ha M3CJIEeOBAHETO.

8.10.3. PesynTaTuUTe Ce OTHaACHAT IO aHaJlM3UpaHe Ha LUUTOTEHETUUHUTE
HaXOOKM M MHTEepIpeTalMrMd Ha pe3yJjiTaTa CIPpAMO KIIMHMYHATa OMaIl'HO3a.

8.10.4. KouTposHaTa JadopaTopusa M3OaBa MNPOTOKOJI, OLEHABAll TEeXHUUECKOTO
VBOBJIHEHME Ha aHaJllM3UTEe U MHTEepnpeTauusaTa Ha pes3yJITaTUTE.

8.10.5. Ilpu HOPpONyCKM B aHaIMTHUUHUTE NOpolenypu JabopaTopmuaTa TpabBa Ina
B3eMe MEepKM CBIJIACHO yCTaHOBeHMTe npmHuMnm 3a BKK m zma 70 oTpasu B
CBOTBETHM IIPOTOKOJIM M PEUIEeHMA 3a IIPOIIYyCKUTE.

9. IokyMeHTHpaHe

9.1. JlaBopaTopuaTa CBb3ITaBa, NOOOBPXa M CbXpaHsaBa HEeOOXOIUMUTE
IOOKYMEHTM, CBBP3aHM C HerHaTa pabora.

9.2. JlaBopaTopHaTa OOKYyMEHTAUMs MOXe Ia Ce aKTyalus3upa B CBHOTBETCTBUE C
HOBIM M3NVICKBAHMA 3a IPOBEeEXIaHe Ha MEeIOMUIMHCKUTE M3CJIEeOBaHMA.

9.3. BamvpixuTesiHa JabopaTopHa OOKYMEHTALMA :

9.3.1. JlaBbopaTopeH XypHaJ, CBbOBbPXall TPMTE MMEeHa Ha [NalMeHTa, BBb3pacT,
DaTa Ha B3eMaHe (ojlydaBaHe) Ha MaTepuana B JjabopaTopusaTa, Manpamal
Jlekap MM CTPYKTypa, IMarHosa, 3abesiexky, pes3ysTaT OT aHalM3a M NOIANMUC
Ha aHalms3aTopa.

9.3.2. PaboTeH OpOTOKOJ (KBM HET'O MOXe Ja MMa 4YacT 3a HaHacCsHe Ha
KpalHusa pesyJnaTar) .

9.3.3. PesyarTaT OT MBCJEIBAHETO.

9.3.4. LanaTta muHbopmMalMsa 3a IIallMeHTa Ce CbXpaHsaBa C yHUKaJeH
UOeHTUOUKAUMOHEH HOoMep (OykpeHO-LUMOPOB MM OapKoX) M Ce BHacCa B
KOMIITBPHa 0Oas3a OaHHU.

9.4. ApxuBuUpaHe Ha JabopaTopHaTa OOKYMEHTalUsd:

9.4.1. JlaBopaTOpHUAT XypHaJl Cce CcbxXpaHasa MuHuMyM 20 TOIMHN.

9.4.2. NpenapaTu u/unM KJIeTBbUYHA yTalka 3a BCEKM I[IAlLMEeHT Ce CbxpaHsaBa 3a
Cpok 3 TOOMHM, a NOPY HalMuHa [OaToJoTrmMsa - MuHMMyM 20 TOIOMHMU.

9.5. PesynTaTbT OT M3CJEOBAHETO IIPEeNCTaBJIsgBa [IMCMEHO 3aKJIUeHMe, KOeTO
TpabBa Oa CBOBPXa LUTOTeHeTHMdYHaTa GopmyJsia no mnocjienHaTa ISCN
(International System Cytogenetic Nomenclature), BuOa Ha M3CJIeIBaHUTE
TBKaHM, Opos aHaNM3MPpaHM KJETKM, KadeCTBOTO Ha
oubepeHUMalHO-OLBETUTEJIHUTE MEeTOOM, [NpPelnopbKa 3a MeOAMKO-TeHeTHYUHA
KOHCyJNTaumus, =sabejiexka 3a €BEHTYyaJIHO IIOTBBPXIaBaHe Ha pesyjTara oT
OOIBJIHUTEJIHO M3CJleIBaHe M MNOANMC Ha M3BBPUMIMSA U3CJIEOBaHETO U
pPBKOBOOMTENA Ha JabopaTopusaTa. AKO He € IOCTMI'HAT HYXHUAT 3a
M3CJeOBaHeTO KadeCTBEH MMHMMYM, ToBa TpsabBa Oa ce oTpasM B INOKYMEHTa.

9.6. JocT®sI OO OAHHMTE Ha NALMEHTUTE UM MICJeIBaHMUTE MMAT CaMo



omnpeneJyieHM OT PBKOBOAMTEJIA Ha JabopaTopusaTa JiMla CBIJIACHO OeMcTBammTe
HOPMaTUBHM aKTOBEe.

Pasmen IV

CneumdmUuHM M3MCKBAHMSA 3a NPOBexIaHe Ha MOJIEKYJISPHO-TeHEeTHYHAa U
OMOXMMMUYHA IOMATHOCTMKA, HonobpXxaHe Ha JTHK GaHka M CKPUMHMHI'OBU
M3CJIeIBaHUA

A. OBmm MBUCKBaHUA

1. OnpenejneHue

MoJleKyJIAPHO-T'eHeTUYHaTa M OMOXMMMUYHO-T'€HeTHUUYHATa IOMATHOCTMKA Ce
ompenmeJsiga KaTo aHamu3 Ha JOHK, PHK, TeHmu, TeHHUM NpOoOyKTu (OenTbum u
€HBUMM) ¥ CIHeuudMuHM MeTaboJUTM C LeJl OTKPMBaHe Ha MBMEHEeHMS, CBBbP3aHUu
C HacCJeOCTBEeHM uiau npunobmuty OojecTtm. lMarpaxna ce JHK OaHka 3a
CcbXpaHeHMe Ha us3ojupaHa IOHK c ues Obhemy M3CjeOBaHMSA - IMATHOCTUYUHU U
HayYy4YHU.

CKPUMHMHI'OBUTE M3CJIEOBAHUA Ca MEeIMKO-COLMaJIHa HOEMHOCT 3a PaHHO OTKPMBAHE
Ha BPOINEHM M HaCJIeNCTBeHM OOJIeCTM U MNPelpasIoJIOXeHUMS C LeJl
opoduiIakTrKa, OUATHOCTMKA U JIeUueHMe. B 3aBUCHMMOCT OT IIOCTABEHUTE LEJIM U
y3cJenBaHaTa [ONyJaluusa TEeHEeTUUHUST CKPUHMHI OMBa MACOB UM CEJIEKTUBEH.
Crnopen nepmoza Ha NpOBeXIaHe Te3M M3CJeABaHMd MoTaT ma ObIaT
IpeHaTajlHY, HEeOHATaJIHM M NOCTHATAaJIHM. B HAKOM CJlyday CKPUHMHIBT €
npelHa3HaueH 3a OlLleHKa Ha pucka, a B OpyI'M - 3a IOMaTHOCTMKA.

KoHnkpeTHUTe IOeMHOCTM (IeHeTUYHM M3CJeOBaHMUA) BKJIOYBAT:

1.1. IlocTaBsHe Ha TI'eHeTMYHa OMarHO3a (IpeHaTaJlHa M [NOCTHATAaJIHA) .

.2. ToTepbpXIaBaHe Ha KJIMHMYHA OMaATHO3A.
. YCcTaHOBsABaHE Ha HOCUTEJICKM CTaTycC.
. CKpMHMHI B IIpeHaTalJleH, HeOHAaTaJleH M [NOCTHATAaJIeH [Iepuon.
. llpocriensaBaHe Ha JIEUEHUETO.
. OHK mpmenTudmMkaumMsas Ha MHIUBUIA .
2. UoBEWKM PEecypcCHu ¥ KBaludukalmsa

PaboremuTe TpabBa IOa ca IOOCTATBUHO Ha OpoM, 3a Ha MOXe HOa MUI3NBJIHABAT
KOJIMUECTBOTO BUIOBE M3CIeIBaHMA, M3BBPUBaAHKM B JlabopaTopusaTa 0e3
V3BBHPEOHO HAaTOBapBaHe, KOeTo OM MOIJIO Oa IOBene IO I'PEelKMU.

2.1. Ba bmoxmMMUHa JabopaTop¥s 3a BPOIEHM I'PEllKM Ha oOMsaHaTa C TOIMIIHA
HaToBapeHocT oT 500 mo 1000 maumeHTM ca HeOOXOIMMM: 2 CIelMraJlMCTU
(xymMuk, OmoJor, OmoxXuMMMK, bapmaleBT), 3 MeOMUMHCKM JabopaHTH, 1
TeXHUYUECKM CBTPYLOHMK — perucTpaTtop, 4 1 caHuTap. EOMH OT cHneuralucTUTe
e KJIMHUKO-JIabopaTopeH KOHCYJITAHT.

2.2. 3a jabopaTopus Ba HeOHATaJleH CKPMHUHI', KOSATO M3BBPIIBA HEOHATAJIHU
CKPMHUHTOBM M3cienBaHuda no 70 000 HoBOpOIeHM I'OOMUIIHO, Ca HeoOxomuMm: 2
creuranucT (xuMmk, OmoJyior, OmoxuMmmuk, OGapmaueBT), 4 MeIULMHCKMU
JabopaHTH, TEeXHMUECKM CBTPYOHMK — peIrucTpaTop, M caHuTap. EIuH OT
CHEeLMAaJIMCTUTE € KJIMHUKO-JIabopaTopeH KOHCYJITAHT.

2.3. Ba nabopaTopus 3a OMOXMMUYEH CKPMHMHI' Ha OpPEeMeHHM XeHM, M3BbpIBalla
OlleHKa Ha pucKa 3a cuHIpoMa Ha JayH, OedeKTM Ha HeBpajiHaTa Tpwba M Ha
KOpeMHaTa CTeHa, C T'oIMlHa HaToBapeHocT oT MuHMMyM 1000 naumeHTH ca
HeOoOXOoOoVMM : CIelLUMaJlMCT (XUMMUK, OUOXMMMK, GapMalleBT) U TEeXHUUECKU

1

1.3
1.4
1.5
1.6

CBTPYIHUK - pPerrucTpaTop, CaHuUTap.
2.4. 3a MOJIeKyJapHO-TeHeTuuHa JjiadopaTopmus C TOIOMIIHA HATOBAPEHOCT OT
1000 aHanmuBa ca HeobxomMMM: 2 CHeuMaJIMCTU (XuMmuk, OmMoxmuMmmk, Omosior), 1

MeOMUMHCKM JlabopaHT M 1 caHuTap. Ako JabopaTopmusaTa npenjara OOoponoba
IOVMarHOCTUKa, TpaAbBa Ia OCUTYPM HENpPeKbCHAaTO OOCIyXBaHe B PaMKMUTe Ha
roguHaTa.

2.5. PbkoBOIMTEN Ha JabopaTopus, KOSTO M3BBPIIBA MOJIEKYJISPHO-Te€HEeTUUHU,
OUOXMMMYHO- TEeHEeTMUHM M CKPMHMHIOBM-TE€HETUUHM M3CJIeIBaHMsa, Moxe Ha Obae:

2.5.1. Jlekap C nOpMs3HaTa MeOMUMHCKAa CIELUMAaJIHOCT MO npoduia Ha
nabopaTopusaTa.

2.5.2 PBKOBOIMTENAT U/WIIM ONPENEeJyIeHO OT HEeTroO IJIBKHOCTHO JIMIE €



aIMMHMCTPATOP Ha JMYHM HOaHHU.

2.6. KmmHuuyHo-51abopaTopeH KOHCYJITAHT MOxe ma Oble jlekap CbC CIelUMaJIHOCT
10 MeIMLMHCKa T'eHeTHMKa MM KJIMHMYHAa JjlabopaTopusa C ONUT B M3BBPIIBAHETO
Ha mM3CJleIBaHMATa CbhoOpas3HO npodmiia Ha JjabopaTopmsaTa.

2.7. CneumanucT - OTIOBapsd O OTIEJIHMTE HalpaBJieHMs B paBorTaTa Ha
JabopaTopmuaTa M TpaOBa Oa OpUTexabBa MaIMCTBPCKAa
oBbpasz3oBaTeJIHO-KkBaJud@MKkallMOHHA CTeleH B o0JjlacTTa Ha MeIMUMHCKUTE,
XYMUYECKUTE U/WIY OUOJIOTUUECKUTE HAYKU.

2.8. MemuuuHcku jabopaHT - TpaOBa Ia OpuTexara OakajlaBbPCKa CTEleH
"MeoMuMHCKM JlabopaHT" MM Takaea B objacTTa Ha OMOJIOTMUYHUTE UM XVMWUUIHU
HayKH.

2.9. TexHMUECKM CeKpeTap — perucTpaTop - TpAdOBa Ia NpuTexaBa CpenHO MU
Buclle oBpasoBaHMe M OUIIJIOMa MM CepTudMKaAT 3a KOMIIOTBHBPHA I'PAaMOTHOCT.

2.10. JlaBopaTopusara TpabBa ma pasnojara C nporpaMma 3a HelNpeKbCHATO
NoBMIIaBaHe Ha KBaldudukalLMaTa Ha CIYXUTEeIMTe oI paszindHa dopma
(KypcoBe, HayuHM MEPONPUATUS U IOpP.)

3. lpueMm Ha OMOJOTMUHM HpoOM UM 3OpaBHa MHbOOPMALMA 3a MNALVEHTUTE

3.1. BMOJIOTMYHMAT MaTepualsl ce TPpaHCIoOpTUpa OO I'eHeTHMdHaTa JjlabopaTopusa B
creuMaljieH 3a lejiTa KOHTelMHep uiIu QuITepHM OJaHKM (3a LejauTe Ha
HeOHAaTaJlHMa CKPMHMHT) M Ce IpuIpyXaka OT ClIeluMalM3MpaH IOKYMEeHT -—
"nmopwpuka", KOATO CBOBPXA HeOOXOOMMUTE NAaHHM 3a CBOTBETHOTO I'€HETUYUHO
nacynenesaHe. "lloppukaTa" TpabOBa Oa cbOBPXa M30paHMsa OT NalLMeHTa
MexXaHM3BM 3a IIpelaBaHe Ha pel3yJTaTuTe (JIMYUHO, Ha HacouBammsa Jekap, IO
nomaTa, [0 E€JIEeKTPOHEH IBT M T.H.) C HaCOUYBaHe KbBM MeIMKO-TeHeTUUHAa
KOHCyJTalus.

3.2. KoHTeVHepuTe C OMOJIOTMUHMTE NpoOM, BIM3aWM B JlabopaTopudara, Tpadsa
oa 673,]1&’1‘ HaOlIMCaHM YeTJIMBO BBPXY HeOoTJIellBall Ce eTUKET. Ha,HHMC’B’I‘ CbBOBPXa
9-3HaueH OykBeHO-LMPPOB koxm, bopMupaH OT TpPMUTEe MHMLMAJA M IbJIHATA
poXxIeHa IaTa Ha MHIOMBMIA, WM OapkoX. JlaTaTa M YachT Ha B3eMaHe Ha
npobaTa cbBUO TpAOBa na ObpmaT oTbesnds3aHM. [Ipu B3eMaHe Ha IIOBede OT eIHa
elpyBeTKa BCgKa enpyBeTka TpaOBa Ia € HallMcCaHa MHIOMBUIYAJHO.

3.3. MoJjekyJnsgpHO-T'eHeTMuHaTa, OMOXMMMUUHATAE UM CKPMHMHIOBaTa JabopaTopus
npreMaT 3a M3CJIeIBaHe CaMO KadeCTBeHM OMOJIOTMUYHM MaTepualM, B3eTU
CBIJIACHO M3MCKBaHMATA. 3aIObBJDKUMTEJIHO Cce OTOelyisa3Ba BBPXY NPpMIPYyXabBallysa
MaTepmasa OOokyMeHT "lloppuka" MMeTO Ha IpMeMammsa, OaTa M dYac Ha NpUeMaHe
Ha MaTepualja, BUIBT Ha MaTepualja M MACTOTO Ha CBbXPaHeHMEe Ha MaTepuala
OO HAYaJIOTO Ha aHaJluTMuHaTa obpaboTka.

3.4. VubopMalumaTa 3a HpodOMUTe, HEOTTOBAPAWM Ha KPUTEPpMMTE 3a KadeCTBO,
ce IOKyMeHTMpa B MHPOpMalMOHHaTa cucTeMa. Tesu npobu ce yHMIoOXasaT
CcBpO0pPas3HO JeMcTaBallMTe HOPMaTMBHM aKTOBe. 3a ToBa OOCTOATEJICTBO
He3abaBHO Ce yBeIoMABa M3NpallalMAT JIeKap.

3.5. Crnen m3BBpHUIBAHE Ha M3CJEIBAHMATA M [IOCTaBsHE HA OMarHo3a OCTATBKBT
OT OMOJIOTMUYHMA MaTepmuajs MOXe Oa Ce aHOHMMM3Mpa M Ia Cce M3I0J3Ba KaTo
KOHTpPOJIa MJM B pellaBaHeTO Ha Hay4dHM 3amadM, akKo € B3eTO MHPOPMMPAHO
ceIJlacue 3a ToBa. ToBa He BaxXuM 3a NpoOuTe OT MAaCOBMA HeOHATAJIEH
CKPMHUHT .

3.6. BuosmormuHmuTe npobu TpsaAOBa Oa Ce B3EMAT CTEPMIJIHO B MaHUIIYyJIALMOHHA .
BCHUKM M3NOJI3BaHM MIJIM M CIPMHLOBKM TpaObBa Oa CE€ M3XBBPIAT B KOHTEMHEPM
3a cbvOMpaHe Ha KOHTAMMHMPaHM OTHIaObLM CBIJIACHO peTJlaMeHTHPaHUTe
npoLenypu.

3.7. TpaHcCHOPTBHT U paboTaTa C OMOJIOTMYUHUTEe NpPoOM TpsaOBa Ia CJlenBarT
BCUUKNM M3VMCKBAHMA 3a paGOTa C KOHTaMMHMVPaHM MaTepmrajin.

4. VHOOPMMPAHO CBIJIACUE 3a M3BBPIIBAHE HA MOJIEKYJIAPHO-TEHETUUHU U
OUOXVMMNYHY TEeHeTUUHM M3CJIeNBaHUsd

4.1. BCHYUKM MOJIEKYJIAPHO-T'€HETUYHM U OMOXVMMMUYHM Te€HeTMUHM M3CJIeIBaHUS ce
M3BBPUWBAT CJlel NONNMCBAaHe Ha cleluraJHO 3a uenra "VMHdopmmpaHOo covrjacue"

OT M3CJIeIBAHMS WJIM HET'OB BaKOHEH IPelCTaBUTEJ.



4.2. VHbOOPMMPAHOTO CBIJIACKE CBHIBPXAa: CBHIJIACKE 3a B3eMaHe Ha OMOJIOTMYeH
MaTepmalyl 3a M3BBplLIBAHE Ha CBOTBETHOTO M3CJeIBaHe, MHbOopMaumaATa, KOSATO
uacjenpaHMATa OaBaT 3a NalMeHTa M HeTOBOTO CeMeMCTBO, OI'PaHMYeHMsATa Ha
npujaraHnuTe MEeTOOM 3a M3CJelBaHe, BB3MOXHUTE PUCKOBE OT M3CJeNBaHMUATA,
KakTO M HaudMHa Ha [IoJlyyaBaHe Ha pes3yjTaTta. B cbIJlacMeTo UI3PUUHO Ce
oTfOesyiga3Ba lieJiTa Ha M3CJIeABaHeTO (HaydHa, [NOCTHAaTaJlHa IOMAaTHOCTHUKE,
npeHaTajiHa IMAaTHOCTMKA, NPeIKJMHMYHA IOMarHOCTMKAa, IOoKa3BaHe Ha
XEeTEepPO3UTOTHO HOCUTEJICTBO, OIpenesiiHe Ha I'eHeTUUHO MNpelpas3loJioXeHMre) U
TeHeTHYHaTa JlabopaTopud, B KOATO e ObOAT NPOBEIEHM aHaJU3UTE.

4.3. Mpu B3eMaHe Ha OMOJIOTMUYEH MaTEepMalsl 3a HAaYUYHM U/UIY KIMHUUHUA
VUB3NUTBAHKA € HeOoOXOOMMO KOHKPETHO 3a LejiTa pa3pelleHre OT eTUUHa KOMUCUS
(B J1euebHOTO BaBelleHMEe WM BUCUETO MeIMLUMHCKO yuuJiuie) .

5. PermcTpauus M CbxpaHeHMe Ha MHPopMaumusaTa

5.1. JlabopatTopusaTra TpabBa Ia pasnojara ChC 3alMTeHa KOMIKTBPHa CHUCTeMa
3a perucTpalMusa, CbxpaHaBaHe U yIpaBJIeHMEe Ha HOaHHUTE UM pe3yJaTaTuTe Ha
NaUuMEeHTUTEe CBIJIACHO IeMCcTBallMTe HOPMAaTMBHM aKTOBE.

5.2. Uanara mHOOpMALMSA 3a HaUMEHTa ¥ OMOJIOTMUYHUTE MaTepuasu 3a
M3CJIeBaHETO Ce CbhbXPaHsABAT C YHMKAJIeH MIeHTUOMKALMOHEH HOMep
(byxBeHO-LUMOPOB MM OapKOoI) M Ce BHACAT B KOMITBHPHAa 0asza DaHHM. JOCThI
0O Te3M HaHHM MMaT caMo Julla, ONpelesiIeHM OT PBKOBOAMTENS Ha
JabopaTopuaTa.

5.3. [JaHHMUTe OT M3ClenBaHusATa TpsabOBa Ha ObOaT CbXPaHSBAHM Ha eJIEKTPOHEeH
¥ NMCMeH HocuTes MuHMMyM 20 TOIOMHMU.

5.4. JlabopaTopusaTra TpabBa Ia CbXpaHaBa MHOOpMAalMS OTHOCHO CBCTOSHUETO
Ha OpoduTe, KOMUTO HEe OTIOBaApPAT Ha IPUEeTUTE KPUTEPUN.

5.5. JlabopaTopuaTa TpaOBa Ha CbXpaHaBa 3alMCUTE C Pe3yJiTaTU OT BBbTPEUIeH
JabopaTopeH KadeCTBEH KOHTPOJI M BBHIIHA OlleHka Ha KadeCTBOTO.

6. [lpemaBaHe Ha pes3yJTaTUTE

6.1. PesynTaTuTe OT M3BLPUIEHUTE M3ICJIEABaAHMUA Ce NpermaBaT CaMO B [IedaTeH

OMCMEH BMI Ha M3CJEIBAHOTO JMle N0 M30paHMd OT HEeIrO MeXaHM3BM (JIMYHO,
Ha HacouBalMsda Jiekap, [0 [ollaTa, [NO eJIeKTPOHEeH BT M IOP.) C HacouBaHe
KBM MEeIMKO-T'€HeTMUHa KOHCYJITalumusa. PelsyjnTaTmuTe MOoTaT Ia ObIaT OOCTHIHU B
MHTEPHET CTpaHullaTa Ha JadbopaTopuATa CBC 3alMTEH OOCTBI (MHIOMBMIYAJHAa
napoJa) .

. PesynraTuTe OT mM3CJeIBaHMATA TpAOBa 3aObDKUTEJIHO IOa CBIBPXAT:
1. TpuTe MMeHa Ha M3CJIeIBaHMA MHAOMBUI.

2. IDaTa Ha paxnaHe.

3. IoJ.

4. UneHTudMkalUMOHEH HOMep Ha JadopaTopuara/jieueBHOTO 3aBermeHue.
5. JJaTa Ha B3eMaHe Ha npobaTa.

6. JlaTa Ha NOoCTBIBaHe Ha npobara B JjadbopaTopusaTa.

7

8

9

1

1

. Bun Ha nmpoBaTa 3a m3cJIenBaHe.
MeTonma, C KOMTO € M3BBPIUEHO M3CJIEOBAHETO.
. PebepeHTHM I'paHMLM Ha M3CJeABaHUA OMOXUMMUUEH llapaMeTwsp.
0. IaTa Ha u3DaBaHe Ha pes3yJjTaTa.
1. Tomnuc Ha cOneuuanucTa, MI3BBPUMI aHAIM3UTEe, UM Ha HadvajlHMKa Ha
nabopaTopuaTa.

6.2.12. [I'bnmeH azmpec Ha jabopaTopusaTa, TenedoHM, dbakc M eJIEKTPOHHA Iola.

6.3. VHTepnpeTalusa Ha pesyliTaTa M NPEeNOopBKM 3a [NO-HaTaTbBUHU
n3cJenBaHUsa, ako ca HeoOXOoOouMMM, Ce IpaBAT OT JieKap CBbC CIeLUMajIHOCT II0
MeIMLIMHCKa I'eéHeTHuKa B [Ipolleca Ha MeIMKO-I'eHeTHMUHa KOHCYJITaluud.

7. KauecTBEeH KOHTPOJ

7.1. JlaBopaTopusaTa TpabOBa ma pas3nojiara ChC CUCTEMA 3a BBTPEUIEH
KayeCTBEH KOHTPOJI Ha BCUUKM eTaly OT M3CJEeIBaHeTO.

7.2. JlabopaTopusaTa TpsabOBa Ha ydacTBa IIOHe B eIHa NporI'paMa 3a BbHIIHA
OlleHka Ha kauecTBoTO (BOK).

7.3. IpobuTte 3a BOK TpsadBa ma ObIaT M3CJIeIBaHM IO CBUMS HAUMH, KAKTO U
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npobuTe Ha HalMeHTUTE.

7.4. JlabopaTopuaTa TpaOBa IOa M3BBPUBA BBTPEMHOJIADOPATOPEH KadeCTBEeH
koHTpoJs (BKK) M KOHTPOJI Ha peakTMBUTE, NpOoOUTe 3a MU3CJelBaHe,
V3BBPUBAHUTE B JlabopaTopudaTa aHalMs3M, MK3I0J3BaHaTa alapaTtypa ¥ Ip.

7.5. JlabopaTopuaTra TpabBa IOa MMa yCTaHOBeHa CUCTEMa UM CHOTBETHU
nopouenypu, KOMTO Ja Ipwuijara, kakKTo M IOa IOOKYyMEeHTMPpa B3E€TUTE MEPKMU,
KOTaTo:

7.5.1. AHaJIUTUUHUTE CUCTEMM HE OTI'OBAPAT Ha YCTAHOBEHUTE KPUTEPUM Ha
JabopaTopusaTa, BKIOUMTEJIHO pesynTaTtu oT BOK, KOMTO ca M3BBH NONYyCTUMUTE
TPaHULNA .

7.5.2. KoraTo ca OTKPUTM TI'PEUKM B PEe3yJTaTV Ha NalLUMeHTM. Brociencreue
JabopatTopuaTa TpabOBa OBP30: Ha yBeIOMM TO3M, KOMTO € IOopbBhYall
M3CJIeOBAHETO WMJIM Beude M3BIOJI3Ba I'PEUHUTE pesysiTaTy; Ia MBIOpaTU HOBU -—
KOPUIMPaHM pes3yJTaTH; Ia CbXpaHsaBa KOIMEe OT OPUIMHAJHMKA pPe3yJTaT U
KOPUIMPaHMsa pes3yaTaT HaM-MaJIKO OBEe TIOAMHU.

8. PaBoTHa ¥ CepBM3HA ILJIOIN

8.1. JlaBopaTOPHOTO MNPOCTPAHCTBO TpPAOBa Ia € IOCTaTBUHO I'OJIAMO, 3a Ia
MOTaT Ha Ce M3BBPUWBAT BCUUKM NPOLUEAypPM B CBOTBETHaTa JlabopaTopusa -
MOJIEKYJISPHO-TeHeTHUYHa, OMOXMMMUHA I'€HeTUUHa M CKPMHMHIOBa JlabopaTopusd.
HeobxonouMMo € HNOAOXOIOAUO OCBETJIEHME UM BEeHTUIIALMA.

8.2. JlabopaTopusaTra TpabOBa Oa OTIOBapsd Ha BCUUKM HOPMATUBHM U3MCKBaAHUL,
CBBP3aHM C OCUTypsSBaHe Ha 3IOPaBOCJIOBHM U 0Oe30NacHM yCJIOBMS Ha TPyH,
IIPOTMBOIIOXapHaTa OXpaHa, CKJlalVvMpaHe Ha XVMMM4YHNM, OMOJIOTUYHY U
PaIvoakKTUBHM MaTepualu.

B. CneumdmuHmM M3UCKBaAHMS 3a IpoBexIaHe Ha OMOXMMMUUHA IMarHOCTHMKA Ha
TeHeTHYHM 3a00JIaBaHUA

1. OnpeneneHue

1.1. JlabopaTopuaTa nporexia OMOXMMMUHA T'e€HeTMUHA OMATHOCTMKA Ha BPOLNEHMU
rpemky Ha obmsaHaTa (BI'O) upe3s aHalM3 Ha OeNThUM UM CcHeUuMOUUHM MeTaboJIUTU
U NpocJjiensBa JIEUEHUETO.

1.2. JlabopaTopmuaTa NpoBexIa IpeHaTaljleH CepyMeH OMOXMMUUEH CKPMHMHI Ha
OpeMeHHM XeHM 3a OlLleHKa Ha PMucCKa 3a CUMHIPOM Ha JayH, IebekTu Ha
HeBpajHaTa TpbOa ¥ KOpeMHaTa CTeHa.

2. UoBeWKM PecypcCHu ¥ KBaludukalms

CeruylacHo paszmen IV, Oykea "A", T. 2.

3. PaBoTHa ¥ CepBMBHa IJOL]

3.1. JlabopaTopusaTra Tpsabea ma pas3nosara MuHuMyM Cc 80 M2 pa®oTHa IJIoul.

3.2. JlaBopaTOpHOTO MNPOCTPAHCTBO TpsabBa ma mMma 4 OCHOBHU QUBUUECKU
pas3nesyieHM [OMEUIEHUS :

3.2.1. TloMelleHVe 3a IIpUeMaHe, PeIUCTPUpPpaHe U paslpelesisHe Ha
OMOJIOTUUHUTE MaTepuasu.

3.2.2. IlloMemeHMre 3a M3BBPUIBAHE Ha CKPUHMPALM MeTaOOJIMTHM M E€H3MMHU
M3CIenBaHus .

3.2.3. IlloMemeHMe 3a OOKYMEHTHMPAaHEe M pasnedaTBaHe Ha pes3ynTaTH,
apxXUBUpPaHe U CbXpaHeHUe.

3.3. CkJIamOBM IIOMelleHUd 3a 3allajiMMM UM HesallallMMM PeaKTUBUM M KOHCYMaTUBU
(He ca BKJIOUeHM B paboTHaTa IJOoL) .

3.4. JlaBopaTopmaTa MOXE Ia Pa3KpMBa IOOMNBJIHUTEJIHM CEeKTOPM:

3.4.1. CbxpaHeHMe Ha KJETBYHU U YPUHHU NPOOU.

3.4.2. MaHunymnaluMoOHHa CBC 3aOBIIXUTEJIHM OTIeJIHO 000CcOoOeHM IIOMEUEHMUS :
IoMelleHMe 3a KOHCYJTalMM; IIOMelleHMe 3a B3eMaHe Ha KPBbB UM KOXHU OMOICUM.

4. JlaBopaTOoOpHM MNOKABATENM M M3UCKBAHMUSA 3a OMOXVMMMUHA T'e€HETUUHA
JabopaTopusa

C mskJiodeHMe Ha 4.1 (3aObikMTesIeH) BCMHMUKM OCTaHaJNM NpobM ce HasHadapar
10 KJIMHMUYHM IIOKasaHUL.

4.1. "MeTa®oNMTeH CKPMHMHIT" Ha ypMHa, BKJIOUBAL [IOJIYKOJMUECTBEHM METOLU:
KOHBeHUMOHaJsieH 10-mokaszaTejyieH JIEHTOB CyxX TECT ¥ KaNKOBM NPobu 3a



MeTUIJIMAJIOHOBa KMCEJIMHA, KEeTOKMCENMHM, OQEeHMIKEeTOHM, penylyupaln
cybCTaHLMM, XOMOT'E€HTU3MHOBA KMUCEJIMHA Ha ypUHA;

4.2. KonmmuecTBEeHO OIpellelisHe Ha rajlakTo3a B CyxXa kallka KPBbB BBPXY
bunTepHa OJlaHKa;

4.3. KauecTBeHO olpenesisHe Ha oJMrosaxapuim B ypuHa - TLC meTon;

4.4. KolmMuecTBEHO olpenesyisHe Ha obuy MyKononau3axapuly - DMB meTon;

4.5. KauecTBeHO pasneisHe Ha Mykonoamsaxapuiu - TLC wmmam 2D
ejlekTpodopesa.

4.6. KaueCcTBeHO OTKPMBAHE Ha AMUHOKMCEJMHM B OMOJIOTMUHM TEYUYHOCTU -
2DTLC BBPXY MUKPOLEJYJIO3HM MeMOPpaHM;

4.7. KonmmuecTBEHO oNnpeleligHe Ha aMMHOKMUCEJIMHM B OMOJIOTMUHM TEUHOCTU -—
HPLC mnm MOHOOOMEHEH aBTOMAaTMUEH aHaJIM3aTop;

4.8. KojlmMuecTBEHO olpenejissHe Ha MeTaboJNUTM M OPTaHMYHM KUCEJIMHU B
OMOJIOTUYHY TeuHOoCTr — GC/MS u/mimu TaHOeM-Mac-CIeKTPOMEeTPMUS;

4.9. KonmuecTBEHO oNnpelejigsHe Ha MHOTO IOBJITOBEPMXHM MaCTHM KUCEJIMHU
(VLCFA) B nmasma - GC/MS;

4.10. OnpenejyissHe Ha IJIOKO30-6-bochaTmexumporeHasa, rajlakToTpaHcdepasza u
OMOTHMHMIOA3a B CyXM [eTHa KPBB BBPXY OMITBPHM OJIaHKM OT MacCOBMA
CKPMHMHT, CJleIBaHe Ha JIM3030MHM E€HBMMM B TBKaHM Upe3 MeTOoIUu C
M3BNOJI3BAaHE Ha CUHTETUUHU OQIYOPOTEHHM UM XPOMOT'E€HHM CyDOCTpaTU B
OMOJIOTUYHM TEUHOCTHM TBKaHM, BKIIOUUTEJIHO aMHMOLMTU UM XOPMUOHHM KIIETKM 3a
LeJMTe Ha NpeHaTajlHaTa AOMATHOCTMKA.

5. MuHuMasHa, 3aJIbJDKUTENIHA JabopaTopHa anapaTypa (B 3aBUCUMOCT OT

n30paHuTe MpoOu 1 paboTeImuTe) 32 OMOXUMHUYHA JIA0OPATOPHS 32 BPOACHHU
IpelIKH Ha OOMsIHATa

5.1. T'a30B xpomMarorpad-mMacceIeKTUBEH JAETEKTOP, CHAOICH C ayTOCEMILIED 1 6p.
5.2. Tannem-MaccrieKTpOMETHp (B CiiydauTe Ha MacoB CKpUHUHT 3a 20 GosiecTu) 1 6p.
5.3. HPLC rpanuentna cucrema ¢ piyopumerpuuer u UV getextop 1 Op.
5.4. Cnextpodayopumersp (200 — 750 nm) u ynrpa MmukpokroBera (10 Syl ) 1 Op.
5.5. Oruuram anapat 3a EJIM3A mnatku (criekTpooToMeThp, GIyopuMeTsp) 1 Op.
5.6. YTpa3ByKOB XOMOT€HH3aTOp 3a MUHUMATHU o0emu 710 0.250 m 1 Op.
5.7. Xomorenuzarop tun POTER ¢ TednonoB nectuk 3a o6emu a0 0.250 mi 1 Op.
5.8. pH MeTsp ¢ TOUHOCT 110 2-pH 3HAK 1 Op.
5.9. EnektpomMarauTHa ObpKaika 2 Op.
5.10. EnextponHa Be3Ha ¢ TouyHoct 10 0,001 1 6p.
5.11. Ananmurrana Be3Ha ¢ Togroct 10 0,0001 1 6p.

5.12. HuckoobopotHa nieatpodyra mo 5000 g ¢ netsig potop 3a o6emu ot 15 M 1 6p.



5.13. Hactonmna Bucokoo6opoTHa nentpodyra 14 000 g 3a obemu ot 0,2 mol,5 1 Op.

5.14. Xmagunaa neatpodyra go S000 g ¢ nersir potop 3a o0emu ot 15 mi 1 6p.
5.15. ABTOMAaTUYHU MUKPOIUTIETH ¢ TpOMEHINB 00eM, 06xBat ot 0.5 1o 1000 pul 6 Op.
5.16. Apromaruunu nuneropu ot 0,1 go 5000 ml 6 Op.
5.17. MHOrOKaHalTHA TIUITETa 3 6p.
5.18. Boxna 6anst 1o 100° C ¢ eneKTpoHEeH TepMOpEryinaTop U CTaTuBu 3a 1.5 1o 2 Op.
10 M

5.19. bugectunaTop — CTHKJICH ¢ MUHUMAJICH KalalUuTeT S5 JINTpa/Jac 1 6p.
5.20. Jletionu3aTop 3a BoJia 1 6p.
5.21. Xnagumauk, 4° C, ¢ kananurer 10 400 i 3 6p.

5.22. Xnagunna kamepa, —20° C ¢ kanaruret Haza 400 i,

BEPTUKAJICH, C YCKMEKETa 4 6p.
5.23. XnagunHa kamepa, —76° C, ¢ kanaruteT Haa 600 11, BepTUKAJICH 1 6p.
5.24. BopTekc — 3a BCSIKO pabOTHO MSICTO (He TTo-MaJiko OT 5) u 1 0011 6 Op.
5.25. Kamunu 3a paboTa ¢ TOKCHYHU XUMHUYHH BEIIECTBA ¢ 2 pabOTHU MecTa 1 Op.
5.26. YoBemiku pecypcHU KOMITIOTPHY B JIOKAJTHA KOMIIOThPHA MPEKa U CHPBBP 5 6p.

5.27. HenpekbCcHAT AOCTHII JO UHTEPHET

5.28. Cnenmanusupan codryep 3a ynpasierue (LIMS) u cinyxebeH peructsp

6. OBeM Ha MBCIeIBaHMUS

6.1. TOOMIIHMAT KalaLuMUTeT Ha JjabopaTopusa 3a OMOXMMMUYUHM TeHEeTUUHU
nscaeneaHma Tpsad6ea ma Ovme oT 500 mo 1000 maumeHTM, M3CIeOBaHU
NIOoCTHATAJIHO, M 25 cemencTBa, M3CJEOBaHM NPEHATAaJIHO.

6.2. JlaBopaTopus, M3BDLPIIBAllA CEPYMEH OMOXMMUUYEH CKPMHMHT 3a CHMHIPOM Ha
IayH, nebekTu Ha HeBpaJjiHaTa Tpbba M KOpeMHaTa CTeHa, TpadBa IOa mM3cjelBa
MyHMMyM 1000 npobm 3a rommHa.

7. IlpuweMm Ha npobu m mHGOpMAaLMI

CvrylacHo paszmen IV, OBykea "A", T. 3.

7.1. Ba mabopaTopusa, M3BBPUBAalla MeTaOOJMTHM M €H3MMHUM M3CJIeIBaHUd,
crneuManM3MpaHMAT OOKYMEHT, NpuIpyXaBall MaTepualjla 3a M3cjeneaHe, €
"nmopruKka 3a BPONEHM TIpelKkM Ha obMmaHaTa".

8. AHANMMTUUYHM OPMHLMIM 33 M3BBPUIBAHE Ha OMOXMMMUHM M3CIEIBaHMUS



8.1. OOmM IOJIOXEHMUS

8.1.1. l3noj3BaHUTE METOIM YEeCTO MMAT MHOXECTBO IPMUEMIIMBM BapPUaAHTH.
AHaNIMTMYHATA HaOeXIHOCT (TOYHOCT, BB3NPOM3BOIMMOCT, UYYBCTBMTEJIHOCT U
CrneuM@uUHOCT) M KJIMHMYHA HAIEXHOCT (JYyBCTBUTEJHOCT M CHeUMOMUHOCT) Ha
BCeku MeTon TpadOBa ma ObmaT yCTaHOBEHM M IOKYMEHTMPAaHM B KOHKpPeTHaTa
nabopaTopusa. Te BambIXMTEJIHO Ca [pelopbyYaHy OT OTopM3MpaHa 3a LeJTa
MexOyHaponHa MHCTUTYLMUS.

8.1.2. CneumanmsmupaHUTe M3CJeIBaHMsS, KOMTO He MOraT Ia Cce NpoBexIaT B
KOHKpeTHaTa JabopaTopus, MoTraT Ia Ce HacouBaT KBM IpyIu JlabopaTopum y
Hac wiaM B 4dyxOuHa Npu cvOjoIaBaHe Ha M3UCKBaHMATA 3a M3MIpallaHe Ha
OroJIOTMUEeH MaTepuall.

8.1.3. Ipu macynenBaHus 3a BI'O xaTo MBTOUHMK Ha MeTa®oOJIMTU Ce MBIOJI3BAT:
cepyM, IJjlasMa, ypMHa (3a OpTraHMUYHM KUCEJIMHM, MYyKONOJM3axapuIn U
oNmMroszaxapmuinm), cyxa Kalka KpPpbB UM ypMHA BBPXY OuITBpHa OjlaHKa OT
MacCoOBMSA CKPMHMHT ¥ PSOKO JIMKBOP (XMUNEepIUIMUMHEMMs) . [IpM HIKOM Ciydan
(mpocyiensBaHe, [NpeHAaTajlHa IOMarHosa) Ce M3MN0J3BaT M IpyI'M OMOJOTUYHU
TEYHOCTM M KJIeTKM (aMHMOLMTM, aMHMOTUYUHA TEYHOCT, XOPMOHHU BBCU
dubpobslacTn 1 IpP) .

8.1.4. VzonupaHeTo Ha MeTaboJUTU OT cepyMm/mjasMma ce u3BbpmBa 0o 30 MuH
cijlel B3eMaHe Ha KpPbBTa. JIMKBOPBT Ce 3aMpassBa BelHara CJlell B3eMaHe.

8.1.5. BCHMUKM OMOJIOTMUYHM MaTepMaiaM ce CbxpaHaBaT mo aHamms Ha -20° C, a
3a 6uobanka Ha -70° C.

8.1.6. IpennounTta ce 24-yacoBa ypMHa 0e3 KOHCEPBAHTHM, C KOATO lle Cce
oTueTaT BapualuMuTe Ipes3 HeHs. JOoNyCTMMO € M3MOJI3BaHeTO Ha 2 NOPpLUMM WM
NpOoM3BOJIHA Hpobfa (He obpBa CyTpelHa ypuHA) .

8.1.7. B ypuHa MeTabOJIUTUTE Ce M3UMUCISBaAT Ha Mol KpeaTUHUH.

8.1.8. BCcuUKM ONpeNeJIaHMS Ce M3BBPUBAT B TPOMHM IPOOMU.

8.1.9. luTepnpeTaumusaTa Ha MeTaboJIUTUTEe M3MCKBa M3padoTBaHETO Ha
cobcTBeHU pedepeHTHM CTOMHOCTH.

8.2. KonmuecTBeH aHaJM3 Ha aMMHOKMCEJIMHM Ce M3BBbPUIBa Ha NPMHLUIA Ha
obpaTHObaszOBa MM MOHOOOMEeHHa XpoMaTorpadus Ha aBTOMaTUUEH
aMMHOAHAaJM3aTOop .

8.3. KommuecTBeH aHallM3 Ha OPTAHMYHM KMUCEJIMHM B ypMHA.

8.3.1. IpuHUUI Ha IOepMUBaATM3aLMA: OKCHMMMPAHE Ha 2-KETOKUCEJIMHUTE U
TPUMETUIICMAJIOBM OepuBaTH.

8.3.2. IpuHLMI Ha aHajiMs3a - I'al30Ba xpoMaTorpadmsa C Mac-CeJIeKTUBEH
IETEKTOP.

8.3.3. Kamubpaums Ha MacC-CeJIEKTMBHMS HOEeTeKTOp Ce M3BbplIBa €XeIHEBHO
npenu aHalM3a Ha NpobuTe CBIVIACHO MHCTPYKUMUTE KBM anaparTa.

8.3.4. NpuHUUI Ha MIOSHTUOMKALMA - ClIeluMalaMs3VpaHa M COOCTBEHa
MacC-CIeKTpaJjiHa OubiMoTeKa .

8.4. Mykonojamzaxapunu B ypmHa (MII3) :

8.4.1. KonmmuecTBEHO oNpeleJisHe Ha CIekTpodoToMeTpMueH IPMHLUI C
BUMe TUIIME TUJIEHOBO CMHBO.

8.4.2. KauecTBeHO OQpaKLUMOHMPAaHE Ha NPMHLMIA Ha TBHKOCJIOMHA
xpoMaTorpadmus miaM IOBYINOCOUHaA ejlekTpodopesa.

8.5. JJoxazBaHe Ha IaTOJIOTMYHA eKCKpelLMs Ha OJMI03axapuIM Ce M3BBbPIBA Ha
NpMHLIMIIA Ha TBHKOCJIOMHA xpoMaTorpadwmsa.

8.5.1. IMarHOCTUUHM E€HBUMHM AHAJINU3U:

8.5.1.1. IpMHUMIBT Ha aHaJlIM3 € CIeKTPpodIIyopMMeTpUUeH C
4-MmeTnnyMbennpepoH (IpM HEBB3MOXHOCT Ce M3MNoJ3Ba 4-HUTPOQEeHOJIOBU
oepuBaTH) .

8.5.1.2. EH3MMHaTa akKTMBHOCT B KJIeETKM Ce OTHACsd Ha mg OeJITBK.

8.5.2. lHTepnpeTauusaTa € 3aIbJIXUTEJIHO: KBM COOCTBEHU pPedepPeHTHU
CTOMHOCTM; KBM IMOJIOXMTEJHM M OTPMULATEJIHM KOHTPOJIM. 3a BCHUKM M3IOJ3BaHU
MeTogM JjabopaTopusaTa TpaAOBa Ia pasnojlara CbhC COOCTBEHU pPedepPeHTHU
CTOVHOCTM, u3pabOoTeHM CBHIJIACHO MEeIOMUMHCKMA CcTaHmapT "KimHuuHa



JnabopaTopusa".
9. KauecTBEH KOHTPOJI
BeTpemeH kadecTBeH KOHTpoJ (BKK) m BBHIIHA OLeHKa Ha kadecTBOTO (BOK) ce
OCHBUIECTBABAT CBIJIACHO MNPUMHUMINTE, I[IOCOYeHM B pas3men 1V, Oykea "A", T. 7.
B. ConeumdmuHy M3UCKBAHMA 3a NPOBEXIaHe Ha OMOXMMMUYEH CKPMHMHI Ha
OpeMeHHM XeHM 3a CHMHIOpoMa Ha JayH, nedexkTm Ha HeBpaJjHaTa Tpwba u
KOpeMHaTa CTeHa
1. OnpenejneHue
JJabopaToprn 3a OMOXMMMUEH CEPyMEH CKPMHMHI Ha OpeMeHHM XeHU ca
JabopaTopur, KOMTO ydacTBaT B M3BBPIBAHE Ha M3CJIeIBaHMSA 3a IOOPOIOB
CKPMHMHI 3a OlleHKa Ha pMCKa 3a CHMHIpoMa Ha [JayH, IebekTu Ha HeBpajHaTa
TpeOa M KOpeMHaTa CTeHa.
2. UYoBEeWKM pPeCcypcHu
CerylacHo paszmen IV, Bykea "A", T. 2.
3. Kpanubukaumsa
3.1. PvpxoBOommTes Ha JjadopaTopus 3a OMOXMMMUEH CepyMeH CKPMHMHI Ha
OpeMeHHM XeHM 3a CHuHApoMa Ha [JlayH, IOedekTu Ha HeBpaJiHaTa Tpwvba U
KOpeMHaTa CTeHa Moxe Ha Obhe Jjlekap C Ipu3HaTa MeIMLUMHCKA CIeLMaJIHOCT II0
npodwuia Ha JjgabopaTopuATa.
3.2. CneuranucT®sT € XMMUK MM OMOJIOT C MaI'MCTBPCKa CTEeleH WM JiekKap.
3.3. MemuumHCKMAT JabopaHTBHT TPAOBa Ia NpuUTexaBa OakKajlaBbpCKa CTEIeH
"MenouMUMHCKM JlabopaHT".
3.4. TexXHMUECKMAT CeKpeTap € CbC CepTudMKaT Ba KOMIIOTBPHA I'PaMOTHOCT.

4. KaueCcTBEeH KOHTPOJI

CeruylacHo paszen IV, Bykea "A", T. 7.

5. PaBoTHa nJjom

JlabopaTopusaTa TpsabBa Hma pasnojara MuHMMyM C 60 M2 pa®oTHa I[Jioul.

5.1. JlabopaTOpPHOTO MNPOCTPAHCTBO TpsabBa na mMa 4 OCHOBHM QU3MUECKU
pas3nesyieHy IIOMeleHUd :

5.1.1. TomMelmeHre 3a IpUeMaHe, PeIMCTPMPaHe U pasnpelesisHe Ha
MaTepMaJnuTEe 3a M3CJenBaHe.

5.1.2. TloMemeHre 3a NOOT'OTOBKA Ha NpodBMTe 3a aHalmu3.
.1.3. IloMemeHMe 3a M3BBPUBAHE Ha aHAJIM3U.

.4. IloMemeHMe 3a B3eMaHe Ha OMOJIOTMYEH MaTepual.

. YakajHa C OOoCTaTbhueH OpoM cenmamy MecTa.
. ToasmeTHa 3a nauMeHTH.
. JlabopaTopusaTa MOXe Ia paskKpuBa MeOMKO-T'eHeTMYHa KOHCYJITauMus B
OTIEJIHO I[OMelleHre MJIM HOa HacoubBa IalMeHTUTE KbBM IPpyI'M kKabuHeTu 3a
MeOMKO-TE€HEeTUUHO KOHCYJITMPAaHe.

6. MuHMMaJIeH 3aIbJIXMUTesieH ofeM JlabopaTOopHM INoKaszaTesNaM M M3MCKBAHUA 3a
BMOXMMMYUEH CepyMeH CKPMHMHI Ha OpEeMeHHM XE€HM 3a OlLleHKa Ha pMucka 3a
cuHIpoMa Ha JayH, nebexkTm Ha HeBpajHaTa TpwbOa ¥ KOpeMHAaTa CTeHa

6.1. JlabopaTopusaTra TpsabOBa Ia M3MNO0JI3Ba HaM-MajIkO IBa OMOXMMMWYHM MapkKepa

Q

(AFP u free b-hCG Hanpumep) 3Ba HocTuraHe Ha MuUHUMMyM 60 % OTKpMBaeMOCT
BB®B BTOPM TpuMecTbp M 90 $ B OBPBU TPUMECT®BP NpM 5 % dQanmmseo
TIOJIOXUTEJIHM Pe3yJITaTH.
6.2. JlabopaTopusaTa TpsaOBa Ia pasnojiara CbC ClIeuralM3rpaHa KOMIOTBPHA
nporpamMa 3a NpecMsaTaHe Ha Ppucka OT paxIaHe Ha IeTe CbC CHMHIPpOMa Ha JHdayH
B N'BPBM, BTOPM TPMMECTBP M MHTEIpMpaH OT OBaTa. Js3nojsBaHaTa IporpaMa
TpsabBa ITa ObIe JMLEeH3MpaHa OT MeXIyHapoIeH OpTraH, OTOpM3MpaH 3a leJjTa.
6.3. IlpeIon B3eMaHe Ha pelleHMe 3a u3cjienpaHe JabopaTopusara Tpsabea Oa
npemjara Ha OpPEeMEeHHMTEe XeHM NMCMeHM MaTepuanu (Opowypu, JIMCTOBKM) ,
KOMTO Ia CBOBPXAT OCHOBHa mMHbopMalmsa 3a cuHOpoMma Ha layH, IedexTure Ha
HeBpajiHaTa TpwOa M KOpeMHaTa CTeHa, MHbopMauusa 3a HNpenjiaraHoTo
nacjeneaHe (kora, Kak M KbIe MOXe Ia Ce NpoBene), PUCKOBETEe U
HeOOoCTaTBLUMUTE Ha M3MNOJ3BaHMA CKPMHMPpAal MeTOoI, KaKBO Ia Ce OudakBa.
6.4. JlabopaTopmuaTa TpsabBa ma npensara MHOopMaums 3a HacouBamMsa JieKap -

5.1
5.1
5.2
5.3
5.4



KOoT'a Ce M3BBbPpUBAa OMOXVMMMUHMAT CKPMHMHI 3a [IBPBM M 3a BTOPM TPUMECTBHBP OT
BpeMeHHOCTTa, kakBa Ipoba ce m3cienpa, KPUTEPUMTE 3a KadeCTBOTO Ha
npobaTa, oOuUaKBaHaTa aHaJMTUUHA HaAIEXOHOCT (YyBCTBUTEJIHOCT,
crneun®rUUYHOCT) , HauMHa Ha JOoCTaBsHe B JabopaTopusaTa, MHbOoOpMauMsa 3a
BPpEMETPAEHETO Ha M3CJEeOBAHETO UM HAUMHUTE 3a [OoJIydaBaHe Ha pesyTaTure -
no xypmep, baxc, noma, B eJEeKTPOHEH BMI C Iapoja.
7. MuHmMMaJIHa 3aObJIXKMTeJIHa alapaTypa 3a JadopaTopus 3a OMOXMMMUEH
CepyMeH CKPMHMHI' Ha OpPEeMeHHM XeHM 3a OlleHKa Ha pMCKa 3a CUHIpOMa Ha
HayH, mebexTm Ha HeppajiHaTa Tpbba M KOpeMHaTa CTeHa
7.1. ABTOMATMUYHa MM IIOJIyaBTOMaTM4YHA CHUCTeMa, OasupaHa Ha
bIIyOpMME TPUYUHM, JIYMMHOMETPUYHY MM XEMMUJIYMMHMCLEHTHM MMYyHOMETPUYHU
MeTonoM 3a olpenejsgHe Ha AFP, F-b-HCG, Ectpumosn, PAPP-A.
7.2. JlabopaTopHa uUeHTpobyra nmo 5000 g c JjeTswm 3a obemMm 2 - 10 mi.
7.3. HactomHa JjabopaTopHa leHTpobyra mo 14 000 g 3a obemm 0,2 - 2 mi.
7.4. ABTOMATUUHM MUKPONIMUIETM C HpoMeHJMB obem, obxBaT or 100 mo 1000 21
3a BCAKO paBoOTHO MACTO (MMHMMYM 2) M €IMH Pe3epPBEeH KOMIIJIEKT.
7.5. ABTOMATMUYHM MUKpPONMIIETM C OQuxcupaH obem ot 10, 25 m 50 2?1, 3a
BCAKO paboOTHO MACTO (MMHMMYM 2) UM €IOUH PEe3epPBEH KOMIIJIEKT.

7.6. BumecTuiiaTop - CTBKJEH C MMHMMAJIEH KanauureT 5 juTpa/dac.

7.7. XnammnHuk, 4° C, ¢ xanaumreT mo 400 x

7.8. XmagmnHa xamepa, -20° C, ¢ kanaumTteT mo 400 JI, BepTHKaJeH, C
yeKkMeIxeTa.

7.9. KoMmmoTpu: eIMH Ba M3UYMCIIsSABaHEe Ha pPUCKa 3a paxlaHe Ha IeTe CBC
CMHIOpOM Ha JayH M IOBa 3a perucTpalMsa Ha DalUMeHTM, MaTepualM M pe3yaTaTH.

7.10. JlabopaTopusaTa TpsabOBa IOa pas3nojara C JoKajlHa KOMIKTBPHAa Mpexa U
HEeNpeKbCHAT IOCTBI IO MHTEPHET.

8. 0O0emMm Ha M3CIeIBaHUATA

JlabopaTopusa, M3BBPUIBAllA CEPYMEH OMOXMMMUEH CKPMHMHI 3a CHMHOPOM Ha JayH,
medexT Ha HeBpaJjiHaTa TpbbOa M KOpeMHaTa CTeHa, TpdOBa Ia M3cJelBa
vyHMMyM 1000 npobm 3a TonmHa.

9. KaueCcTBEH KOHTPOJI

CeryacHo paszmen 1V, 6yxksa "A", 7. 7.

I'. CneundmuHM M3UCKBAHMSA 3a NPOBeXIaHe Ha MacCOB HeOHAaTaJleH CKPUMHMHIT 3a
benunkeToHypusa (OKY) m mpyTM BPOIOEeHM TIpemkys Ha obOMmsaHaTa (BIO)

1. OnpezneneHue

T'eHeTHUUHUTE CKPUHMHIOBM JlabopaTopuM ca OMOXMMMUHU JlabopaTopuM, KOUTO
V3BBPUBAT M3CJEIBAHMS 3a HEOHATAJIEH CKPMHMHI Ha BPOIEHM TI'PEUKM Ha
obmsaHaTa (BI'O) m OpyI'M HaCJHeICTBEeHM 3aD0JIaBaHUA.

2. YoBeUKM pPecypcHu

2.1. B reHeTruyHa CKPMHMHIOBa JlabopaTopus, KOATO M3BLPUBA HeOHATAaJIeH
MaCOB CKPMHMHI 3a BPOLOEH XUIOTHMpeoMAM3®BM Miam OKY, padborar: 2
crneuMaanucT (XuMmMmk, OMOJIOT, OMOXMMMK, bapMaueBT); 4 MeIOULMHCKU
JTaboOpPaHTH; TEXHUUECKM CBTPYOHMK — PeruMcTpaTop; CaHuUTap.

2.2. 3a reHeTHYHa CKPUMHMHIOBa JlabopaTopMus, KOSTO MU3BBLPIIBA HEeOHATAJIHU
CKPMHMHIOBM M3cienBaHud 3a 20 BpoIeHM I'pellkM Ha oOMAHaTa upes
TangeM-Mac-crnexkrpomeTrprsa o 70 000 HOBOpOIEeHM T'OIMUIHO Ca HeoOxomouMm: 2
crneuMaanucT (XuMmMmk, OMOJIOT, OMOXMMMK, bapMaueBT); 4 MeIOULUMHCKU
JTabopPaHTH; TEXHUUECKM CBTPYIOHMK — PEeTruMcTpaTop; CaHuUTap.

3. Kpanubukaums

3.1. PvxoBOomMTeJl Ha OMOXMMMUHA I'e€HeTUUHa HeoHaTaJlHa CKPMHUHIOBA
JabopaTopusa e Jiekap C IOpM3HaTa MeOMLUMHCKAa CIeLMaJIHOCT II0 Npodumiia Ha
JabopaTopmaTa.

3.2. CneumanucT®sT € Jekap, o¢apmMaueBT, OMOJOT MM XUMMUK C MaruMcTBbPCKa
obpasoBaTEeJIHO-KBaJNMPUKALMOHHA CTEIlleH.

3.2.1. MemguumHCKMAT J1abopaHT TpsaOBa IOa NpuTexaBa OakajlaBbpCKa CTEIEeH
"MeOIuMUMHCKM JlabopaHT".

3.3. TexHMUeCKMAT cekpeTap TpsAOBa Ia NpuTexaBa CpenHO obpaszoBaHue u



OuIjioMa MM CepTUdMKaAT 3a KOMIOTBPHA I'PaMOTHOCT.
4. PaBboTHa ¥ CEepPBM3HA ILJIOLL

4.1. JlabopaTopusaTa TpsabBa ma pa3nojara MuHMMyM Cc 60 M2 pab®oTHa IJioul.

4.2. JlabopaTOpPHOTO MNPOCTPAHCTBO TpsabBa Ia MMa 5 OCHOBHM OGMU3MUECKU

rasoeJsieHr I[IOMENEeHMA :

4.2.1. IloMmelmeHMe 3a IpUEMaHe, perucTpupaHe M pasnpelnesisHe Ha

MaTepmraslnTe 3a M3CJIeOBaHUA.

4.2.2. IBe IIOMeUleHMsda, eOHOTO C XMMMUeCKa KaMMHa 3a [IOATOTOBKAa Ha

npobure 3a MS/MS.

4.2.3. IlloMelmeHMe 3a M3BLPUBAHE Ha CKPMHMpPAWM MeTaOOJIMTHM aHaJIU3U.
4.2.4. TloMelmeHMe 3a INOKYMEHTMHPAHE M pal3lledaTBaHe Ha pesyJsTaTu,

apXmMBrpaHe M CBXPaHeHNMe.

4.3. JlabopaTopusaTa MOXe Ia pa3KpMBa KOHCYJITATMBEH KabOMHeT B

JOIIBJIHUTEJIHM IIOMelleHMA, KbBbM KOMTO 3a0BJIXMUTEJIHO MMa :
4.3.1. YakaJHA C OOCTATBYHO MeCTa 3a NalMeHTH.
4.3.2. ToajeTHa 3a HNalUMEHTHU.
5. MuHuMarsHa, 3aJIb/DKUTENHA JabopaTopHa anaparypa
5.1. Tanaem Mac-cieKTpoMeThp (B cirydail Ha u3ciieqBane 3a 20 6oyectn)
5.2. ABromarnuen punep 3a EJIM3A mnatku (criekTpooToMeTsp,
¢dryopumeTsp)
5.3. JlaboparopHa nieatpodyra g0 5000 g ¢ sersr poTop 3a o6emu oT 15 mi
5.4 Hacronna nentpodyra no 15 000 g 3a o6emu ot 0,2 10 1,5 mn
5.5. ABromaTtnuna Be3na 0 0,003 g
5.6. ABTOMaTHYHU MUKPOIIUIIETH C IIPOMEHIIUB 00eM ¢ 00XBat
ot 0.5 1o 1000 pl
5.7. ABTOMaTHU4YHU UIIETOPH
5.8. MHorokananHa nunera
5.9. TepmocTatuzupaia BogHa 6ans 10 100°C cse cratuBu 32 06eMu
10 10 mn
5.10. Jlefionn3aTop 3a Boja
5.11. Xnagunauk, 4° C, ¢ xkananuteT 10 400 1

5.12. Xnagunna kamepa, —20° C, ¢ kanautet 10 400 1,

BCPTUKAJICH, C YCKMCIKCTA

3 6p.



PETHCTBp W IIporpama 3a yrnpaniieHue Ha Jaboparopusta (LIMS)

5.13. Boprekc — 3a BCSIKO pabOTHO MSICTO (HE MTO-MAaJIKO OT 3) 3 6p.
5.14. KamuHa 3a paboTa ¢ TOKCHYHU XMMUYHH BEIIECTBA C 2 paOOTHU MeCTa 1 6p.
5.15. IlepcoHanHu KOMIIOTPH C JIOKAJIHA KOMITIOThPHA MpeXka 3 6p.
5.16. HenpekbCcHAT JOCTBII 10 MHTEPHET, CIIEHUAIN3UPaH cOPTyep 3a CiIy:keOeH

6. KauecTBEeH KOHTPOJI

JlabopaTopusaTa 3aOBIIKMTEJIHO ydaCTkBa B CUCTeMa 3a BBHIIHA OLeHKa Ha
KaueCcTBOTO.

6.1. KOHTPOJIHM MaTepHuanay Ce IoJjiydaBaT M aHalusKpaT eXeMeCeUHO U
IOJIyUYEeHUTEe Pe3yJiTaTU Ce M3NpallaT Ha KOHTPOJHaTa JjabopaTopus, KOSTO T
OLleHABAa M BpBIA C OOpaTeH pes3yJTarT.

6.2. llpy yCTaHOBEHM OTKJIOHEHMSs JabopaTopusaTa cjelBa NpoTokonuTe 3a BKK
¥ aHaaMsypa M3TOUHMKA Ha I'pelka C LeJl HeTOBOTO OTCTpaHaBaHe, KOeTOo ce
oTpasgaBa B JIabopaTOpHUTE XypHAaJU.

6.3. [IPOTOKONIMUTE C aHaIMBKPaHUTE NPOOM Ce CHhbXpaHSBaT KaTO XapTUEH
HOCMKTEJI. B Kpafd Ha roaOMHAaTa KOHTPOJIHATa JabopaTopusa M3daka OOKYMEHT 3a
Oll€eHKa Ha KadYeCTBOTO Ha M3BBPIUBAHMTE adHAJIM3U.

I. Cneum@unuHmM M3MCKBaHMS 3a IpOoBexXIaHe Ha MOJIEKYJIIPHO-T'eHEeTUUHU
M3CJenBaHUA M CbXPaHeHMe Ha I'eHeTuueH MaTepuall B IOHK DanHka

1. Onpeznenenue

MoJieKyJIApHO—T'€HeTMUHAaTa IOMAarHOCTMKA € aHalu3 Ha udoBemwka JIHK, PHK u
BenTBUM C LeJl OTKPpMBAaHe Ha M3MEeHEeHMUs, CBBbP3aHM C [NIposBaTa Ha I'€HeTUUYHU
3a00JIgBaHMsa MM TeHeTUUHM NPpelpaslOoIOXeHMS .

1.1. JlaBopaTopMuaTa OTIOBapS Ha BCUUKMU KPUTEPMUM, 3ajleTHaJM B pa3nes IV A.

1.2. PesynTaTUTe OT MOJIEKYJISPHO-T€HETUUHUTE MICJeABaHud ca "JIMUHU
ODaHHM" O CMMCBHJIA Ha 3akKoHa 3a 3alMTa Ha JIMYHMTE OaHHU.

1.3. MonekyJsapHO-TEHETUYHNTEe JlabopaTopuy B JiedeOHM BaBeleHus MoTaT na
nogoepxaT JHK OaHKa.

2. YoBeUKM pPecypcHu

CeruylacHo paszmen IV, Oykea "A", T. 2.

3. Kpajnubukaumsa

3.1. PBKOBOOMTEJI Ha MOJIEKYJISPHO-TEeHEeTMUYHAa IMATHOCTUUYHAa JabopaTopus e
JleKkap C IIpuU3HaTa MeOMUMHCKAa CIeLMajiIHOCT [0 Ipodmiia Ha JjabopaTopuAaTa.

3.2. CneumaaMcTBT € Jlekap C Npu3HaTa CHelLMaJlHOCT (KJIMHMYHaA JlabopaTopusa
WM gpyra Ho npodmia Ha JadbopaTopuaTa) WMIM Jekap, OMOJIOT, XUMUK,
bapMaLeBT.

3.3. MemuumHCckMAT jadopaHT TpsaOBa Ia NpuTexaBa OakajlaBbpCKa CTeIlleH
"MeOIMUMHCKM JIaOopaHT" MM Takaka B oOJjlacTTa Ha OUOJIOIMUHUTE UM XUMUYEHN
HayKU.

3.4. TexHMUYECKMAT CeKpeTap TpaAOBa Oa NpuTexaBa CpeOHO obpas3oBaHue U
cepTu®MKAT Ba KOMIOTBPHA I'PAMOTHOCT.

4. PaBoTHa o

4.1. Paborra njom oT MmHMMyM 90 M2, pa3npelejieHa B CaMOCTOSATEJIHO
oBoCcoDeHM [OMEUeHNA :

4.1.1. 3Ba npmeMaHe, DPEerUCTPHUPAaHe M pasnpelesisHe Ha MaTepuajuTe.

4.1.2. 3a ODOKyMEHTMPAaHEe, paslevaTBaHEe Ha pPes3yJiTaTHv, apxXuBUPaHe U
CBXPaHeHe Ha IOOKYyMeHTalur4aTa.

4.1.3. PaboTHOTO J1abOpaTOPHO MNPOCTPAHCTBO TpsabOBa Ia MMa 5 OCHOBHU
dMBMUeCcKM paslesieHu IoMelleHMA: 3a us3ojaumpaHeTro Ha JHOHK wunm PHK ot
BuoJIOTMYEeH MaTepuall; 3a NPUIOTBSAHE Ha PeakKTUBM M IOOMB Ha OecTuiaMpaHa u
OeMoHM3MpaHa BOIa; 23a IOAOI'OTOBKAa Ha NpobuTe 3a aMIIMOMUKALMA; 3a



aMIInMdmMKalMsa; 3a aHaJlM3 Ha NPOOYKTUTE OT aMIIMOMKALMATA .

4.2. JlabopaTopmATa MOXe Ia pa3KpMBa MaHMUNYyJALMOHHA M KBM Hed CJeOHUTE
3a0BJIXKUTEJIHY [TOMelleHMs

4.2.1. YakajnHa C OOCTATBUYHO Cenduy MecTa.

2. ToajeTHa 3a NalMEeHTHU.
3. IlloMemeHre 3a B3eMaHe Ha KPBbB UM KOXHM OMOICUM.

4.3. TloMelleHMe 3a XJaIUJIHMLUTE, KaMepuTe 3a IOBJIOOKO 3aMpaszsdbBaHe U
CBIOOBETE 3a TeueH as30T (B ciaydauTe Ha [JHK OGanHka) TpsabBa ma ObOoarT
CJIENEeHN EeXeIOHEBHO.

4.3.1. 3anmucBaly TEPMOMETPM Ca NPENOPBUMTEJIHM 3a MEXAaHUUHMTE KaMepu 3a
IOBJIO0OKO 3aMpas3faBaHe UM XJaIunHuUM. lIlpenopbuBa ce Te Ia ObHaT CBBP3aHU C
ajlapMeHa cucTeMa, MHCTajMpaHa Ha MACTO, KBIETO MOXe Ia ce duyBa 24 udaca
B IEHOHOWMETO.

4.3.2. B nabopaTopumuTe, MINOJ3BaAlM TEUEH as0T 3a CbXPaHeHMe Ha
3aMpaseHM KJIeTKM, HMBOTO Ha TEUHMSA a30T TpsabOBa IOa ObIOe CJIeNeHO Ha
VMHTEPBAJM C lLeJl OCUT'ypsaBaHe Ha alekBaTHOTO My IIoZaBaHe Ipe3 LSJIOoTO
BpeMme.

4.3.3. TeMmnepaTypaTa Ha OKOJIHATA Cpela M/WUiM TeMmIepaTypaTa B
NHKyDaToOpuTe, B KOUTO CE M3BBPWBAT OTIESJIHUTE e€TalX Ha M3CJelBaHMUATa,
TpabBa ma OBIAT CJeIeHM eXeIHEBHO M Ia CBOTBETCTBAT Ha TeMIepaTypHUTE
VHTEPBaJM, I[IOCOUEHM B PabOTHUTE UHCTPYKLUN.

5. BanwixuTesieH obeM OT OEeMHOCTM, KOMUTO TpsabBa Ia M3BBPUBA
MOJIEKYJIAPHO-T'€HETMUYHAa OMAT'HOCTMYHAa na@opafropm,q

5.1. VzonupaHe Ha IHK/PHK oT OMOJOTMUYEH MaTepuall.

5.2. AvnauduxaumMsa Ha CIeUMOUUHM TI'eHEeTMUHMU JIOKYCM C [IOJIMMEepa3HO-BepWXHAa
peaxkuusa.

5.3. EnexTpodopeTHUHO pas3nesisHe Ha HYKJIEMHOBU KUCEJIMHU.

5.4. PeCTpUKLMOHEH aHaJlMU3.

5.5. OCHOBHM BMIOBE XUOPUIOMBALMOHHM METOAM Ha HYKJIEMHOBM KUCEJIMHU.

5.6.

5.7.

4.2.
4.2.

Ananms3 Ha noamMmopdmsMM.
BB3MOXHOCT 3a OMPEKTHO aBTOMaTMUHO CeKBEHMpaHe Wi QparMeHTeH
aHaNIM3 WM E€KCIPEeCHMOHEH aHalus3.

6. MunnMarHa, 3a1p/DKATETHA TabopaTopHa anaparypa 3a
MOJIEKYJISIPHO-TEHETHYHA JTa0opaTopus

6.1. Llentpodyra c nersut porop 3a odemu ot 50 mi 1o 5000 g/mMuH 1 6p.

6.2. Hacronna Bucokoo6opoTHa nentpodyra ¢ ooemu ot 0,2 1o 2 mut 1o 14 000

g/MUH 2 6p.
6.3. TepmoOiiok 3a PCR enpysetku, 0,2 u 0,5 M 1 Op.
6.4. Tepmocrat cyx 37° —70° C 1 Op.
6.5. Xmanunuuk, 4° C, van 400 nutpa 4 op.
6.6. Xmmanumaa kamepa —20° C, max 200 qutpa 3 Op.
6.7. Jlamunaapen 6oxc, kiaac B 1 6p.

6.8. Anapar 3a ammmdunupane Ha JJHK 2 Op.



6.9. EnexTpoHHa Be3Ha C TOYHOCT JI0 TPETHUS 3HAK 1 Op.

6.10. pH meTsp, 10 2-pu 3HAK 1 6p.
6.11. Boprekc 4 Op.
6.12. Toxousnpasurein 10 250 V 2 Op.
6.13. Amapar 3a XOpH30HTaJIHA arapo3Ha ejekTpodopesa 1 6p.
6.14. MarauTHa ObpKayiKa 1 6p.
6.15. JlectunaTop Wi 1eMOHU3ATOP 1 6p.
6.16. Xnmagunna kamepa —70° C, van 400 nutpa (B cnyuait Ha JJHK Ganka) 1 6p.
6.17. ABTOMAaTH4Y€H CEKBEHATOP MUHUMYM 4-KanuispeH 1 Op.
6.18. PCR B peanno Bpeme 1 Op.
6.19. Cnekrpodoromersp 3a uzmepnane Ha JIHK/6entwk B 06em 1 ml 1 Op.
6.20. ®OTOIOKYMEHTALIMOHHA CUCTEMA C TPAHCUILYMUHATOD 1 Op.
6.21. KommioTpu, MpUHTEPH U BPb3Ka B HHTEPHET 4 Op.

7. AHANMMTUUYHM [NPUMHLMNOM 3a M3BbpliBaHe Ha IOHK m3cienBaHMsa 3a MeOULUUMHCKU
neamn

7.1. MeTomuTe TpsaOBa Oa ca pas3paboTeHM M BaIMIM3MPAHM B JjlabopaTopmaTa.
VsnonseaT ce KOMOMHALUMM OT PeaKTUBM, KOUTO MOoTraT Ha OboaT OOCTaBeHU OT
PasIMUYHM [NPOM3BOIUTENM. BcAka JjadopaTopud onpeneida cheuudruuHuTe
XapaKTEPMCTUKM 3a OaleHMs DeHeTMUEH aHalIu3 CbOoOpas3sHO M3CceIBaHaTa
nonyjaumsa OT HalUuMeHTM. AHAJIMTMUHATa M KIMHMYHA BalMAM3alMsa Ha aHaams3a
ce uU3BBPUIBA M IOKYMEHTHMpa OT JabopaTopuiaTa.

7.2. VsclnenepaHusaTa, M3NOJI3BallM I'OTOBM TBHPI'OBCKM Habopu, ca M3LAJIO
OCUI'YPEHU OT KOHKPETHUA NPOM3BOOUTEI.

7.3. BCuukM TBHPTOBCKM Hab®OpM, M3NOJIZ3BAHM 3a IOMATHOCTUUHM ey, TpadBa
oa cbBOBPXaAT MHOOPMALMA 3a YYBCTBUTEJIHOCT, CHEUMOMUHOCT M HAOEeXIOHOCT Ha
M3NOJI3BAHUA aHalIM3 3a KOHKpeTHaTa AOMarHocTtuka m CE mapka.

8. IMomxomu 3a MOJIEKYJIAPHO-T'€HEeTUUHM aHaJM3M 3a OUATHOCTUYUHM Liesu

8.1. IupexTHraT IHK aHanM3 3a IMATHOCTUYHM LelM Opu 3abojigaBaHuUg C
BMCOKA ajleJIHa XEeTEePOTEeHHOCT TpsAOBa Oa NO3BOJIABA OTKPMBAHETO Ha He
no-Manko or 80 % Ha MoJekyJIHUTe nedekTym, CBBP3aHM C KOHKPETHOTO
3abosiaBaHe.

8.1.1. M3BeCTHUTE MOJIEKYJIHM IOedeKTM ca Tes3M, 3a KOMTO muMa TaHHu B HUGO
MUTATION DATABASE. Bcuuxkmy MeTOnOM, M3IOJ3BAHM 3a THBPCEHEe Ha M3BECTHU
MyTauuy, TpaOBa Oa [NO3BOJIABAT KaTETOPUYHOTO IOKAas3BaHE Ha KOHKPETEH
MOJIeKyJIeH medpexT. 3a ToBa € HeODXOAMMO M3IOJI3BaHETO Ha CBOTBETHUTE
pedbepeHTHM KOHTPOJM (CHeuuMdMUuHM MyTalMM B XOMO— M XEeTEePO3UITOTHO
CBCTOAHME U HOPMaJlHa KOHTPOJIA) .

8.1.2. HOBOOTKPUTMTE CEKBEHLMOHHM BapMaHTHM, 3a KOMUTO HAMa JaHHM B HUGO
MUTATION DATABASE, ce npueMaT 3a MOJEKYJHM OedekTM, MMallM OTHOUEHME KBbM



onpeneJieHa I[aTOJIOI'MA, akKo: € IoKasaHa Kocerperaumara C M3CJIelBaHOTO
3abo0JisBaHe B CEMENCTBOTO; MyTalUuuATa He € OTKpMUTa B M3CJeIBaHa KOHTPOJIHA
rpyla Jula, IOOKa3aHO 3IOpaBM IO OTHOUEHMEe Ha M3CJiedBaHaTa [aTOoJIOTUA
(BpoaT Ha JmMilaTa B KOHTPOJIHATa TI'pylla 3aBUCKM OT UdecToTaTa Ha
3aboyiaBaHeTo. Hanpumep 3a 3abossgpaHmsa c uvectora 1:10 000 ce mscyuemear
MyHMMyM 100 3O0paBmM MHOIMBMIA.); MyTaluMsaTa € OokKaszaHa B IBa HE3aBUCUMU
aMIIMOUKALVMOHHM [NPONyKTa; HOOoKasaHa € Bpb3KaTa M C [HaToJjiorMaTa 4Ypes
EKCIIPEeCMOHEH aHaJin3; [IPOMEHSAT eBOJIOLMOHHO KOHCepBAaTMBHA aMMHOKMCEJIMHA .

8.2. VHOUPEKTEeH NOOXOI € TO3M, IPX KOMTO B M3CJENBAaHOTO CEMENCTBO Ce
npocJjienapa KocerperaumuaTa Ha 3a00JaBaHEeTO C NOJMMOPOHM Mapkepu OT
BoJIeCTHUSA JIOKYyC.

9. O0uM aHaAJIUTUUHU MBMUCKBAHMSA KBM IOMATHOCTHMUHMUTe JHK MeTonu

9.1. 3a OMATHOCTMUHU LeJIM MOTaT Ja Ce M3IO0JI3BAT CJIeOHUTEe OMOJIOTUUHU
MaTepMraln:

9.1.1. Kp®vBHUM npobm c obeM He IO-MajlbK OT 2 MUJIMIIUTPa B ENpyBEeTKMU C
EDTA a”HTMKOATyJIaHT. KpbBHUTEe NpobM MOoTraT na ObOaT CbXPaHSBaHU U

TPaHCHIOPTUPAaHM He mnoeeue oT 48 uaca npu Temnepatypa 4° - 8° C. ChbcupeHm
KPBBHM NPpOOM He NOoAJiexaT Ha aHalu3.

9.1.2. AMHMOTHMYHA TEYHOCT - MMUHUMYM 5 MUIMINTPA. AMHMOTHMUHATA TEUYHOCT
MOXe na ObIe CbXpaHsBaHa M TPAHCIOOPTHPAaHa He noeeue oT 48 uaca npu
TeMmnepatypa 4° - 8° C. AMHMOTMUHA TEUHOCT C NPUMEC Ha KPBE HEe MHONJIEeXM
Ha IHK anHanmmus.

9.1.3. KynruBUpaHu KJIeTky - MuHMMyM 1x106 kjetku. Te Tpsadea nma ObmarT
CBbXPaHABAHU U TPAHCIOPTUPAHM B CTEPMJIHA cpela, Opu TemnepaTypa 4° - 8°

C Ba He mnoBeue oT 48 uyaca.
9.1.4. HexynTuBMPaHM KJIeTkM (OykaJiHa JMUIaBMulla, LEPBUKAJHMY, ypPeTpajiHU U

IOp.) Ce B3MMaAT M TPAaHCIOPTMPAT CBHIVIACHO yKaszaHMATa Ha KOHKpeTHaTa
nabopaTopus.
9.1.5. TokaHeH MaTepralj - MUHMMYyM 5 MuIurpaMa. XOPMOHHUTE BBCU TpabBa

Ioa O0BOaT NpelBapMTEJIHO OUMCTEHM OT meuunya. Te TpabBa ma ObIaT
CBXPaHAaBaHM M TPaHCIOPTUPAHM B CTepuliHa cpela WM OU3MOJIOTUMUEH pPa3TBOpP
npu Temmneparypa 4° - 8° C 3a He noeeue oT 48 uvaca. OMKCUpPaHM TBKAHU Ca
NPUMIIOXMMM 3a& aHaJlM3 CaMO B OlpeleJieHM Cjlyday, I[IOCOYEeHM OT KOHKpeTHaTa
JlabopaTopuAa.

9.1.6. Kp®B, HakallaHa BBPXY ClIelMajHa (uiITepHa OJaHKa (OT MacoBUA
HeOHaTaJleH CKPMHMHT) .

9.2. UsommupaHeTo Ha IOHK/PHK oT 6uosornueH MarTepmuall TpabBa ma Oble
M3BBPUIBAHO CBC CTAHIOAPTUISMPAHM METOIMKNM Ha fazaTa Ha Hy@J’H/IKyBaHVITe B
auTepaTypaTa OaHHUM UM CJeIBaMKM MHCTPYKLUMMTE Ha [NPOMU3BOIOUTENSA NPU
M3I0JI3BaHEeTO Ha I'OTOBM HabOpPH.

9.3. KommuecTtBoTo Ha JHK/PHK TpsbBa na OBbIe M3MEPEHO
crnexTpoboToMeTpruHO . VzonmupaHaTra JHK Tpabea ma Obae cbxpaHaeaHa Ha -20°
C (3a JHK banka npu -70° C) nom 96 % eTUJIOB AJKOXOJI MM Pa3TBOpPeHa B
cnenmajieH Oybep. PaboTHuMTe kKoIMdUecTeBa TpsaOBa Oa ObOaT CbhbXPaHABAHM Ha
TeMnepaTypy He No-BUCOKM oT 4° C.

10. MswmckBaHMS KBM KOHTPOJIHMTE MaTepualn

10.1. Ionbop u HNPUTOTBsAHE Ha KOHTPOJM. B paMKuUTe Ha €IHO M3CJielBaHe
OCHOBHO Ce& M3I0J3BaT: (A) oTpuLaTeJHM KOHTpoJM, (B) nojoxmuTesHun
KOHTpOJNM, (B) KOHTpOJM 3a OMarHOCTUYHM Mapkepy, (I') KOHTpoOJIM 3a
onpenejyisHe Ha MOJIEeKYJIHMSA pas3Mep Ha U3CJeOBaHuTe MNpodbu.

10.2. TouHaTa HYKJEOTUIHA IOCJEIOBATEJIHOCT Ha u3nojas3BaHuTe ITHK conmou
UM 3apoluum (mparMepu) TpabOBa na ObIe OOKYMEHTMPAHa 10 M3UCKBAHMATA Ha
TeHOMHUTe 0asy OaHHM WM OyoIuMKaluuM B Cleluraln3upaHaTa JurepaTrypa.
CUHTETHUHNTE OJIMTOHYKJIeOTMAM TpAOBa Oa OBOAaT CBIPOBOIEHM C MI'bJIHA
TexHMUYecka MHPoOpMalMsa OT CTpaHa Ha [IPOMU3BOIUTENIA.

11. TonmMepasHO-BepmxHa peakums (PCR)
11.1. TNIpenopbUUTEISIHO € MS3IOJI3BAHEeTO Ha OU3MUHU /UM OMOXUMMUHU Bapuepu



3a npenorsparsapaHe Ha [JHK koHTammHaumsa. [IpeaMniImMdKaLMOHHUTE NPOLEenypHU
TpabBa Oa OBOAT M3BBPIUIBAHM B IIOMElleHMe 3a [IOOIOTOBKAa Ha Npobure 3a
aMnnmomUkalMsa, KbIOETO He Ce pasl3pellaBa BHACAHETO Ha aMIIMOMKALMOHHU
NPpOOyKTM. [IpeAMMCTBO € (QU3MUEeCKO pas3lejyidHe UM OTpaHMYeH IIOTOK Ha
Tpadmka, KakKTO M MINOJI3BaHe Ha JaMMHapeH OOKC.

11.2. lpu amnaubdmurkaums Ha OTHK/PHK ce M3MNoi3BaT KOHCYMATMBU 34 €OHOKpPATHA

ynorpeba.
11.3. KaTo amMmimndmkalMOHHA MaTpulla MOxe ma ce manossea JHK mmam PHK /xIHK
(oT BCekM THUI AOPeHM KJeTkM) . [Ipu msanosseaHe Ha PHK e HeobxommMmo

BKJIOUBAHE Ha MNONOXOLAWM KOHTPOJM 3a obpaTHaTa TPaHCKPMILMA.

11.4. TlomroToBKaTa Ha Npobu 3a amMnaudukauusa, aMIIndMrKauusaTa M aHaJIU3bT
Ha aMIIMOMKaLUMOHHMUTE MNPOIOyKTM TpsabBa Oa Ce M3BBPUBAT B OTIEJIHU
IIOMElleHU .

11.5. MeTonmm, KOMTO M3IIOJI3BAT pPe-aMIIMdMUKalLMsa, OpenpasrnojiaraT KbM
Tpewky, CBBpP3aHu Cc PCR-xoHTaMmHauma. [lpmbaBsgaHeTO Ha MaTpullaTa 3a
BTOpaTa aMmnamomrkalumsa nma ObIoe pasneJieHO (QUBUMUEeCKM OT
npeaMndMKalMOHHOTO PaboOTHO MACTO.

11.6. lBuckBa Ce Ia Ce MB3IOJI3BAT MHAOMBUIYAJIHM IUIETU Ha BCSAKO paboOTHO
MSCTO.

11.7. Bcsaka HOBa NapTuIa COHAM (HpakMepu) TpsabBa OHa ObIe IpOBepeHa
BBEPXYy pebepeHTeH MaTepMall 3a IIOTBBPXIaBaHe Ha chOeuudrMuHOCTTa U
KOJIMYEeCTBOTO Ha NpoaykKTa.

11.8. KouTpoJjia 3a peakTuBuTe (06e3 HYKJIEeMHOBM KUCEJMHM) TpsadBa na Oble
BKJIDUEHa BBB BCHAKO M3CJleABaHe, MBIOJI3BAl0 IIOJMMEPa3HO-BEePMXHA pPeakLMs.
IpyTa oTpMulaTeslHa KOHTpPOJa MOXe Ia BKJIOUBa OTBOPEHa eNpyBeTKa Ha
PaboTHOTO MACTO.

11.9. JlabopaTopusaTa TpsabBa Ia MMa KPUTepuMM 3a IIpMeMaHe UM OTXBBPJISHEe
Ha chneuudmrMuHOCTTa Ha aMIaudmukauuMsaTa.

11.10. B crnyuay, dYe aMIIMOMKALMOHHMAT NPOLNYKT € KpaeH pesyJyTaT oOT
aHaMza, € HeOoOXOAOMMO M3IOJI3BaHe Ha NOAXOIOAUM [IOJIOXUTEJIHM UM OTpHUlaTeJIHU
KOHTPOJIM 3a yCTaHOBSBaHEe Ha €BeHTyaJlHa HeycCIllellHa aMIIM@uKalMsa BBB BCSIKa
aMIIM@MKaluMOHHa CMecC.

11.11. YcnoemuaTa 3a aMnaubmkaumsa (HaOop. TUIBT HOoJaMMepasa, KOHLEeHTpalusd
Ha IOoJIMMepasaTa, KOHLEeHTpalMsa Ha HykJeo3marpupochaTmMTe, KOHLEHTPALMS Ha
TepMMHATOPUTe) TpsabBa Ha ObHaT cpoOpas3eHM C BMIA Ha MaTpulaTta (Hanp.
OBJDKMHaE Ha CekBeHUuaTa, GC-cbOBpXaHME) .

12. EnexrTpodoperuuHo pasmesigsHe Ha JHK/PHK BBpXy araposHu u
IIOJIMaKpUJIaMIOHM T'eJIOBE HOCUTEIIN

12.1. YcnoBuaTa 3a pas3neiyisHe Tpabea Oa ObpIaT NpenBapMTEsIHO yCTAaHOBEHU U
IIOTBBPIOEHM E€KCIEePMMEeHTAJIHO B JjlabopaTopusaTa.

12.2. KoHUeHTpaluusaTa Ha M3NO0J3BaAHUTE HOCUTEeNM TpsaOBa IOa OCUTypsBa
MakCMMallHa pas3feyMTeJiHa CIOCODOHOCT 3a olpelesisHe Ha CBHOTBETHMSA BUI
npoobu.

12.3. BusyanmmusaumsaTa Ha NpobuTe Moxe Ha ObIOe M3BBPUIBAHA 10 Pa3JIMUHU
HauMHM ¥ TpsaOBa »ma Obpaoe GOTONOKYMEHTHPAHA.

12.4. 3a BCcgAka aHalIM3MpaHa cepusa TpabBa Oa ObOAT MBIOJ3BaHUM MOJIEKYJIHU
CBUIETENM MM [NOOXOLANM KOHTPOJM 3a OIlpelejisHe Ha pas3Mepa Ha npobure.

13. PeCTpPHMKLUMOHEH aHaln3

13.1. M3nonsBaHEeTO Ha cHeuM@MUHM PEeCTPUKTasM 3a IMPEeKTEeH UM MHIOMPEeKTEeH
IHK aHamm3 Tpsabea Oa ObIe OCHOBAHO HAa JIMTEPATYyPHM HOAHHM UM NPEeKU
ookasaTeJICTBa, TapaHTMpallM NpaBUHATa MHTepIpeTaluus Ha pPe3yJITaTUTe.

13.2. 3aOBIIXMTEJIHO € MBIOJI3BAHEeTO Ha CTAaHOAPTM3MPaHM KOHTPOJIM BBB BCAKA
u3cyegBaHa cepusa, II03BOJIABAWM OTUMTAHETO HAa BCUUKM aJIeJIHM BapMaHTM Ha
JIOKyCa.

13.3. BanbXUTEJIHO € M3MNO0JI3BaHeTO Ha MOJIeKYyJIEH CBUIETEJ, ChIbPXall
dparMeHTH, KOPECHOHIMpAallM MaKCHMMAaJHO OJM3KO Ha O4YaKBaHUTE aJleJIHU
BapMaHTH.



14. Xubpuaouszaumsa C ajeJICIeuMdMuHy OJMUTOHYKJIeoTunm (Southern
XUOPUIN3ALNA)

14.1. PeCTPUKLUMOHHMAT aHaJlIM3 Ha usojupaHa IOHK Tpabea na ObOe U3BBPIEH
CBIVIACHO BB3NPUETUTE JIabopaTOpHM NPOTOKOJU.

14.2. KaueCcTBOTO Ha PEeCTPHUKLMOHHATA peakuusa Tpsadea Ia ObIe yOOCTOBEPEHO
ypes [NpoBepkKa BBPXY arapo3eH I'ejl C M3MNOJI3BaHeTO Ha MOJIEKYJIHM CTaHIapTH.

14.3. Ilpenu nomroroBkaTa Ha MeMOpaHaTa 3a IIPeHOC Iejl'bT TpsadBa Oa ObIe
doTOmOKYMEHTHPAH.

14.4. IpeHOCHT BBPXy MeMOpaHa TpsabBa na ObIe M3BBPUEH CBIJIACHO
BB3IPUETH HNPOTOKOJU.

14.5. Xubpunomszauusara TpsaOBa Oa Ce M3BBPUIBA CHIJIACHO BBINPUETU
JIabopaTOpPHU MNPOTOKOJIN.

14.6. Ipu xubpuiomszaumus TpsadbBa Ia Ce M3I0J3BaT BB3IPUETU 3a CHBOTBETHUS
aHaIn3 KOHTPOJMU.

14.7. Pesynrature TpsadOBa ma ObnaT GOTOONOKYMEHTMPAHM UM CBXPaHSIBaHU B
OPOTOKONM, NpMIpyXaBallM BCAKa aHalM3MpaHa Cepusd.

15. Ananus Ha MMKpOCaTeJInTM, MMHUMCATEJIUTV M €IOHOHYKJIEOTUIOHNM 3aMEHIU

15.1. 3Ba mscnemBaHe Ha J[JHK ¢parmMeHTM, CBOBPXAWM MMHM, MUKPOCATEIUTU U
€IHOHYKJIEOTUIHM 3aMeHHu, TpabBa Za O0bOaT yCTaHOBEHM IOAXOISUM
eexkTpodopeTHUHM yCJIOBMSA (HaNp. TeMmiepaTypa, CuJla Ha TokKa,

NPOIOBIDXKMTEJIHOCT Ha eJjekTpodopesara, Oydep), NO3BOISBAUMU
prasrpaHmMmuyapaHeTO Ha BCUYKM, pal3jiMdaBaly Cce II10 OBJIXMHAa, alJleJIHU @OpMM B
n3cJenBaHmMsa JIOKYC. YCJOBMATa TpsabBa Ia ObIaT NPOTOKOJIMPAaHM 3a BCAKA
eslekTpodopesa.

15.2. BaOBIXUTEJIHO € MBIOJI3BaHeTO Ha KOHTPOJIM BBB BCAKa M3CJelBaHa
cepud, [NO3BOJIABAllM OTUMTAHETO Ha HabJoIaBaHUTE ajleJIHM BapMaHTU B
JIOKyCa, a NpM MHOTOAJIeJIHUTE JIOKYyCU (MMKPO- UM MUHUCATEJUTU), MUIINOJIBBAHU
3a MﬂeHTM@MKauMOHHM uejim — M3IMO0JISBaHeTO Ha aJlIeJIHM CBupgeTesir, ChOBbpXallll
BCUUKM YECTM ajJlell B MU3CJIeIBaHMS JIOKYC.

15.3. Ba uenmurTe 3a uOeHTHMOMKALMS Ha MHIMBUIA YCTAHOBEHUTE ajleJiM Ha
BUCOKONONMMOPpOHMTe (MHOTOafjenHu) JHK joxycu TpabBa IOa Ce ONMCBAT CIOpen
obmonpueTaTra MexIyHapOoIHa HOMEHKJIaATypa, 3a Oa MoraT pesylTaTure,

OJIyUYEeHM B pasjMuHu JjadopaTopuy, Oa ObOaT CBIOCTABUMU.

15.4. OTuMTaHETO M ONpPeHeJIfHEeTO Ha ajleluTe Tpsabba Oa ObOe M3BBPUBAHO OT
IoBaMa CIelUMalMCTHM, He3aBMCHMMO, HEBKJIDYBAllM HadajlHMKa Ha JabopaTopuaTa.

15.5. Ipr KOIMYECTBEHO ONpelesisHe Ha HOo3a Ha HaneH ajejy TpsadBa Ja ce
M3IOJI3BAT KOHTPOJIM, IIPUIOTBEHM B ChlldaTa aHaJIMTMYHaA Cepud. OcBeH
BMBYAJIHOTO MHTEPIPEeTHUPaHe Ha pel3yjiTature TpadOBa na ObIe M3BBPUEHO U
OEeHCUTOMETPUYHO OlpelejidHe CBbC ClelMualM3upaHa 3a TOo3M BUI M3CJenOBaHe
KOMIITBPHA IporpaMa.

15.6. CraTucTudecKaTa MHTepNpeTalMs Ha ClydauTe Ha HEU3KJIOYBaHe IpU
onpernesyigsHe Ha CIOPEH POIOMTEJICKM NPpOM3X0on TpAOBa Oa OTpa3gBa [NOCJIEeOHUTE
MEXIOYHAPOIHM M3VMCKBAHNMA (HOHyﬂauMOHHM IJaHHM 3a CBOTBETHATAa €THUUEeCKa
Trpyna oT OBjTapckaTa IOolyJjlaludg, OTUMTaHe Ha MaWuMHMSE T'e€HOTUI [IPpU
onpeneJyieHM ajleJIHM KOMOMHAalMM, M3IOJI3BAHETO Ha CHeUMOUUHM QOpMyIM Npu
OTCBCTBME Ha €IOMH OT POOMTENMTE OT aHalu3a U Ip.) .

16. JuMpekTHO aBTOMATUUYHO CeKBeHupaHe Ha JHK

16.1. MaTpuuaTa 3a CEeKBeHUMpaHe TpabBa Ia ce xapakTepusupa CbC CBHOTBETHAa
crneur@MUHOCT (HaNp. JIOKYyCHa MM ajlejlHa CHeUUMPUUHOCT), KOJMYUEeCTBO U
KadecTBO. MeTonBbT 3a NOATOTOBKa Ha MaTpHulaTa TpsabBa Ia oCUTypsaBa
CeKBEHLMOHHa MaTpulla C HOCTaTbBbYHa OBIDKMHA, KOATO He CBhbAOBbPXa MHXMOMTOPU
Ha CEeKBEHIUMOHHUTE peakKluMM M 3aMbpPCABaHUMA U HE TpH@Ba Ioa OKa3Ba BIIMSAHUE
BBPXY TOUHOCTTAa Ha CeKBEHLIMATAa (Hanp. MyTaluuM, BB3HMKHAaJIIM 1PN
KJIOHMPaHe, npedepeHLUMaliHA aMIaudmxKaums) .

16.2. OIMaTHOCTUUHUAT aHaJIM3 Ha CEeKBeHUUMUTe TpsaOBa Ia Ce OCHOBaBa Ha
ODaHHM OT OBeTe KOMIJIEMeHTapHm Bepuru Ha IOHK. IIpm Hanmmume Ha
CEKBEHIMOHHAa BapMallMd aHaJIM3BT Ce IOTBBPpXIaka UYpe3 INIOBTOPHO CEKBEHMPAHE



Ha HOBOTEeHepMpaH aMIIM@MKaLMOHEH NPOAYKT.

16.3. IIpu ycTaHOBsSBaHe Ha ajieJl, 3a KOMTO HaMa MuHOOpMalumMsda B T'eHOMHAaTa
fasza ImaHHM, TOM TpAOBa Ha Ce HNOTBBPOM C NOBTOPHO CEKBEHUPAHE Ha
HOBOT'€HEpMpaHa MaTpula.

16.4. Bcsaka aHalImM3upaHa CcekBeHUMs TpsabBa ma ObIOe CpaBHeHa C HOPMAaJIHA
koHTposiHa [HK mam ¢ HyKJIeOTUMIOHUTE I[IOCJIENOBATEJIHOCTM, PEIUCTPUPaAHU B
Hall—-aKTyaJIHUTEe BepCHM Ha TI'eHOMHMTe ©Oasy OaHHU.

16.5. Tpabea ma ce u30aTr'Ba MHTEePNpPeTHMPAaHeTO Ha pes3yJiTaTu OT
CEeKBEHLVMOHHM peakxkuuy, cpabpxamm '"cronose'", kKOMIpecUM MM OPYyIT'U
aprebaxkTH.

16.6. IIpy mM3H0O0JI3BaHE Ha aBTOMATHUHM CeKBeHAaTOpM GIIyOpecClIeHTHO
BeJyisizaHuTe HYKJIeOTHMAM MM 3aponuuy TpsadBa Oa O0bIaT CcboOpaseHMu C
napaMeTpuTe Ha anaparTa.

16.7. Bcuuku cekBeHUUM TpabBa Ta ObOAT CBHXPaHABAHM BBPXY EJIEKTPOHEH
HOCUTEJI HE INO-MAaJIKO OT 2 TOOVHU.

16.8. YCTaHOBEHM CBC CeKBEeHMpaHe MOJIeKyJIHM mebekTy, MMalmy OTHOUEHME KBM
3abosiaBaHeTo, TpAOBa Oa O0BOAT HOKYMEHTMPAHM C OTIedYaTaH pes3yJsTaT u
IPUJIOXEHM KBM IOCHMETO Ha [alMeHTa.

16.9. Orbenga3BaHEeTO Ha YyCTAHOBEHUTE MOJIEKYJIHM BapMaHTK TpabBa Za Oboe
M3BBPUBAHO CBIJIACHO HNpenopwvkuTe Ha HUGO.

16.10. CexBeHUMMTe TpabBa Oa O0BIAT aHANIM3MPAHM OT OBaMa KBalIubMLUMpPaHU
ClrieumMaJimCTrM He3aBUCHMMO, KaTO e€IMHUMAT OT THAX He BKIIIUBA Ha4YaJIHMKa Ha
JnabopaTopusaTa.

17. CneumdmuHy MBUCKBAHMSA 3a CbXpPaHeHMe Ha T'eHeTudYeH MmaTepuals B LOHK
DaHKa

17.1. OnpeneneHue:

B IIHK 6GaHkxaTa ce cbxpaHara [JHK, m3oiampaHa oOT OMOJIOTMYEH MaTepual, U
MH@OpMaLU/IH 3a 3OpabBOCJIOBHOTO CBCTOAHME VM HaAaUMHa Ha XMBOT Ha MHIMBUIOM C
1IeJl U3BbpUIBaHEe Ha ObIemy T'eHEeTUUHM M3CJIeIBaHMS 3a OolpeleligHe Ha
TeHeTHYEeH PUCK U TeHeTUUHa NPeOpasloJIOXKEeHOCT 3a 3abojigaBaHMa Ha IOHOPUTE
Ha IOHK u/viM TexXHUTe [NOTOMUM U M3BLPUBAHE Ha OBbIelM IMATHOCTUUHU U
HAay4YHM T'eHOMHUM U @apMaKOI‘eHOMHVI IIpoy4YBaHMA .

17.2. CraryT Ha IOHK OaHkara.

17.2.1. JOHK DOaHkKa ce pas3KpuBa KbBM JlabopaTopmusa B JiedeOHO 3aBeleHUue,
M3BBPUBalla MOJIEKYJIAPHO-TE€HEeTHYHAa IMAaTHOCTMKA

17.2.2. OHK BaHkaTa OTroBaps Ha obmMTe M3MCKBaHMSE, [NOCOUYEeHM B pazzes IV
A

17.3. IloMemeHVe ¥ MMHMMAJIHO OOOpyIBaHe

17.3.1. OHK GaHkaTa pasnojiara ChbC CaMOCTOSATEJIHO IIoMelleHMe OT MuHMMyM 20
M2

17.3.2. XmamunHa kamepa -20° C, uanm 400 jmrpa — 2 6p.

17.3.3. XnmammnHa kamepa -80° C, nHapm 400 jmTpa - 2 6p.

17.4. YcnoBua 3a B3eMaHe Ha OMOJIOTMUEH MaTepua:

17.4.1. IpenocTabsHe Ha IapuUTeJMTe Ha NoOpoOHa OMCMeHa MHbopMaumusd,
KOATO CBIOBPXA:

17.4.1.1. Uenu Ba usrpaxiaHeTo Ha JHK OaHkxaTa

17.4.1.2. BamM3ku ¥ JajJjledHM [I0JI3M Ba HoHOopa Ha [HK

17.4.1.3. CrneumajieH NPOTOKOJ, IO KOMTO e ce cbdepaT OaHHUTE 3a
3IPaBOCJIOBHOTO CBCTOSHME M HauMHa Ha XMBOT Ha IOHOpPA.

17.4.1.4. IpuHLUMIIAa, Ha KOMTO ce u3rpaxna IOHK OaHkaTa

17.4.1.5. MexaHM3MMUTEe, KOMTO TapaHTMpPAaT OBITOCPOYHO CbXpaHsabaHe Ha HHK.

17.4.1.6. EBeHTyaJIHUTE PUCKOBE, KOUTO IOEMa IOHOPBT.

17.4.1.7. IlpaBa Ha OOHOpPA.

17.4.1.8. 3aKkOHOBM I'apaHUMM 3a 3allaldBaHe IIpaBaTa Ha JoHOpa.

17.4.1.9. MexaHuU3MuUTe, Ypes3 KOMUTO Ce TapaHTMpa aHOHMMHOCT Ha
nHpopMaLMATa .

17.4.2. BzemaHe Ha OUONOTHMUYEH MaTepuas 3a JHK GaHka cTaBa IO ONpPemesieH



OPOTOKOJ CJlel NMCMEHO MHQOPMMPAHO ChIJIACKME, KOETO CBIABPXa LgllaTa
nHpopMauusa B T. 17.1.

17.5. CvxpaHaBaHe Ha [IOHK

17.5.1. BUOJOTMYHMAT MaTepualyl U m3oJaupaHaTa HOHK ce cbxpaHaBaT OpuU
CJIeOHUTE YCJOBUSA:

17.5.1.1. Ha mopumm C mM3MepeHa KOHUeHTpauus Ha IOHK.

17.5.1.2. IopumuTe ca HAaOIMCaHM C €OVH U CBlIl UIEeHTUPUKAIMOHEH HOMED,
usrpaneH or 9 OyKBeHO-UUOPOB KOI.

17.5.1.3. B gBa xnammnHukxa npu -70° C Cc He3aBUCHMMO eJIeKTpOo3axpaHBaHe.

17.5.1.4. BuOJOI'MYEH MaTepualjl OT CKPMHMHI'OBUTE MNIpPOTPaMM MOXe Ia ce
M3I0JI3Ba AaHOHMMMBUPAH (C uMIeHTMOMKALUMOHEH HoMep) 3a JHK OaHka, B
CBOTBETCTBME C IeMCTBallMTe HOPMATUBHUM aKTOBE.

17.5.1.5. AKO M3PMYHO € 3alMCaHO B MHQOPMUPAHOTO CBIJIacue, OUOJIOTMUEH
mMaTepmasn u IOHK, nocteonmam B JjabopaTopmaTa C LeJl OIMAarHOCTHMKAa, MOoTaT Oa
ce m3nojya3BaT 3a JHK GaHka aHOHMMM3MPaAHM (C MIOEeHTUOMKALMOHEH HOMep) 0es
OONBJIHUTEJIHO CBhIJIaCMEe Ha MNalMeHTa M IPpY M3UeplBaHe Ha MOMEHTHUTE
OVATHOCTUUYHM BB3MOXHOCTM Ha JlabopaTopuaTa.

17.6. VB3passBaHe Ha MHOOPMMPAHO CBIJIACME OT IOoHOopa Ha IHK 3a marpaxnaHe
Ha IHK 6GaxHka.

17.6.1. 3a BCekM IOHOP Ce CBOMpPAT IOaHHM 3a 3IPaBOCJOBHOTO CBCTOSHMUE U
HauyHa Ha XMBOT B CTaHOAPTU3MPAH NPOTOKOJ — MHTEPBI, OINOOPEeH OT eTHUHAa
KOMMCHUA . B%npocvm‘e B MHTEPBIOTO Ce OollpenejyidT OT LeJIMTe Ha I'€HOMHUA
OPOEeKT, 3a KOMTO ce um3rpaxna IHHK baHkaTa.

17.6.2. VHOMBUOYAJNHUAT YHUOMUMPAH NPOTOKOJI Ce CBbXpaHaBa B IMCMEH BUI U
Ha €eJIEKTPOHEH HOCHUTEJ, KOIMPaH C UIEHTUOMUKALMOHHUSI HOMEP.

17.6.3. Ha ormesieH nokyMeHT (Qalj) ce CbXpaHaBaT MIeHTUOMUMpaWMUTe
nauveHTa naHHuu (ET'H, JIMUHM MMeHa, MSACTO M IaTa Ha paxiaHe U TeJedoH) U
UOSHTUOUKALMOHEH HOMEP.

17.6.4. BUOJOTMUHMAT MaTepualy, IOKYMEHTBHT C MISHTUOMUMpAWMTE HallMeHTa
OAaHHU U YHUOUUMPAHUAT OPOTOKOJI HOCHT €IMH UM CBll MOIeHTUOMKALMOHEH
9-3HaueH OyKBEeHO-UMOPOB HOMEP (MHMLMAJIM M POXIEeHa »aTa Ha IoHOopa) .

17.7. lpemocTarsaHe Ha [IOHK

17.7.1. Hopumm oT JHK MoraT @ma ce NPemoCTaBaT Ha OpyI'u JlabopaTopuM Ccamo
B QHOHUMMMUBMPAH BUI.

17.7.2. JlabopaTopusaTa e IOJIbXHa Ia MHOOpMMpa IOOHOPpa, B ClydaM ude TOoMu
Xxejlae M B CJlyday de ce [oJlydaT pe3yJjiTaTK, MMallM OTHOWEeHMEe KBbM
30PaBOCJIOBHOTO My CBCTOSHME.

18. KauecTBeH KOHTPOJI

18.1. JlabopaTopuaTa, M3NbJIHSBAalla MOJIEKYJISPHO-T'€HeTHUUHM aHaJlu3M, ydacTBa
IIOHe B eZHa cucTeMa 3a BOK B 3aBMCHUMOCT OT clIeluudmkaTa U HOPUOPUTETUTE
Ha M3BBPUIBAHUTE M3CJEOBAHUSA.

18.2. BumoBeTe TI'e€HETUUHM TECTOBE, IpeljiaraHy 3a OlleHKa Ha KadyeCcTBO,
KaKTO ¥ M3MCKBaHMATA ca npexcraeeHu oT The European Molecular Genetics
Quality Network.

18.3. BuOJNOIMUHKTE NpOoOM Ce MsBNpallaT CIOopel YyCTaHOBEHUTE OT CUCTEMUTE
3a BOK cxeMm u nepmonu.

18.4. AHaIM3UTE Ha KOHTPOJHUTE MaTepraJiM Ce M3BBPIBAT CBHIJIACHO
UB3UCKBaHusaATa no 150 15189 (GLP and competence).

18.5. HoxyMeHTalUMsaTa OT KadeCTBEeHUS KOHTPOJI Ce CbXpaHsSBa BBPXY
€JIEKTPOHEH UM XapTMeH HOCUTEeJI UM BKJIOUBA BCUUKM eTalM Ha MU3CJIeIBaHETO.

18.6. Pes3ynTaTuUTe Ce OTHACAT IO aHaJM3MpaHe Ha I'€HEeTUUYHUTE BapUaHTU U
VHTEpHpeTaumMsa Ha pel’yljiTaTa, Kacael KJIMHMYHATA OuMarHo3a.

18.7. KourpojsHaTa JabopaTopus M3ImaBa IPOTOKOJ, OlLleHABall NPaBUIJIHOTO
TeXHNUECKO MBIBJIHEHME Ha aHaJlM3UTe U IpaBuiiHaTa MHTeplpeTalus Ha
pes3yaTaTuTe.

18.8. Ipr HponyCKM B aHaAJIUTHUUHMTE Npolenypm jadopaTopusaTa TpsadBa Ia
B3eMe MEPKM CBIJIACHO yCTaHOBeHmUTe npmHumnm 3a BKK m ma ro oTpasm B



IMCMEH BMI.
Paspgen V
[IpaBa Ha HNaUMEHTUTE U CJIYXUTEJNTe
1. TMaumeHTHTEe ¥MMAT CJEOHUTE IIpaBa:

1.1. IpennpmueMaHeTO Ha T'€HETUUHO M3CJIeOIBaHe e INOOPOBOJIHO U Ce
OCBIleCTBABA CaMO NPM CBIJIACKME OT CTpaHa Ha HallMeHTa MJIM HEeTOB 3aKOHEH
IpencTaBUTE]l M CJlell paspelleHVe Ha KOMMCMATa 10 MeOMUMHCKa €TUKa KbM
CBOTBETHOTO JleueOHO BaBeleHMe, KaToO Ce cla3BaT yCJOoBUA 3a
MHOOPMMPAHOCT, KOHOMIESHLMAJIHOCT, OTPaHMUEH OOCTBI IO pesyjlTraTrmure. 3a
eJyiTa Ce nonnmMcBa MHOOPMMPaHO CBbIJIacMe, CBOTBETCTBAO Ha IPOBEXIAHOTO
n3cienBaHe.

1.2. TaureHTHT/KOHCYITUPAWMSAT Ce MOXe Ia [IOMCKa 10 BCSKO BpeMe
nHbopMalMa 3a xXooa Ha M3CJIeIBaHeTo.

1.3. MauMeHTHT/KOHCYJITUPAIMAT Ce MOXEe Ja MOMCKAa 10 BCAKO BPEMe CIMpaHe
Ha M3CJEeOBAaHETO.

1.4. JJa 6bpmaT MHOOPMMPAHM 3a SBHAUEHMETO UM IMATHOCTMUHATA CTOMHOCT Ha
MN3CJIeOBAaHETO.

1.5. JJa 6bpmaT MHQOPMMPAHM 3a IPYyI'M HEeOOXOOMMM 3a YTOUHSABAHE Ha
oyarHo3aTa M3CleOBaHUdg.

1.6. JJa mpeuLueHAT Dajny Oa ObOAT yBEIOMEHM TEeXHU POIOHMHM IPY BB3MOXHOCT
3a HOCMTEJICTBO Ha MyTalud.

1.7. Ja M OBIOe NpenjioXeHa UM OCUTypeHa I'eHeTMdYHa KOHCyJITaluud.

1.8. PesyaraTurTe OT MICJeIBaAHUATA Ca JIMUHM JAaHHM Ha DaLUMeHTUTe.
CnyxuTtenmuTe Ha JabopaTopuaTa TpabBa Oa TapaHTUpaT OlasBaHEeTO MM. AKO
IOaHHUTE OT M3CJeIBaHMATAa Ce HAaHACHAT B KOMIKOTBP, TOM He TpabBa Oa € B
Mpexa, MM Oa ca 3aluMTeHM C KOI, M3BEeCTeH CcaMO Ha paboTemmsa C KOMIOTHPA
CIIyXUTEeJ .

1.9. BbOopocsT 3a NPaBOTO Ha IeTeTOo Ia BHae MM He 3a MeOUUMHCKUS
npobJjeM ce ypexZa 3aKOHOBO.

1.10. HaumeHTHT ¥MMa OpaBO Ia [OJyuM pes3yJjTaTa OT MacjensaHeTo oT MI'K
JIVMYHO .

1.11. IpaBa Ha pDoHopa Ha [IOHK:

1.11.1. Ypeszs nmcMeHa Mosba IO HadaJIHMKAa Ha JjladopaTopuaTa HOOHOPB®T Ha JHK
¥Ma [OpabBo O BCSAKO BPeMe IJa M3TeIJ M NopumMsa OT cbXpaHapaHaTa JHK, 3a zma
OpOe mM3NpaTeHa B Opyra JjabopaTopusa 3a LeJMTe Ha IMaTHOCTMKATa.

1.11.2. Axo He e aHOHMMM3MpaHa [JHK, upes mnmcMeHa Mojba IO HadajlHMKa Ha
nabopaTopuaTa NOHOPBT Ha IOHK mMa npaBoO HO BCAKO BpeMe na noxejae IOHK
npobure My Oa ObOAaT YHMIIOXEHM 3aelIHO C BCMUKM IAaHHM 3a HEeTrOo B perucTbspa.

1.11.3. JoHOP®T MMa NpaBO Ia 3Hae pesyjTaTUTe OT NPOBEXIaHUTE HAYyUHU
n3cJenepaHMsa BBPXyY HeromaTa JHK, B ciayday de Te »aeaT [oJIe3Ha MHOOpMaLMS
3a 3IPaBOCJIOBHOTO My CBCTOSHUE.

2. IllpaBa Ha CJIYyXUTEJIUTE
1. CnyxmuTesnaT MMa OpaBoO:
.1.1. Ha umHdopMaLMsa 3a e€CTeCTBOTO Ha paboTa, PUCKOBeTe, CBBP3aHU C
Hes, U Ha OOydeHMe, CBBP3aHO C paborara My.

2.1.2. Ha 0e30macHOCT IpM M3BBPUIBAHE Ha NpodecuoHAaJIHATA CU IOEVHOCT U
BCUYKM OCTaHAJM MBMCKBAHMSA Ha OEMCTBAaUIOTO TPYIOBO 3aKOHOIATEJICTBO.
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