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Zadanka k molekularné genetickému vysetieni

ey

NEURODEGENERATIVNi ONEMOCNENI [A]
190 genu (v2)*

Jméno a pfijmeni: Jméno lékare, odbornost, ICP/ICZ,
Razitko a podpis:

Cislo pojisténce:

Kéd pojistovny: Pohlavi: O muz [Jzena

Zakladni diagnoza: Narodnost:

Datum a ¢as odbéru:

Datum a ¢as prezkoumani: (vypliiuje LAB)
Datum a ¢as pfijmu: (vypliiuje LAB)
Provedeni vysetreni: [0 [Rutina [ | statim (po pfedchozi domluvé)
Material:
[J |lzolovana DNA [ | Periferni krev (EDTA) [0 |Plodova voda [ | Choriova tkan
O |Jiny

Ugel vysetreni:

[ | Uréeni - potvrzeni diagnézy

[ | Konfirmaéni test (z druného nezavislého odbéru)

[ | Prediktivni test u rodinného pfislu$nika probanda / partnera probanda

Jméno a pfijmeni probanda:

Cislo pojisténce:

Sekvencni varianta: Gen:

S zadankou prosim dodejte informovany souhlas pacienta s analyzou DNA. Bez tohoto dokumentu nemuze byt vzorek vysetren.
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Pozadované NGS vysSetrieni (bioinformaticka analyza se tyka vzdy celého panelu gent):

Piktogram na konci fadku vyznacuje dal$i panel, ktery mlzete pro vySetfeni daného onemocnéni vyuzit (mohou se liSit v rozsahu vySetfovanych
genu). Zvolte prosim panel, ktery Vam nejlépe vyhovuje z pohledu diferencialni diagnostiky.

[] | Neurodegenerace bez podezieni na konkrétni syndrom [] | CADASIL / CARASIL (NOTCH3, HTRA1)
. ) Parkinsonova choroba (PINK1, PARK7, ATP13A2, DNAJC6, SNCA,
[] | Alzheimerova choroba (PSEN1, PSEN2, APP, aj.) ¥ O PRKN, CHOHD?, VPSI3C, SYNIL FBXOY. PLAZGG. 1)
[ | Demence / Demence s éasnym nastupem [ | sandhoffova choroba (HEXB)
Frontotemporalni demence '
[ | (PSENL, MAPT, GRN, C90rf72, TBK1, SQSTM1, CHCHD10, OPTN, [ | Tay-Sachsova choroba (HEXA)
UBQLN2, CHMP2B, TARDBP, VCP, aj.)
e . . Kalcifikace bazalnich ganglii, idiopaticka
[ | Difazni leukoencefalopatie (CSF1R) O (MYORG, XPRL. PDGFRB, SLC20A3, JAM?)
Dystonie (SLC2AL, PRKRA, TOR1A, SGCE, THAP1, ANO3, Spinocerebelarni ataxie (ATLL, ATXN2, ATXN3, CRAT, (@)
m SETX, SQSTM1, WDR45, PUM1, DAB1, TMEM240, KCND3,
GCH1, PRRT2, COL6A3, PNKD, GNAL, TUBB4A, KMT2B, ® O
ATP1A3, TAF1, KCTD17, HPCA, SLC30A10, SLC39A14) ITPR1, FAT2, ELOVL4, ELOVL5, GRMI, TBP, FGF14, TTBK2,
' ' ' ' ' CACNA1B, CACNALG, KCNC3, PDYN, TGM6, APTX, aj.)
Spasticka paraplegie (SPAST, REEP1, HSPD1, KIF1A, KIF5A, KIFLC, Amyotroficka lateralni skleréza (ALS2, ERBB4, TUBA4A, ©
MATR3, FIG4, SIGMAR1, SETX, OPTN, ANXA1l, PRPH, ANG,
[J | ATLL, NIPAL, SLC33A1, WASHCS, UBAP1, ALDH18A1, ZFYVE27, BSCL2, | [] HNRNPAL SPFLl, UBOLN2, TARDBP, FUS, NEFH, DCTNI
SPG7, RTN2, CPT1C, ATP13A2, FA2H, PLP1, aj.) - ' ' ' ' ' '
C90rf72 aj.)
Vysvétlivky:
' Onemocnéni a vady srdce [A] q P Onemocnéni ledvin [A] f Vrozené kostni anomalie [A]
-263 genl (v4)* - 484 gena (v4)* - 1029 genu (v3)*
@ Vzacna onemocnéni [A] @ Onemocnéni a vady oci [A] @ Vrozena porucha sluchu [A]
- 636 gend (v2)* -637 genl (v3)* - 359 genl (v3)*
Mentalni retardace a Mikrocefalie [A] Neurodegenerativni onemocnéni [A] ﬁ .
N N nkogenetika [A
’) - 701 gena (v2)* 3’%} - 190 gend (v2)* Onkogenetika [A]

* PocCet genl v panelu (verze) je platny k datu vydani zadanky. Seznam vysSetifovanych genl a oblasti viz Aktualni seznam ¢innosti provadénych
v ramci flexibilniho rozsahu akreditace, www.fno.cz. a www. slg.cz
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