( FAKULTNI ) Fakultni nemocnice Ostrava __
Fm NEMOCNICE Ustav klinické a molekularni patologie a lékarské genetiky Laboratorni éislo
OSTRAVA Oddéleni 1ékarské genetiky
17. listopadu 1790/5, 708 52 Ostrava-Poruba

tel.: 59737 3243

Zadanka k molekularné genetickému vy3setfeni

NGS-MPS ANALYZA - GERMINALNI GENOM

Jméno a pfijmeni: Jméno lékare, odbornost, ICPNICZ,
Razitko a podpis:

Cislo pojisténce:

Kéd pojistovny: Pohlavi: |[[ ] muz [] Zena

Zakladni diagnéza: ORPHA:

Datum a ¢as odbéru:

Datum a ¢as prezkoumani: (vypliiuje LAB)
Datum a ¢as pfijmu: (vypliiuje LAB)
Provedeni vysSetteni: [] |Rutina [] | Statim (po pfedchozi domluvé)
Material:
[ 1 |l1zolovana DNA [ 1 | Periferni krev (EDTA) [ | |Plodova voda [ ] | Choriova tkan
[] |Jiny:

Ucel vysetteni:

[ ] | Ur&eni - potvrzeni diagndzy

L] Konfirmacéni test (z druhého nezavislého odbéru)

L] Pfehodnoceni pivodniho nalezu

L] Prediktivni test u rodinného pfislu$nika probanda / partnera probanda
Jméno a pfijmeni probanda:
Pfibuzensky vztah k probandovi: Cislo pojisténce:
Sekvenéni varianta: Gen: Panel | WES:
Sekvenéni varianta: Gen: Panel | WES:
Sekvenéni varianta: Gen: Panel | WES:
Sekvenéni varianta: Gen: Panel | WES:
Sekvenéni varianta: Gen: Panel | WES:

K vySetieni je nutny informovany souhlas pacienta

[ ] |ISje dodany spoleéné se Zadankou [ 1 |ISje zaloZeny v IékaFské dokumentaci (nutno doplnit body niZe)

Pacient s uloZzenim vzorku pro dalSi analyzu [ ] | souhlasi [] | nesouhlasi
Pacient s uloZzenim a anonymnim vyuZitim DNA k vyzkumu | [ | | souhlasi [ ] |nesouhlasi
Pacient se sdélenim neo&ekavanych nalezi [ ] | souhlasi [ ] | nesouhlasi
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PFi indikaci vySetfeni vénujte prosim pozornost vSem ¢astem A - D

PoZadované NGS vySetfeni - zvolte jeden z pFistupl zpracovani vzorki v laboratofi

A Povinny Gdaj
] CILENY PANEL GENU + hodnoceni cileného panelu genti
Indikace moZna v souvislosti s uvedenou dg. jen 1x za Zivot. K dispozici jsou data jen z vybraného panelu gen(.
n WES + hodnoceni pouze virtualniho panelu geni
Indikace mozna v souvislosti s uvedenou dg. jen 1x za Zivot. MoZnost doSetfeni jiného virtualniho panelu.
] Hodnoceni dal$iho virtualniho panelu genti z WES dat uloZenych v laboratofi
Nutné zvolit jinou dg. nez pfi primarnim WES vySetfeni.
] WES + kompletni hodnoceni genil v korelaci s uvedenymi HPO terms (specifikujte v oddile D)
Indikace mozna jen 1x za zivot. Pfi tomto pozadavku zaslat k vySetfeni optimalné trio: proband a rodice.
B Specifikujte cileny panel nebo virtualni panel z WES (k dispozici jsou obé varianty)*
Povinny Gdaj (netyka se kompletni WES)
[ ] | Onemocnéni a vady srdce [ ] | Familiarni cerebralni kavernézni malformace
[ ] | Onemocnéni ledvin a ciliopatii [ ] | Familiarni hypercholesterolemie
[ ] | Onemocnéni a vady o&i (véetn& mt genomu) [ ] | Obezita s éasnym nastupem
[ ] |Vzacna onemocnéni [ ] | Porucha metabolizmu surfaktantu
[ ] | Vrozené kostni anomalie [ ] |Primarni ciliarni dyskineze
[ ] |Vrozena porucha sluchu (véetn& mt genomu) [ ] |Rezistence na thyroidalni hormony
[ ] | Neurodegenerativni onemocnéni [ ] |Hereditarni nadorové syndromy
Specifikujte virtualni panel z WES (cileny panel neni k dispozici)
[ ] |Mentalni retardace a mikrocefalie | makrocefalie ] Jiny (specifikujte):
[ ] |Epilepsie a epileptické syndromy
[ ] | Mitochondrialni onemocnéni
fo Specifikujte onemocnéni (klinicka diagnéza, OA, RA, anebo dodani klinické genetické zpravy)
Povinny Gdaj
D HPO terms (Human Phenotype Ontology)
Povinny Gdaj pro kompletni WES / v jiném pfipadé vhodny (daj
Poznamka:

* Seznam vySetfovanych genti a oblasti viz aktudlni Seznam ¢innosti provadénych v ramci flexibilniho rozsahu akreditace, www.fno.cz a www. slg.cz.
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