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Zadanka k molekularné genetickému vysetieni

I)

MENTALNI RETARDACE a MIKROCEFALIE *

* Seznam vysSetifovanych genll a oblasti viz Aktualni seznam cinnosti provadénych v ramci flexibilniho rozsahu akreditace, www.fno.cz a www. slg.cz.

Jméno a pfijmeni: Jméno lékare, odbornost, ICP/ICZ,
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 vysetreni: 0 |Rutina [0 |statim (po pfedchozi domluvé)
Material:
[0 |i1zolovana DNA [0 | Periferni krev (EDTA) [0 |Plodova voda [0 | cChoriova tkan
O | Jiny:

Ucel vysetieni:

O Urceni - potvrzeni diagnézy

O Konfirmacni test (z druhého nezavislého odbéru)

O Pfehodnoceni ptivodniho nalezu

O Prediktivni test u rodinného pfisluSnika probanda / partnera probanda

Jméno a prijmeni probanda:

Pribuzensky vztah k probandovi: Cislo pojisténce:

Sekvencéni varianta: Gen:

K vysetreni je nutny informovany souhlas pacienta

[ |18 je dodany spoleéné se zadankou [] |18 je zalozeny v Iékafské dokumentaci (nutno doplnit body nize)
Pacient s ulozenim vzorku pro dalsi analyzu O |souhlasi [J | nesouhlasi
Pacient s ulozenim a anonymnim vyuzitim DNA k vyzkumu [0 | souhlasi [0 | nesouhlasi
Pacient se sdélenim neocekavanych nalezt [0 | souhlasi [0 | nesouhlasi
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NGS vysetreni [A]
Cilena analyza (bioinformaticka analyza se tyka vzdy celého panelu genti):

[ | Mentalni retardace bez podezieni na konkrétni syndrom [ |Lisencefalie

[ | Mikrocefalie bez podezfeni na konkrétni syndrom [ | Meier-Gorlin syndrom

[ | Aicardi-Goutieres syndrome [0 | Mentalni retardace autozomalné dominantni
[ | cohen syndrom [J | Mentalni retardace autozomalné recesivni

[ | coffin-Siris syndrom [ | Mentalni retardace nesyndromologicka

[ | corneliade Lange syndrom [] | Mentalni retardace syndromologicka

[ | Encefalopatie [0 | Mikrocefalie primarni

[ | Galloway-Mowat syndrom [] | Neurovyvojové poruchy spojené s mikrocefalii
[ |Holoprosencefalie [] | Pontocerebelarni hypoplazie

[ | Hydrocefalus [] | Pontocerebelarni hypoplazie

[ | CHARGE syndrom [ |Rett /Rett like syndrom

[0 |KBG syndrom [ | Rubinstein-Taybi / Menke-Hennekam syndrom
[ | Kortikalni dysplazie [ | seckel syndrom

[0 |Leukodystrofie [ | Schizencefalie

VysSe uvedeny seznam obsahuje jen nejcastéjSi syndromy a onemocnéni. Zde je prostor pro dalSi pozadavky a komentare ke

klinickému stavu pacienta:
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