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Zadanka k molekularné genetickému vysetieni

©

ONEMOCNENI A VADY OCi *

* 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:

Kod pojist'ovny: Pohlavi: 0 muz [ zena

Zakladni diagnéza: ORPHA:

Datum a ¢as odbéru:

Datum a ¢as prezkoumani: (vyplfiuje LAB)
Datum a ¢as pfijmu: (vyplfiuje LAB)
Provedeni vysetreni: 0 |Rutina [0 |statim (po pfedchozi domluvé)
Material:
[ |1zolovana DNA [ |Periferni krev (EDTA) [ |Plodova voda [ | Choriova tkan
O | Jiny:

Ucel vysetieni:

O Urceni - potvrzeni diagnézy

O Konfirmacni test (z druhého nezavislého odbéru)

| Pfehodnoceni ptivodniho nalezu

O Prediktivni test u rodinného pfisluSnika probanda / partnera probanda

Jméno a pfijmeni probanda:

Pribuzensky vztah k probandovi: Cislo pojisténce:

Sekvenéni varianta: Gen:

K vysetreni je nutny informovany souhlas pacienta

[0 |1S je dodany spoleéné se zadankou [ |18 je zalozeny v Iékaiské dokumentaci (nutno doplnit body nize)
Pacient s ulozenim vzorku pro dalsi analyzu [0 | souhlasi [0 | 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 genu):

[ | Achromatopsie [ | Mikroftaimie; anoftalmie

Albinismus oc¢ni, okulokutanni Myopie

Aniridie

Nocni slepota (vrozena stacionarni), Seroslepost

Atrofie optického nervu (opticka atrofie) Nystagmus vrozeny

Axenfeld-Rieger syndrom Oftalmoplegie, progresivni

Bestova viteliformni dystrofie makuly (Bestova choroba) Opticka neuropatie

Bestrofinopatie Peters-plus syndrom

Blue cone monochromacy, barvoslepost Petersova anomalie

Coats disease; Coats plus syndrom

Retinalni degenerace / dystrofie

Cone dystrofie; Cone-rod dystrofie Retinitis pigmentosa

Duane-radial ray syndrom (Okihiro syndrom) Retinopatie

Duane retrakéni syndrom Retinoschisis

Dystrofie rohovky Rod-cone dystrofie

Familial drusen, Doyne honeycomb retinal dystrophy Septoopticka dysplazie

laukom (juvenilni, primarni, sekundarni, vrozeny
Glaukom (juve , primarni, sekundarni, vrozeny) choroba

Stargardtova makularni degenerace, Stargardtova

Hermansky-Pudlak syndrom Stickler syndrom

Hypoplazie oéniho nervu Tapetoretinalni degenerace

Chorioretinalni atrofie Usher syndrom

Katarakty Vitreoretinopatie

Keratokonus Vrozena ptéza

Kolobom oc¢ni Waardenburg syndrom

Leberova hereditarni opticka neuropatie (LHON) Wagner syndrom

Leberova kongenitalni amauréza Walker-Warburg syndrom

ooooooogooob0yg|oojojoojo|og|ao

Leigh syndrom Warburg micro syndrom

Makularni degenerace / dystrofie
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vysetfeni mitochondrialniho genomu ve spojitosti s onemocnénimi a vadami o€i

VysSe uvedeny seznam obsahuje jen nejcastéjSi syndromy a onemocnéni. Zde je prostor pro dalSi
klinickému stavu pacienta.

pozadavky a komentare ke
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