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Zadanka k molekularné genetickému vysetieni

v

ONEMOCNENI A VADY SRDCE *

* Seznam vysSetfovanych genl a oblasti viz Aktualni seznam cinnosti provadénych v rémci 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 diagnoza: ORPHA:

Datum a ¢as odbéru:

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

Ugel vysetteni:

[] | Uréeni - potvrzeni diagnézy

| Konfirmacni test (z druhého nezavislého odbéru)

O Pfehodnoceni ptvodniho nalezu

O Prediktivni test u rodinného pfisluSnika probanda / partnera probanda

Jméno a prijmeni probanda:

Pribuzensky vztah k probandovi: Cislo pojisténce:

Sekvencéni varianta: Gen:

K vysetieni je nutny informovany souhlas pacienta

[ |18 je dodany spoleéné se zadankou [0 |1S je zalozeny v lékaiské dokumentaci (nutno doplnit body nize)
Pacient s ulozenim vzorku pro dalSi analyzu [ | souhlasi [ |nesouhlasi
Pacient s ulozenim a anonymnim vyuzitim DNA k vyzkumu [0 | souhlasi [ | nesouhlasi
Pacient se sdélenim neocekavanych nalezt O | souhlasi [J | nesouhlasi
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NGS vysetreni [A]

Cilena analyza (bioinformaticka analyza se tyka vzdy celého panelu genti):

Alstrom syndrom

Familiarni progresivni prevodni porucha

Amyloidéza

Hypertroficka kardiomyopatie, HCM

Aortalni syndromy — skupina onemocnéni
(Arterial tortuosity sy., Beals sy., BAV, Ehlers-Danlos sy. - klasicky a
vaskularni typ, FTAAD, Loeys-Dietz sy., Marfan sy.)

Katecholaminergni polymorfni komorova tachykardie,
CPVT

Arytmogenni kardiomyopatie, ACM

Loeys-Dietz syndrom

Bikuspidalni aortalni chlopen, BAV

Long QT syndrom

Brugada syndrom

Marfan syndrom

Cantu syndrom

Nahla srde¢ni smrt — bez stanovené priciny

Defekt septa sini a komor

Nonkompaktni kardiomyopatie, LVNC

DiGeorge syndrom, VCF syndrom (22q11.2, TBX1)

Patent ductus arteriosus, PDA

Dilataéni kardiomyopatie, DCM

Pompeho nemoc

Ehlers-Danlos syndrom

Rasopatie — skupina onemocnéni
(Costello sy., Kardiofaciokutanni sy.(CFC sy), Legius sy., LEOPARD sy.,
Noonan sy.)

Fabryho choroba

Restriktivni kardiomyopatie, RCM

Fallotova tetralogie

Short QT syndrom

Familiarni aneuryzma a disekce hrudni aorty, FTAAD

Syndrom hypoplastického levého srdce, SHLS

Familiarni fibrilace komor

Syndrom nahlého umrti kojence

Familiarni fibrilace sini

Visceralni heterotaxie

Oigogoug ogoooogo g ot

Familiarni hypercholesterolémie

Oigogoug ogoooogo g ot

Wolf-Parkinson-White syndrom

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

ke klinickému stavu pacienta:
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