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Laboratorni ¢islo

Zadanka k molekularné genetickému vysetieni

6

ONEMOCNENI LEDVIN A CILIOPATIi *

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

Jméno a prijmeni:

Jméno

Cislo pojisténce:

lékare,
Razitko a podpis:

odbornost, ICP/NCZ,

Kéd pojistovny: Pohlavi: |[] muz [ Zena

Zakladni diagnéza: ORPHA:

Datum a &as odbéru:

Datum a ¢as prezkoumani: (vypliuje LAB)

Datum a ¢as pfijmu: (vypliuje LAB)

Provedeni vysetreni: O |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
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Revize Cislo:

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

[0 |ADPKD [ | Hypokalcémie
ADTKD: REN —related, UMOD - related, SEC61A1 — L.
related Hypomagnesémie

Renalni hypodysplazie, ageneze Jeune syndrom

Alport syndrom Joubert syndrom

ARPKD Laurence-Moon syndrom

Atypicky hemolyticky uremicky syndrom Liddle syndrom

Bardet-Biedl syndrom Meckel-Gruber syndrom

Bartter syndrom MURCS asociace

BOR syndrom Nefrokalcinoza

COACH syndrom Nefronoftiza

CAKUT Nefroticky syndrom
Cystinéza Nefrogenni diabetes insipidus
Cystinurie Papilorenalni syndrom

Dentova choroba Pierson syndrom

Denys-Drash syndrom Prune belly syndrom

Dominantni hypofosfatemie s nefrolitiazou nebo

A Polycystoza ledvin
osteoporézou

Fanconiho renotubularni syndrom Renalni tubularni acidéza

FSGS - fokalni segmentalni glomeruloskleréza Renalni tubularni dysgeneze

Fraser syndrom Renalni tubulopatie

Gitelman syndrom Senior-Loken syndrom

Hyperkalcémie Syndrom renalnich cyst a diabetes

Hyperurikemicka nefropatie Townes-Brocks syndrom
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Hyperoxalurie

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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