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Zadanka k molekularné genetickému vysetieni

ol

VROZENE KOSTNi ANOMALIE *

* Seznam vysSetfovanych genl a oblasti viz Aktualni seznam cinnosti provadénych v réamci flexibilniho rozsahu akreditace, www.fno.cz a www. slg.cz

Jméno a pfijmeni: Jméno lékare, odbornost, ICP/ICZ,
Razitko a podpis:

Cislo pojisténce:

Koéd pojistovny: Pohlavi: |[] muz [J Zena

Zakladni diagnoéza: ORPHA:

Datum a ¢as odbéru:

Datum a ¢as prezkoumani: (vyplfiuje LAB)
Datum a ¢as pfijmu: (vyplfiuje LAB)
Provedeni vysetreni: [0 |Rutina [J | statim (po pfedchozi domluvé)
Material:
[ |l1zolovana DNA [J | Periferni krev (EDTA) [0 |Plodova voda [0 | Choriova tkan
O |Jiny:

Ugel vysetteni:

[ | Uréeni - potvrzeni diagnézy

O Konfirmacni test (z druhého nezavislého odbéru)

[] | Prehodnoceni piivodniho nalezu

O Prediktivni test u rodinného prislusnika probanda / partnera probanda

Jméno a pfijmeni probanda:

Pribuzensky vztah k probandovi: Cislo pojisténce:

Sekvenéni varianta: Gen:

K vysetreni je nutny informovany souhlas pacienta

[J |IS je dodany spoleéné se zadankou [ |IS je zalozeny v Iékaiské dokumentaci (nutno doplnit body nize)
Pacient s uloZzenim vzorku pro dal$i analyzu [0 |souhlasi [0 | nesouhlasi
Pacient s ulozenim a anonymnim vyuzitim DNA k vyzkumu [0 |souhlasi [0 | nesouhlasi
Pacient se sdélenim neoc¢ekavanych nalezt [0 |souhlasi [0 |nesouhlasi

Zdravotnicka laboratof &. 8194 akreditovana CIA S,
dle platné verze CSN EN ISO 15189 ot
[A] - vySetieni v rozsahu akreditace (Ize uplatnit flexibilni pFistup k rozsahu akreditace) =~ —3
,,W//,?\‘\\\ do
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NGS vysetreni [A]
Cilena analyza (bioinformaticka analyza se tyka vzdy celého panelu genti):

] \Sl;%t:g;kostm onemocnéni bez podezieni na konkrétni [] | McCuneav-Albrightiv syndrom

Akromelické dysplazie a akromezomelické dysplazie |:| Metabolicke vat.iy’— spojené s postizenim skeletu (vCetné

mukopolysacharidézy)

] | Artrogrypézy [] | Metafyzarni dysplazie

Asfyktizujici torakalni dysplazie a ,,Short rib thoracic s . -
] dysplasia® s nebo bez polydaktyli [] | Mezomelické a rizomelické dysplazie
[] |Brachydaktylie [ ] |Mnohoéetna epifyzarni dysplazie

Denzita kostni snizena — jiné syndromy (kromé L . .
] osteogenesis imperfecta) [ ] | Mnohoéetna osteochondromatéza (exostoza)
] gsetgzg:tll'(c’?zsyt)m zvy$ena — jiné syndromy (kromeé [ ] | Osteoartropathie genetické zanétlivé / revmatoidni
[ ] |Dysplazie s mnohoé&etnymi dislokacemi kloubt [] | Osteogenesis imperfecta
[ ] |Fetalni akineze [] |Osteolyza

Hyperparatyroidismus / Pseudohypoparatyreéza / .
] Hypotyre6za [] | Osteopetréza
[] |Hypoplazie konéetin / redukéni vady [] |, Overgrowth“ syndromy s postizenim skeletu

- Patelarni dysostézy — ischiopatelarni dysplazie, syndrom
[] | Chondrodysplazie [ Lnail-patella“, genitopatelarni syndrom a jiné
|:| Kleidokranialni dysplazie |:| Polydaktylie-syndaktylie-trifalangismus
. . Spondyloepifyzarni / spondyloepimetafyzarni /
[] | Kolagenopatie (kostni) O spondylometafyzarni dysplazie
. - - Spondylokostalni dysostéza a jiné dysostézy

[] |Kranioektodermalni dysplazie [ s predominantnim postizenim obratld, event. Zeber
|:| Kraniofacialni postizeni predominantni, dysostozy |:| Synostézy mnohocetné
|:| Kraniosynostozy |:| Trichorinofalangealni syndrom
[] |Krivice [ ] | Trpaslictvi primordialni mikrocefalické

V ramci skrininku ¢astych recesivnich onemocnéni jsou v panelu zarazeny geny: GJB2, CFTR

Vyse uvedeny seznam obsahuje jen nejcastéjSi syndromy a onemocnéni. Zde je prostor pro dalSi pozadavky a komentare
ke klinickému stavu pacienta:

Zdravotnicka laborator 5“: 8194 akreditovana CIA
dle platné verze CSN EN ISO 15189

[A] - vySetieni v rozsahu akreditace (Ize uplatnit flexibilni pfistup k rozsahu akreditace)
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