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Zadanka k molekularné genetickému vysetieni

v o

VZACNA ONEMOCNEN:I *

* Seznam vysSetfovanych genll a oblasti viz Aktualni seznam cinnosti provadénych v rdmci 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:
[0 |lzolovana DNA [0 | Periferni krev (EDTA) [0 |Plodova voda [J | 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:

Sekvencéni 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
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NGS vysetreni [A]
Cilena analyza (bioinformaticka analyza se tyka vzdy celého panelu gent):

O

Adams-Oliver syndrom

O

Klippel-Feil syndrom

Achondroplazie, hypochondroplazie,
pseudoachondroplazie

Klippel-Trénaunay-Weber syndrom

Alagille syndrom

Kombinovany deficit hypofyzarnich hormonu, genetické
formy

Angelman syndrom

Kongenitalni adrenalni hyperplazie

Artrogrypéza

Kraniosynostéza

Beckwith-Wiedemann syndrom

Lisencefalie, Miller-Dieker syndrom

Bohring-Opitz syndrom

Loeys-Dietz syndrom

Coffin-Siris syndrom

Lymfaticka malformace

Cornelia de Lange syndrom

Maly vzrist - syndromovy

Crigler-Najjar syndrom

Marfan syndrom

Cysticka fibréza

Meier-Gorlin syndrom

Deformace plodu zpisobené akinezi (Pena-Shokeir sy.)

Mowat-Wilson syndrom

DiGeorge syndrom, VCF syndrom

Nail-patella syndrom

Ehlers-Danlos syndrom

Nesyndromova malformace kon¢etin — brachydaktylie,
syndaktylie, polydaktylie, ektrodaktylie

Ellis-van Creveld syndrom

Neurofibromatéza, NF-like a NF-related syndromy

Familiarni hypospadie

Noonan syndrom, Noonan-like a Noonan-related
syndromy

Fenylketonurie

Opitz GBBB syndrom

FGFR-related syndromy (Apert, Crouzon, Jackson-Weiss,
Muenke, Pfeiffer a jiné)

Overgrowth syndromy - skupina onemocnéni
(Beckwith-Wiedeman, Costello, Gorlin, Keipert, Kosaki, Luscan-Lumish,
Perlman, Simpson-Golabi-Behmel, Shashi-Pena, Sotos, Tatton-Brown-
Rahman, Weaver, PTEN-related)

Goldenhar syndrom

Poruchy sexualniho vyvoje - 46,XY gonadalni dysgeneze,
Pseudohermafroditismus, Sex reversal

Hemochromatoéza

Rasopatie - skupina onemocnéni

(Costello, Kardiofaciokutanni syndrom, Legius, LEOPARD,
Neurofibromatéza, Neurofibromatéza-Noonan, Noonan,
Schwannomatéza)

Hirschsprungova choroba

Rett syndrom, atypicky Rett syndrom

Holoprosencefalie

Rozstép rtu / patra — izolovany, syndromologicky

Hypogonadotropni hypogonadizmus, Kallmann
syndrom

Rubinstein-Taybi syndrom

Hypotonie a PMR, infantilni

Seckel syndrom

CHARGE syndrom

Silver-Russell syndrom

Izolovany deficit ristového hormonu

Smith-Lemli-Opitz syndrom

Kabuki syndrom, Kabuki-like syndrom

Teleangiektazie, hereditarni hemoragicka

oooooooo) oo o |goooooooooogoogig

Kapilarni a arterioven6zni malformace

oo oojo| o o o |gojobLjojoyfojojoygoogoioo

Wiedemann-Steiner syndrom
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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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