C’ Fakultni nemocnice Ostrava
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NEMOCNICE Oddéleni Iékarské genetiky
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tel.: 59737 3243

Zadanka k molekularné genetickému vy3etfeni — zakladni

Jméno a pfijmeni: Jngéno lékare, odbornost, ICP
11CZ, razitko a podpis:

Cislo pojisténce:

Kod pojistovny: Pohlavi: |:| muz |:| Zena

Zakladni diagnéza: ORPHA:

Datum a ¢as odbéru:

Datum a Cas (vyplfiuje LAB)

prezkoumani:

Datum a €as pfFijmu: (vyplfiuje LAB)

Provedeni vysSetreni: |:| Rutina |:| Statim (mozné pouze po predchozi domluvé)
Material:

I1zolovana DNA [ ] |Periferni krev (EDTA) [ ] |Plodova voda [ ] |choriova tkaii

L1

DNA jiz v laboratofi |:| Jiny:

C
¢
3

vySetieni:

Ur€eni — potvrzeni diagnozy

Pfehodnoceni plvodniho nalezu

RN

Prediktivni test u rodinného pfislusnika / partnera probanda

Cislo pojisténce
probanda:

Jméno a pfijmeni probanda:

Pfibuzensky vztah k probandovi:

K vysSetfeni je nutny informovany souhlas pacienta

|:| IS je dodany spole¢né se zadankou |:| IS je zaloZeny v lékaiské dokumentaci (nutho doplnit body nize)

Pacient s uloZzenim vzorku pro dalSi analyzu [ ] |souhlasi [ | |nesouhlasi
Pacient s uloZzenim a anonymnim vyuzitim DNA k vyzkumu |:| souhlasi |:| nesouhlasi
Pacient se sdélenim neocekavanych nalezt |:| souhlasi |:| nesouhlasi

Komentar:
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Zadanka k molekularné genetickému vySetfeni — zakladni

[]

Izolace DNA

Chromozomové aberace a geneticky podminéna onemocnéni

indikace povolena pouze pro odbornost 208

[]

Aneuploidie - chromozomy 13, 18,21, XaY
povinna dg. 035.1

Aneuploidie - chromozomy 13, 15, 16, 18, 21,22, X a Y

Cysticka fibréza
cely gen CFTR
povinna dg. E84.X, N46, Z82.5

[

Wilsonova choroba, Aceruloplasminemie
ATP7B, CP
povinna dg. E83.0, Z82.7

Syndrom fragilniho X
stanoveni poctu repetic CGG v promotoru FMR1
povinna dg. F89, Z82.7, Q99.2

[

Hereditarni pankreatitida
CFTR, CTRC, CPA1, PRSS1 —exon 2 a 3, SPINK1
uvést dg. + ORPHA kod

Spinalni muskularni atrofie
delece / duplikace exonll 7 a 8 v genech SMN1 a SMN2
povinna dg. G12.X, Z82.7, ve FNO m{ize i odb. 209

Analyza MLPA (specifikace):

Relativni kvantifikace (specifikace, pouze pro potfeby FNO):

N O B N O A

Sekvenéni varianta v genu (specifikace, referencni sekvence):

[]

Sekvenace - cely gen | geny (specifikace):

Hematologie
indikace povolena pro odb. 208, 101, 202, 603, 209, 210, 128

povinna dg. D68.x, 174.x, 015.x, 002.0, 002.1, 045.x, 003.x, P05.x, N96, N97, F64.0

[]

FV Leiden (c.1691G>A, p.Arg506GIn)

[

MTHFR (c.677C>T)

[]

FlIl Protrombin (c.20210G>A, tj. *c.97G>A)

[]

MTHFR (c.1298A>C)

[]

PAI-1 (4G/5G), povinna dg. D68.9

HLA asociovana onemocnéni

[]

Celiakie (HLA-DQ2.5/2.2, DQ8)
indikace povolena pro odb. 208, 105, 301, 207
povinna dg. K90.0

Ankylosujici spondylitida- Bechtérevova ch.
(HLA-B*27)

indikace povolena pro odb. 208, 109, 207

povinna dg. M45.x

[]

Narkolepsie (HLA-DQB1*06:02)

Behcetova choroba (HLA-B*51)

Jina geneticky podminéna onemocnéni

[]

Hemochromatéza (HFE)
p.Cys282Tyr, p.His63Asp, p.Ser65Cys
indikace povolena pro odb. 208, 202, 101
povinna dg. E83.1

ApoE

ur€eni izoformy E2/E3/E4

indikace povolena pro odb. 208, 105, 305, 209, 101
povinna dg. E78.9

[]

Laktézova intolerance

(c.-13910C>T a ¢.-22018G>A v genu LCT)
indikace povolena pro odb. 208,105, 207
povinna dg. E73.X

Deficit Alfa-1-antitrypsinu (SERPINA1)
povolena odb. 208, 205, 207
povinna dg. Z87.0, Z83.6

Gilbertdiv syndrom (UGT1A1 - TATA box)
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