ZADANKA O GENETICKE

Evidenéni ¢islo/a (vyplni laboratof):

VYSETRENI

~ Jméno a pfijmeni:

Genotypické pohlavi (oznaste X1):

Cislo pojisténce:

CIm 0z

‘)

Laboratof molekularni genetiky
U.S.G.POL s.r.o.

Datum narozeni: Zdrav. poj.:
Adresa (nepovinny tdaj):
Diagndza: STATIM: []  Samoplatce: []

(oznacte ) (oznacte )

Hanackého pluku 1153/8
779 00 Olomouc

Tel: +420 585 242 733
E-mail: Img@usgpol.cz

odbornost:

Razitko/jméno a podpis lékare/ICP/

Odbér provedl:

Datum a cas:

Druh primarniho vzorku (oznaéte X):

Informovany souhlas a pozadavky na nakladani se vzorky (oznacte XI):

[] venézni krev s EDTA

[] venézni krev (zkumavky PAX gene, Streck)
] krevni plazma

] choriova tkan (choriové kiky)

] plodova voda

[ bukani st&r

[]iz010vand DNA Z: ..o,

[J informovany souhlas pacienta s DNA diagnostikou (uloZen u 7adatele o vy3etien)

[]izolace a ulozeni DNA
[] 101ace @ ZaSIANT DNA GO weeuvveeeeeeeeeee et ese e ees e eesesesesses s seeess s ese e seesee e

[] izolace a likvidace vzorku DNA po dokonéeni analyzy

Pozadovana vysetfeni (DNA analyza) - oznatte K, vysetieni musi byt indikované a interpretované klinickym genetikem:

[] vylouéeni aneuploidie chromozom(i 13, 18, 21 a stanoveni
pohlavnich chromozom( X a Y metodou QF PCR

[] stanoveni pohlavi z periferni krve téhotné

NGS analyzy

] konfirmace (2 zkumavky periferni krve — nezavisly odbér)

] mikrodeleéni syndromy (MLPA panel)

[] subtelomerické delece/duplikace (MLPA panel)

[] Dédiéna nadorova onemocnéni — testovani gend dle doporuéeni
SLGG CLS JEP (ORPHA kéd: 68336) - CNV analyza, popt. konfirmace
Sangerovym sekvenovanim, MLPA analyzou

[] cysticka fibréza (panel 36 variant véetné polyT/TG v genu CFTR)

[] cysticka fibréza (dvé varianty F508del a dele2,3 v genu CFTR)

[] Mikrodelece na chromozomu Y (AZF)

[] Karcinom slinivky bfi$ni + pankreatitida
(ORPHA kéd: 68336) - CNV analyza, popf. konfirmace Sangerovym
sekvenovanim, MLPA analyzou

[] spinaIni muskularni atrofie
(stanoveni poctu kopii genl SMN1 a SMN2 metodou MLPA)

] vysetieni 5 nejéastéjsich variant v genu GJB2

[] Familiarni hypercholesterolémie (FH)

(ORPHA kéd: 68367), 14 genl + CNV analyza, popf. konfirmace
Sangerovym sekvenovanim, MLPA analyzou

(35delG, W24X,313_326del, E120del, IVS1+1G>A)

] Nesyndromova ztrata sluchu (DFNB1) - varianty v GJB2 genu pro
Connexin 26 (Sangerovo sekvenovani - kédujici oblast exonu 2 a

[] Rasopatie
(ORPHA kéd: 98053), 21 genl + CNV analyza, popt. konfirmace
Sangerovym sekvenovanim, MLPA analyzou

IVS1+1G>A)

[] Trombofilni stavy - varianty FV Leiden, FIl protrombin

[ Trombofilni varianty C677T a A1298C v genu MTHFR

] Monogenni obezita

(ORPHA kod: 68367), 11 gend + CNV analyza, popf. konfirmace
Sangerovym sekvenovanim, MLPA analyzou

(samoplatci)

[] Gonozomalni aberace chromozomu X a Y

[] safety gene test (SGT)
(ORPHA kéd: 98053), test na urceni prenasecstvi nejcastéjsich
genetickych onemocnéni

] Fragilni X (stanoveni po¢tu CGG repetic v genu FMR1)

[] WES - celoexomové sekvenovani
(ORPHA kéd: 98053), zaméreno na geny/HPO terminy (vepiste):

[ konfirmace (2 zkumavky periferni krve — nezavisly odbér)

[ Jiné:

] NIPT = neinvazivni prenatélni testovani aneuploidii
chromozomu 13,18,21 (pomoci digitalni PCR)
véetné stanoveni pohlavi ANO[] NE[]

Dalsi sdéleni pro laboratof (udaje o pacientovi, lé¢ba, délka trvani a pribéh onemocnéni, pfedchozi vysetieni, apod.)

Prezkoumal:

Datum a cas pfijmu:

Spektrum provadénych vysetreni a pokyny k odbéru biologického materidlu jsou uvedeny v ,,Laboratorni pfiruéce” dostupné na vyzadani v Laboratofi
molekularni genetiky nebo v Centru prenatalni diagnostiky U.S.G. POL s.r.0. a na webovych strankach www.usgpol.cz
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