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ZADANKA K MOLEKULARNE GENETICKEMU VYSETRENI

Pacient: Kod pojistovny:

Zadatel: Odbornost:

Cislo pojisténce:

ICP:

PFijmeni:

Jméno:

Zakladni diagnéza:

Ostatni diagnézy:

Kontakt na pacienta:

Pohlavi: O muz O Zena

Jméno lékare:

Adresa:

Tel.:
Razitko, podpis:

Datum odbéru:

Datum

odeslani:

Odeslany material:

O periferni krev — izolace DNA (5 ml do EDTA)

O periferni krev — izolace RNA (PAXgene)

O izolovana DNA (min. mnozstvi 3000 ng v TE pufru)
I izolovana RNA (min. mnozstvi 3000 ng v TE pufru)
O plodova voda

O kultivované amniocyty

O choriové klky

O choriové klky kultivované

O tkan (specifikovat):

O bukalni stér (na sucho)

O krevni skvrna (karta typu Whatmann 903)

O DNA je jiz v CMBG

O jiny material (specifikovat):

Pro potieby laboratoie (vypliuje laborator):

Datum a &as pfijmu vzorku:

Pfijal:

Cislo vzorku v LIS:

Zpracoval (kdo a kdy):

Pfevzal (kdo a kdy):

Ugel vysetreni:

O urCeni/potvrzeni diagnozy

O zjisténi onemocnéni u plodu

O zjisténi pfenaSecstvi u rodinného prislusnika
probanda

O zjisténi pfenasecstvi u partnera probanda

O jiny (specifikovat):

PFijmeni a jméno probanda:

Rodné ¢islo probanda:

Familiarni mutace:

Gen:
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NEONKOLOGICKA HEMATOLOGIE
Anémie

Blackfanova-Diamondova anémie”

Enzymatické defekty erytrocytd*

Fanconiho anémie*

Membranové poruchy erytrocytu”

Methemoglobinémie*

Sideroblastické anémie”

Srpkovita anémie*

a-thalasémie”

S O0O0O00Ooooooo

oruchy srazeni krve

Deficit antitrombinu

Dysfibrinogenémie, Hypofibrinogenemie,
Afibrinogenemie

Deficit faktoru Il — kompletni sekvenace
Deficit faktoru Il — varianta 20210G>A
Deficit faktoru V — kompletni sekvenace
Deficit faktoru V — Leidenska mutace
Deficit faktoru V a VIl

Deficit faktoru VII

Hemofilie A

Hemofilie B

PAI-1 (4G/5G)

Von Willebrandova choroba
Trombocytopatie®
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alSi vrozené poruchy
Hereditarni hemochromat6za*®
Hereditarni hemoragicka teleangiaktazie*
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NGS analyza panelu gent*

METABOLICKA ONEMOCNENI

O Celiakie
O Crohnova choroba”

O Blize neuréené zanétlivé onemocnéni stiev”

O Cysticka fibréza

O 50 mutaci (Elucigene CF-EU2v1)*

O 12 mutaci — cilena detekce

O Sekvenace kédujici oblasti

O MLPA
Dyslipidémie®
Hypercholesterolémie*
Hypertriacylglycerolémie*
Laktézova intolerance
Pankreatitida®
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ANEUPLOIDIE

O Chromozomy 13, 18, 21, X, Y
O Chromozomy 13, 15, 16, 18, 21, 22, X, Y

PORUCHY PLODNOSTI

O Poruchy Zenské plodnosti (NGS panel)*
O Poruchy muzské plodnosti (NGS panel)*
O Delece azoospermatického faktoru

PREKONCEPCNI TESTOVANI

O Zakladni panel (NGS panel)*
O Rozsifeny panel (NGS panel++)#
O Celoexomové sekvenovani®

NEINVAZIVNi PRENATALNi TESTOVANI

O Stanoveni pohlavi plodu
O Ur€eni RhD faktoru
O Achondroplazie - varianta Gly380Arg (FGFR3)

DALSi VYSETRENI
O Autosomalné recesivni hluchota (GJB2)

O Stanoveni zygozity
O Syndrom fragilniho chromozému X

POZNAMKY:

#Seznam gend je k dispozici na www.cmbgt.cz
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