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ZADANKA K MOLEKULARNE GENETICKEMU VYSETRENI

Pacient: Kod pojistovny:

Zadatel: Odbornost:

Cislo pojisténce:

ICP:

PFijmeni:

Jméno lékare:

Jméno:

Zakladni diagnéza:

Adresa:

Ostatni diagnézy:

Kontakt na pacienta:

Pohlavi: O muz O Zena

Tel.:
Razitko, podpis:

Datum odbéru:

Datum odeslani:

Odeslany material:
O periferni krev (odbér do EDTA)
O DNA izolovana z
O periferni krev
I nativni amniocyty
O kultivované amniocyty
O nativni choriové klky
O kultivované choriové klky
O chorioveé klky nativni
O choriové klky kultivované
O amniocyty nativni
O amniocyty kultivované
O jiny materidl (specifikovat):
O DNA je jiz v CMBG

Ugel vysetieni:

O urceni/potvrzeni diagndzy

O zjisténi onemocnéni u plodu

O zjisténi pfenaSecstvi u rodinného pfislusnika
probanda

O zjisténi pfenasecstvi u partnera probanda

O jiny (specifikovat):

Pfijmeni a jméno probanda:

Rodné Cislo probanda:

e Vzdy nutno dodat informovany souhlas pacienta
s vySetrenim.

e Pozadované vysetireni specifikujte na druhé strané
zadanky.

e Pro vysSetreni provadéna technikami sekvenovani
nové generace (NGS) vzdy nutno dodat klinickou
zpravu pacienta.

Familiarni mutace:

Gen:

Pro potreby laboratoie (vypliuje laborator):

Datum a Cas pfijmu vzorku:

Pfijal:

Cislo vzorku v LIS:

Zpracoval (kdo a kdy):

Pfrevzal (kdo a kdy):

Vysledek genetického vysetreni:

Datum: Podpis:
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G

NEUROMUSKULARNiIi ONEMOCNENI

Spinalni svalova atrofie; gen SMN1, SMN2
(MLPA)

Spinalni svalova atrofie; gen SMN1 (sekvenace,
v pripadé pfitomnosti 1 kopie genu SMN1)
Myotonicka dystrofie 1; gen DMPK

Myotonicka dystrofie 2; gen CNBP
Facioskapulohumeralni svalova dystrofie 1
Okulofaryngealni svalova dystrofie/myopatie
Amyotroficka lateralni skleréza/frontotemporalni
demence; gen C9orf72

Ooo0ooo O 00

NGS analyza genti spojenych s vybranymi
skupinami neuromuskularnich onemocnéni
(seznam genti uveden na www.cmbgt.cz):
Svalové dystrofie

Kongenitalni svalové dystrofie
Kongenitalni myopatie

Distalni myopatie

Dal3i myopatie

Myotonické syndromy

Onemocnéni spojena s iontovymi kanaly
Maligni hypertermie

Kongenitalni myastenické syndromy
Onemocnéni motorického neuronu

Dal3i neuromuskularni onemocnéni
Dé&di¢né kardiomyopatie

Arytmogenni syndromy

Artrogryp6za

Analyza genu:

OO0O0O0OO0OO000000000a0

Duchennova svalova dystrofie; gen DMD (MLPA)

METABOLICKA ONEMOCNENI

Fenylketonurie/hyperfenylalaninémie; gen
PAH

Smith Lemli Opitztv syndrom; gen DHCR7
Wilsonova choroba; gen ATP7B

Deficit alfa-1-antitrypsinu; gen SERPINAL
Kongenitalni adrenalni hyperplazie; gen
CYP21A2

Kongenitalni adrenalni hyperplazie; geny
CYP11B1, CYP17A1, HSD3B2 (pouze po
pfedchozi domluvé)

Galaktosémie; gen GALT

Glykogenédza Il; gen GAA

O OOoOoo 0O
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O EPILEPSIE a EPILEPTICKE
SYNDROMY - NGS analyza vybranych
gentl (seznam genu uveden na
www.cmbgt.cz)

O Onemocnéni nezarazené v souboru
standardné diagnostikovanych
(po predchozi domluvé)

O NGS analyza EXOMU
(po predchozi domluveé)

KOZNi ONEMOCNENi A ONEMOCNENi POJIVOVE TKANE

O X-vazana ichtydza; gen FLG
O Incontinentia pigmenti; gen IKBKG

NGS analyza gent spojenych s vybranymi skupinami koznich onemocnéni a onemocnéni pojivové

tkané (seznam genu uveden na www.cmbgt.cz):
Epidermolysis bullosa

Ichtydzy

Palmoplantarni keratodermie
Anomalie nehtd

Ektodermalni dysplazie

Ageneze zubl

Poruchy ristu a vady vlasu
Albinismus

Darierova choroba

Ehlers Danlosuv syndrom
Marfanuv a Loeys Dietziv syndrom
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O Leri-Weill dyschondrostedza; gen SHOX
(MLPA)

Neurofibromatdza

Rasopatie

Amelogenesis imperfecta

Osteogenesis imperfecta

Skeletalni dysplazie

Analyza genu:

Jina kozni onemocnéni a onemocnéni
pojivové tkané (seznam genu uveden na
www.cmbgt.cz):
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