- FAKULTNi NEMOCNICE BRNO INTERNi HEMATOLOGICKA
FAKU LTNI PRACOVISTE DETSKA NEMOCNICE A ONKOLOGICKA KLINIKA
NEMOCNICE Cernopolni 9, 613 00 Brno CENTRUM MOLEKULARNI BIOLOGIE
BRNO ICO 652 69 705 A GENETIKY
Korespondenéni adresa: Jihlavska 20, Tel.: 532 234 625
625 00 Brno

ZADANKA K MOLEKULARNE GENETICKEMU VYSETRENI

Pacient: Kod pojistovny:

Zadatel: Odbornost:

Cislo pojisténce:

ICP:

PFijmeni:

Jméno:

Zakladni diagnoza:

Ostatni diagnozy:

Kontakt na pacienta:

Pohlavi: O muz O Zena

Jméno lékare:

Adresa:

Tel.
Razitko, podpis:

Datum odbéru:

Datum

odeslani:

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

Pro potreby laboratoie (vypliuje laborator):

Datum a &as pfijmu vzorku:

Pfijal:

Cislo vzorku v LIS:

Zpracoval (kdo a kdy):

Pfevzal (kdo a kdy):

el vySetreni:

urCeni/potvrzeni diagndézy

Ue
O
O zjiSténi onemocnéni u plodu
0 pouze archivace DNA

O

Zjisténi prfenasecstvi u rodinného pfislusnika

probanda

O

zjisténi prenasecstvi u partnera probanda

O jiny (specifikovat):

Pfijmeni a jméno probanda:

Rodné Cislo probanda:

Vztah k probandovi:

Gen:

Familiarni mutace:

Informovany souhlas (souhrn)*:

Souhlasi s provedenim vySetfeni: O ANO
Reportovat nahodné nalezy: O ANO
Souhlas s vyzkumem: O ANO
Ulozit vzorek po analyze: O ANO

Poznamka:

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

***Vyplhujl’ pouze klinicka pracovisté FN Brno. Pracovisté mimo FN Brno jsou povinna dodat kompletni kopii Informovaného souhlasu.
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ICO 652 69 705

FAKULTNI
I NEMOCNICE
BRNO

625 00 Brno

FAKULTNi NEMOCNICE BRNO
PRACOVISTE DETSKA NEMOCNICE

Cernopolni 9, 613 00 Brno

Korespondenéni adresa: Jihlavska 20,

INTERNi HEMATOLOGICKA
A ONKOLOGICKA KLINIKA

CENTRUM MOLEKULARNI BIOLOGIE
A GENETIKY
Tel.: 532 234 625

NEUROMUSKULARNiIi ONEMOCNENI

Spinalni svalova atrofie; gen SMN1, SMN2
(MLPA)

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

OoO0oOooo O 00

demence; gen C9orf72

NGS analyza genti spojenych s vybranymi
skupinami neuromuskularnich onemocnéni*:
Svalové dystrofie

Kongenitalni svalové dystrofie
Kongenitalni myopatie

Distalni myopatie

Dalsi myopatie

Myotonické syndromy

Onemocnéni spojena s iontovymi kanaly
Maligni hypertermie

Kongenitalni myastenické syndromy
Onemocnéni motorického neuronu

Dal8i neuromuskularni onemocnéni
Dédi¢né kardiomyopatie

Arytmogenni syndromy

Artrogryp6za

Analyza genu:

O000O00O0O0OO0OO0OO0O00O00oa0

Duchennova svalova dystrofie; gen DMD (MLPA)

Spinalni svalova atrofie; gen SMN1 (sekvenace,

Amyotroficka lateralni skleréza/frontotemporalni

METABOLICKA ONEMOCNENI

Fenylketonurie/hyperfenylalaninémie; gen
PAH

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

Deficit alfa-1-antitrypsinu; gen SERPINA1
Kongenitalni adrenalni hyperplazie; gen
CYP21A2

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

O Galaktosémie; gen GALT

O OOoOoo 0O

EPILEPSIE, EPILEPTICKE SYNDROMY

O NGS analyza vybranych gen(*
O Celoexomova sekvenace (WES)

NEUROVYVOJOVA ONEMOCNENI

O Celoexomova sekvenace (WES)

[0 CELOEXOMOVA SEKVENACE (WES) -
dalsi onemocnéni

Pro WES spolu s klinickou zpravou nutno
dodat standardizovanou terminologii pro
popis fenotypu dle HPO; https://hpo.jax.org

0 X-vazana ichty6za; gen STS
O Incontinentia pigmenti; gen IKBKG

tkané*:

Epidermolysis bullosa
Ichtyézy

Palmoplantarni keratodermie
Anomalie nehtu
Ektodermalni dysplazie
Ageneze zubl

Poruchy rlstu a vady vlasu
Albinismus

Darierova choroba

Ehlers Danlosuv syndrom
Marfanlv a Loeys Dietzav syndrom

OO0O0O0OO0OO0OO0oO0oOooOo0

KOZNi ONEMOCNENI A ONEMOCNENI POJIVOVE TKANE

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

O Lerri-Weill dyschondrostedza; gen SHOX
(MLPA)

Neurofibromatdza
Rasopatie

Amelogenesis imperfecta
Osteogenesis imperfecta
Skeletalni dysplazie

O OOOooOoo

Jina kozni onemocnéni a onemocnéni
pojivové tkané:

O Analyza genu:

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