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A GENETIKY

Zdravotnické laboratof &. 8213 akreditovana CIA dle normy CSN EN ISO 15189 : 2013

SEKCE SCREENINGU GENETICKYCH ONEMOCNENI Me213
tel. laboratof: 532234715, 532234716
Zadanka k molekularné genetickému vysetfeni
Identifikaéni udaje pacienta
Jméno a pfijmeni o Zena Pojistovna
Pohlavi

Cislo pojisténce Datum narozeni o muz Diagnéza
Adresa Datum

Genealogie

Vztah k probandovi

Jméno probanda (pokud se li§i od vySetfovaného)

Ostatni ¢lenové rodiny

Solitarni vyskyt

ano/ne

Biologicky material — primarni vzorek

Periferni krev v EDTA Tkan po odbéru zamrazena Plodova voda DNA RNA odebral:

Periferni krev v PAXgene FTA/Guthrieho karta Kultivované o o datum odbéru:
) Chorioveé klky jiné N -

Blood RNA tube Bukalni stér amniocyty ¢as odbéru:

Nabizena vysetreni:

akreditované metody jsou oznaceny *)
metody akreditované v rezimu flexibility jsou oznaceny E
metody vyznacené # mohou byt pozadovany pouze lékafi odbornosti 208

metody vyznacené & jsou provadény pouze za pfimou Uhrad

Cysticka fibroza
(gen CFTR)

50 mutaci *) #
(kit Elucigene CF-EU2v1)

12 mutaci — cilena detekce

sekvenace kodujici oblasti

Hereditarni
hemoragicka
teleangiektazie
(HHT)

sekvenace kodujici oblasti MPS *) #
(geny ACVRL1, ENG, SMAD4, GDF2

a RASAL)

MLPA

MLPA

Dysfibrinogenémie

geny pro faktor |

Chronicka pankreatitida

zdkladni vysetfeni
(detekce vybranych variant gen(
PRSS1, SPINK1 a CFTR)
MLPA - geny SPINK1, PRSS1

Prothrombin

gen pro faktor Il *)

Leidenska mutace

gen pro faktor V *)

rozsifené vysetreni
(sekvenace kodujici oblasti gentl
PRSS1 a SPINK1, MLPA)

Deficit
Prokonvertinu

gen pro faktor VII

Celiakie

geny DQB1, DQAL, DRB1 *)

Hemofilie A
(gen pro faktor VIII)

scoring invl, inv22

sekvenace kéduijici oblasti

Crohnova choroba

gen NOD2/ CARD15

Hemofilie B

gen pro faktor IX

von Willebrandova

Deficit MCAD gen ACADM choroba gen pro faktor VWF *) #
Laktézova intolerance genLCT#) Deficit A(”A“Tt)romb'”“ gen SERPINC1

o - thalasémie Varianty a a 3 globinového lokusu Hereditarni en HFE %)

B - thalasémie *) hemochromatéza 9
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Retinoblastom gen RB1 *) Delece
azoospermatického chr. Y - oblasti AZFa, AZFb a AZFc *)
Neurofibromatéza typu 1 gen NF1 *) # faktoru
Neurofibromatéza typu 2 gen NF2 *) # Uré&eni pohlavi gen SRY *)
Uréeni RhD gen RhD

Rasopatie
Neurofibromatéza typu 1,
Legius s., Noonan s.,
LEOPARD s., Costello s.

geny: ACTB, ACTG1, BRAF,
CBL, FGD1, HRAS, KATG6B,
KRAS, LZTR1, MAP2K1,
MAP2K2, MRAS, NF1, NRAS,
PPP1CB, PTPN11, RAF1, RIT1,
RRAS, SHOC2, SOS1, SOS2,
SPRED1 *) #

Stanoveni zygozity

16 STR markeru

gen GJB2 *) #

Hluchota

MLPA — geny STRC, CATSPER2, OTOA

Achondroplazie

gen FGFR3 varianta G380R

Blau syndrom

gen NOD2/CARD15

Lerri-Weil
dyschondrosteéza

gen SHOX *)

Syndrom fragilniho X

gen FMR1 *) #

Cytochrom P450

gen CYP2D6

gen CYP2C9

Neinvazivni prenatalni vySetreni z volné fetalni DNA P L E b
ziskané z matefské plazmy Molekularné cytogeneticka vysetieni
Aneuploidie
Uréeni pohlavi gen SRY *) chromozomu QF-PCR *) #
13,18, 21, X, Y
Uréeni Rh faktoru gen RhD Aneuploidie
chromozomtu
F-PCR *) #
De novo variant test en FGFR3 varianta G380R 13, 15, 16, 18, 21, Q )
achondroplazie 9 22, X, Y

Prekoncepcéni vysetreni

Cysticka fibréza, Spinalni muskularni atrofie, Fragilni X, Nesyndromova ztrata sluchu (Conexin 26),

Phenylketonurie

Zakladni
Leidenska mutace, Prothrombinova mutace, MTHFR, PAI-I (SERPINE), ANXA5 (M2 Haplotyp)
Zakladni
Rozsifené Folikulostimulaéni receptor FSHR (c.-29G>A, ¢.2039G>A), Luteinizaéni-choriogonadotropni receptor LHCGR
(ins18LQ, ¢.872A>G), Luteiniza¢ni hormon LHB (c.82T>C, c.104T>C), HSPA4L (c.1578+135A>G),
HLA-G 14bp indel, delece AZF, Androgenni receptor
Siroké Celoexomové sekvenovani s virtualnim panelem gent &
Bankovani

(scoring):

Cilena detekce varianty

Jiné/Poznamky:

strankach FN Brno.

Prosime o pfiloZzeni kopie vyplnéného informovaného souhlasu.

Podrobné informace o vy$etfovacich postupech a podminkach vySetfeni jsou uvedeny v laboratorni pfiruéce dostupné na webovych

Odbornost | ICP

Vysetreni indikoval: jméno, podpis a razitko Iékarfe
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