ZADANKA NA LABORATORNI VYSETRENI - LABORATOR LEKARSKE GENETIKY

Molekularné-biologické vySetieni
Divadelni 2174/27, 741 01 Novy Ji¢in

a
i, ] SPADIA LAB, a.s. — Diagnosticka laborator
- Dr. Martinka 1491/7, 700 30 Ostrava-Hrabivka
Tel.: 595 530 232, 734 696 565, zelena linka: 800 100 329 www.spadia.cz

Informace o pacientovi Zadatel/odesilajici 1éka¥

Jméno a prijmeni Jméno Iékaie

Rodné ¢islo/ €islo pojisténce Odbornost

Kéd pojistovny Pohlavi: M Z

Adresa

Diagnéza zakladni/ostatni

Lécba

Datum a ¢as odbéru

Prosim pozor, vyberte jednu z nasledujicich moZnosti!

Vyplni lékaF: o Vyplnény a podepsany informovany souhlas je soucasti Zadanky.
o0 Informovany souhlas je zaloZen v 1ékai'ské dokumentaci pacienta.

Material

0 ‘nesrazliva krev (2-5 ml plné krve, EDTA, piip. citrat sodny) o “kostni dfefi (odebrana do EDTA), nemrazit,

0 “nesrazliva krev k izolaci RNA (minimalné 3 ml pIné krve chladit a v den odb&ru odeslat do laboratofe
odebrané do EDTA), krev nemrazit, chladit a v den odbéru o Jiny material po dohodé:

odeslat do laboratore

o *Bkostni dreti k izolaci RNA (odebrand do EDTA), NEMIAZIT, | .eutirintirtitit ittt et et e e e et e e e ere e reeeranaas

chladit a v den odbéru odeslat do laboratoie

WBCXLO% L. . e, Datum:. ...

* odbérové soupravy na vyzadani doda laboratof

Humanni genom

Hematologie Onkogenetika

o Faktor V — Leiden (R506Q)" Hereditarni karcinom prsu a ovarii:

o Faktor V — R2 (H1299R)" 0 BRCA 1,2 - kompletni analyza vé. MLPA analyzy"

o Faktor II — Prothrombin (G20210A)* o BRCA 1,2 - konfirmace®

o Faktor X111 — (V34L)" 0 BRCA 1,2 - prediktivni testovani'

o MTHER (C677T, A1298C)* 0 BRCA 1 - MLPA analyza'

o PAI-1 (4G/5G)* 0 BRCA 2 - MLPA analyza'

o GPla (C807T)* 0o CHEK2 - MLPA analyza

o GPllla (L33P)* Li-Fraumeni syndrom:

o ACE (Ins/Del)* 0 TP53 — mutaéni analyza v&. MLPA analyzy'

o R-fibrinogen (-455G>A)" Onkohematologie

o ApoE (E2, E3, E4)* o BCR/ABL (major, minor, micro)” **

o ApoB (R3500Q)" o JAK2 - V617F"?

Geneticky podminéné choroby o JAK2 —exon 12"°

o Cysticka fibroza — CFTR (34 mutaci + Tn varianty) o MPL W515L, W515K"?

0 Spinalni muskularni atrofie — SMA (SMN1, SMN2)* o CALR (exon 9)"?

o Mikrodelece Y chromozomu (AZFa, AZFb, AZFc)" 0 Mutaéni IgVH*

0 46, XX/46, XY — reverze pohlavi (sekvenace SRY)" o CLL panel® — vySetieni genomovych aberaci metodou

o Kongenitalni adrenalni hyperplazie — CAH* MLPA: +12; del(13q)/RB1; DLEU; del(11q)/ATM;

0 Hemochromatdza (C282Y, $65C, H63D)* del(17p)/p53

o Gilbertiv syndrom (UGT1A1)* Ostatni

o Celiakie (DQ2, DQ8)* o HLA-B27"

o Laktdzova intolerance” (polymorfismus C/T — 1390, G/A — 22018) o Interleukin 28B*

o Prelingualni hluchota - connexin 26 (exon 1, exon 2) o QF-PCR: chr. 13, 18, 21, X, Y

0 FRAXA' (mentalni retardace; preddasné ovarialni selhani) o QF-PCR: chr. 13, 15, 16, 18, 21, 22, X, Y (t€hotenské ztraty)

o SCADd" (gen ACADS) Farmakogenetika

o Deficit biotinidélsyl (gen BTD) o TPMT?

o Mukopolysacharidoza 3A" (gen SGSH) 0 Warfarinové senzitivita - VKORC1 (-1639 G>A)*
o Warfarinové senzitivita - CYP2C9 (430 C>T, 1075 A>C)*
o Clopidogrel - CYP2C19"
0 DPYD (IVS14+1 G>A)" - metabolismus analogii 5-flourouracilu
o Toxicita na Irinotecan (UGT1A1)"

Izolace DNA

Ulozeni DNA
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SPADIA LAB, a.s. - Laborator lékaiské genetiky, Divadelni 2174/27, 741 01 Novy Ji¢in

s SPADIA

Souhlas vySetfované/ho (zakonného zastupce) s molekuliarné-genetickym laboratornim vySetirenim.

Ucel molekularng-genetického 1aboratorniho VYSetfeni: .........cc.ooiii it
(oveteni/potvrzeni dg., zjisténi predispozice, zjisténi nemoci plodu)
Alternativy navrhovaného molekularné-genetického vysetfeni (jejich vhodnost, pfinos a rizika): neexistuje.

Zevzorku: O periferni krev O tkan O plodova voda  Opupecnikova krev  Ojiné........................

Prohlaseni vySetiované osoby

Potvrzuji, ze mi bylo poskytnuto genetické poradenstvi k vyse uvedenému molekularné-genetickému laboratornimu vySetieni.
Vse mi bylo vysvétleno jasné a srozumiteln€é. Byla mi sdélena rizika spojend s neocekavanymi nalezy, které nejsou ucelem
genetického laboratorniho vySetfeni, ale presto je genetickd analyza zjisti. Mél/a jsem moznost vse si fadné, v klidu a v dostate¢né
poskytnutém case zvazit, mél/a jsem moznost se 1ékafe zeptat na vse, co jsem povazoval/a za podstatné a probrat s nim vse, cemu
jsem nerozumél/a. Na v§echny dotazy jsem dostal/a jasnou a srozumitelnou odpoveéd'.

—  Pieji/nepieji si byt informovan/a o vysledku molekuldrné-genetického laboratorniho vysetieni.
— Pieji/nepi‘eji si byt seznamen/a s neoCekdvanymi nalezy molekularné-genetického laboratorniho vySetieni.

—  Preji si, aby o vysledku vySetieni byly informovany nasledujici osoby:
Jméno: ... Adresa: ..o
JmMéno: ..o AdIesa: ...o.ovveiiiiiii

e Souhlasim/nesouhlasim s vyuzitim vysledkti genetického laboratorniho vysetfeni a relevantnich informaci o mém
zdravotnim stavu, véetné fotodokumentace, K védeckym a vyukovym ucelim za podminky, Ze tyto udaje budou
prezentovany a publikovany pouze vV anonymni formé.

Souhlas se skladovanim

O Pted genetickym vySetfenim, které by se provadélo za jinymi acely nez uvedeno vyse, budu fadné€ poucen/a a toto vySetieni
bude vzdy provedeno aZ s novym informovanym souhlasem. Vzorek bude skladovan v laboratofi nejvyse po dobu 50let.
o Jestlize bude vzorek mého biologického materialu dale skladovan, souhlasim/nesouhlasim s jeho vyuzitim ke kontrole
kvality DNA diagnostiky (vzorek je pouzit jako kontrola pro vySetfeni jiného pacienta).
e Souhlasim/nesouhlasim s tim, Ze mohu byt znovu kontaktovan/a, na adrese uvedené ve zdravotnické dokumentaci, za
ucelem souhlasu s vyuzitim mého skladovaného biologického materidlu v konkrétnim vyzkumném projektu.

Nesouhlas se skladovanim

O Muyj vzorek bude po provedeni genetického laboratorniho vySetieni zlikvidovan Stim rizikem, ze nebude jiz mozné
v budoucnosti vysledek vySetieni v piipadé potieby znovu ovétit a ze zlikvidovani vzorku muze vést ke zhorSeni dostupnosti
diagnostiky u rodinnych pfislusnikt. Dale jsem si védoma, Ze pro dalsi genetické testovani bude nutny novy odbér materialu.

Na zakladé tohoto pouceni prohlasuji, Ze souhlasim s odbérem prisluSného vzorku a s provedenim vyse popsaného
molekularné-genetického laboratorniho vySetieni.

Jsem si védom/a, Ze sviij souhlas mohu kdykoliv odvolat.

Prohlasuji, Ze jsem vSem udajim, pou¢enim a souhlasiim, které mi byly sdéleny a vysvétleny, porozumél/a.



