ZADANKA NA LABORATORNI VYSETRENi - LABORATOR LEKARSKE GENETIKY
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NGS sekvenovani

Laboratof Iékarské genetiky, SPADIA LAB, a.s.

Divadelni 2174/27, 741 01 Novy Jiéin
Tel.: 595 530 232, 734 696 565, www.spadia.cz

Seznam genu pro konkrétni onemocnéni poskytneme na vyzadani.

Jméno a pfijmeni

Icp

Cislo pojisténce Pojistovna

Podpis a razitko.

Diagndzy

Pohlavi M Z | Datum odbéru

Jméno lékare Odbornost | _ _ _

Vyplnény a podepsany informovany souhlas Material

O je soucasti Zadanky 0 nesrazliva krev (2-5 ml pIné krve, EDTA) Izolace DNA
O je zaloZen v lékaFské dokumentaci pacienta. O jiny material (po dohodé):.......cceeeeveruneene UloZeni DNA

* odbérové soupravy na vyzadani doda laborator

Metabolické poruchy

Dédicné poruchy sluchu

0 Monogenni lipoproteinopatie

Adrenogenitalni syndrom (poruchy steroidogeneze)
Mukopolysachariddsy

Leucindza / nemoc javorového sirupu

Poruchy Acyl-CoA-dehydrogendz (SCAD, SBCADd, MCAD,
VLCAD, LCHAD)

Choroby novorozeneckého screeningu

O o o o

Cysticka fibrdza (celd kédujici oblast)

Wilsonova nemoc (cela kddujici oblast)

Smith — Lemli — Opitz sy (cela kddujici oblast)

OTC deficit

Gilbertova choroba, Crigler-Najjarav sy (typ |, typ 1)

O oo oo o

Nesyndromové AR formy postizeni sluchu

]
o Nesyndromové AD formy postizeni sluchu
o Nesyndromové XL formy postiZzeni sluchu
0 Usher(v syndrom

0 Waardenburglv syndrom

o Syndromy: Pendred, Perrault, Jervell a Lange-Nielsen sy

Dédicné poruchy zraku

O Retinitis pigmentosa - AR

O Retinitis pigmentosa — AD

O Retinitis pigmentosa — X-linked

O Glaukom - primdrni kongenitalni, primarni s otevienym
Uhlem

Hereditarni nadorové syndromy

Glaukom — syndromové formy

panel pro dédi¢né nadory prsu

panel pro dédi¢né nadory vajecniku

panel pro dédi¢né nadory délohy

panel pro dédi¢né nadory strev

panel pro dédi¢né nadory zaludku a slinivky

panel pro dédi¢né nadory ledviny

panel pro vybrana vzacna familiarni nadorova onemocnéni
panel pro tuberosni sklerdsu a neurofibromatdsu

O o oo oooo o

panel pro dédi¢né nadory stitné zlazy, paragangliomu a
melanomu

Stargardtova nemoc

Okulokutanni albinizmus

Viteliformni okuldrni dystrofie typ 2-5, Bestova choroba,
Chorioidealni centrdlni areolarni dystrofie

Atrofie optiku (vyjma Leberovy hereditarni optické

oo o o

[m}

neuropatie)
Leberova kongenitalni amaurosis
Fuchsova endotelialni dystrofie rohovky

Branchiotorenalni sy
Vybrané formy katarakty

Duandv syndrom
Isolovand mikrooftalmie
CHARGE syndrome

O Aniridia

O 0O o oo o o

Prosim uvést klinické udaje (event. priloZit klinickou zpravu) a tdaje o rodinném vyskytu onemocnéni.
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Souhlas vySetfované/ho (zakonného zastupce) s molekularné-genetickym laboratornim vysetfenim.

Ucel molekularné-genetickéno 1aboratornino VYBEITENT: ... ... .cceiiies e eee e et e e e et e
(ovéreni/potvrzeni dg., zjisténi predispozice, zjisténi nemoci plodu)

Alternativy navrhovaného molekularné-genetického vysetteni (jejich vhodnost, pFinos a rizika): neexistuje.

Zevzorku: O periferni krev Otkan O plodovavoda  OpupeCnikova krev  Ojiné............coevveennn,

Prohlaseni vysetifované osoby

Potvrzuji, Ze mi bylo poskytnuto genetické poradenstvi k vySe uvedenému molekularné-genetickému laboratornimu vySetfeni.
V3e mi bylo vysvétleno jasné a srozumitelné. Byla mi sdélena rizika spojena s neoCekavanymi néalezy, které nejsou Ucelem
genetického laboratorniho vySettenti, ale presto je geneticka analyza zjisti. Mél/a jsem moznost vSe si fadné, v klidu a v dostate¢né
poskytnutém Case zvazit, mél/a jsem mozZnost se Iékafe zeptat na vSe, co jsem povazoval/a za podstatné a probrat s nim vse, emu
jsem nerozumél/a. Na v8echny dotazy jsem dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovéd.

— PTeji/nepreji si byt informovan/a o vysledku molekularné-genetického laboratorniho vySetfeni.

— Preji/nepreji si byt seznamen/a s neoCekdvanymi nalezy molekularné-genetického laboratorniho vySetreni.

— Pr¥eji si, aby o vysledku vySetfeni byly informovany nasledujici osoby:
JMENO: L AIESA: et e
JMENO: L. AAIESA: ..o ie et e e

e Souhlasim/nesouhlasim s vyuZitim vysledkl genetického laboratorniho vysetfeni a relevantnich informaci o mém
zdravotnim stavu, véetné fotodokumentace, k védeckym a vyukovym Geldm za podminky, Ze tyto Gdaje budou
prezentovany a publikovany pouze v anonymni formé.

Souhlas se skladovanim

O Pred genetickym vySetfenim, které by se provadélo za jinymi Ucely neZ uvedeno vyse, budu Fadné poucen/a a toto vySetteni
bude vZdy provedeno aZ s novym informovanym souhlasem. Vzorek bude skladovan v laboratofi nejvyse po dobu 50let.
e 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
Gcelem souhlasu s vyuZitim mého skladovaného biologického materidlu v konkrétnim vyzkumném projektu.

Nesouhlas se skladovanim

O Mij vzorek bude po provedeni genetického laboratorniho vysetfeni zlikvidovan stim rizikem, Ze nebude jiZz mozné
v budoucnosti vysledek vySetfeni v pripadé potieby znovu ovéfit a Ze zlikvidovani vzorku mize vést ke zhorseni dostupnosti
diagnostiky u rodinnych pfislusnikl. Dale jsem si védoma, Ze pro dal$i genetické testovani bude nutny novy odbér materialu.

Na zakladé tohoto pouceni prohladuji, Zze souhlasim s odbérem pfislusného vzorku a s provedenim vySe popsaného
molekularné-genetického laboratorniho vySetreni.

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

Prohlasuji, Ze jsem viem dajdm, poucenim a souhlastim, které mi byly sdéleny a vysvétleny, porozumgl/a.

podpis vySetfované osoby (zakonného zastupce)



