ZADANKA NA LABORATORNI VYSETRENI -

s SPADIA

LABORATOR LEKARSKE GENETIKY

MOLEKULARNE-BIOLOGICKE VYSETRENI A
Divadelni 2174/27, 741 01 Novy Ji¢in
SPADIA LAB, a.s. — Diagnosticka laboratof
Dr. Martinka 1491/7, 700 30 Ostrava-Hrabuvka

Tel.: 595 530 232, 734 696 565, zelena linka: 800 100 329 www.spadia.cz

Informace o pacientovi

Zadatel/odesilajici Iékar

Jméno a pfijmeni

Jméno Iékare

Rodné Eislo/ Cislo pojisténce Odbornost

Kéd pojistovny [ Pohlavi: M Z Podpis a razitko
Adresa

Diagnéza zakladni/ostatni

Lécba

Datum a ¢as odbéru

Prosim pozor, vyberte jednu z nasledujicich moznosti!

Vyplni lékar:

o Vyplnény a podepsany informovany souhlas je soucasti Zadanky.

o Informovany souhlas je zalozen v Iékarské dokumentaci pacienta.

Material

o 'periferni krev (3-5 ml plné krve, EDTA)

o ?periferni krev k izolaci RNA (8 ml pIné krve odebrané do EDTA), krev

nemrazit, chladit a v den odbéru odeslat do laboratore
o °kostni dfefi k izolaci RNA (odebrana do EDTA), nemrazit,
chladit a v den odbéru odeslat do laboratofe

o Jiny material po dohodé:

pondéli az étvrtek!

Hematologie'

Onkohematologie

o Faktor V — Leiden (R506Q)
o Faktor Il — Prothrombin (G20210A)
o MTHFR (C677T, A1298C)
o PAI-1 (4G/5G)

o Faktor V — R2 (H1299R)

o Faktor Xl — (V34L)

o GPla (C807T)

o GPllla (L33P)

o ACE (Ins/Del)

o R-fibrinogen (-455G>A)

o ApoE (E2, E3, E4)

o ApoB (R3500Q)

o BCR/ABL (major, minor, micro)”°

o JAK2 (V617F)"?

o JAK2 (exon &. 12)"°

o MPL W515L, W515K*"*

o CALR (exon &. 9)"°

o IDH1(exon &. 4), IDH2 (exon &. 4)"

o BRAF'

o Mutaéni analyza IgvVH?

o CLL panel’ — vy$etfeni genomovych aberaci metodou
MLPA: +12; del(13g)/RB1; DLEU; del(11q)/ATM;
del(17p)/p53

Geneticky podminéné choroby’

Farmakogenetika'

o Cysticka fibré6za — CFTR (36 mutaci + Tn varianty)
o Spinalni muskularni atrofie — SMA (SMN1, SMN2)
o Mikrodelece Y chromozomu (AZFa, AZFb, AZFc)
0 46, XX/46, XY — reverze pohlavi (sekvenace SRY)
o Kongenitalni adrenalni hyperplazie — CAH
o Hemochromatéza (C282Y, S65C, H63D)
o Gilberttv syndrom (UGT1A1)
o Celiakie (DQ2, DQ8)
o Laktézova intolerance (polymorfismus C/T — 1390, G/A — 22018)
o Dédiéna hluchota - connexin 26
o  Nejcastéjsi mutace c.35delG — prenasecstvi
o Sekvenace..........cc..ccoeeiiiiinnnn

o FRAXA (mentalni retardace; pred€asné ovarialni selhani)
o SCADd (gen ACADS)
o Deficit biotinidazy (gen BTD)
o Mukopolysacharidéza 3A (gen SGSH)
o SERPINA1 (deficit a-1-antitrypsinu)
o SERPINF1 (familiarni otoskleréza; osteogenesis imperfecta typ VI)
o MEFV - sekvenace vSech exont

— frekventni mutace (p.Met694Val)
o BCHE — p.Ala567Thr (exon ¢&. 4)
o FGFR3 — hypochondroplazie (exon €. 12)
o SHOX — MLPA + sekvenace
o MVK (hyper IgD syndrom; mevalonova acidurie)
o PAH (p.Arg408Trp, exon €. 12)
o TOR1A (DYT1, frekventni mutace ¢.907_909delGAG/p.Glu303del)

o TPMT (thiopurin S-metyltransferaza)

o Warfarinova senzitivita - VKORC1 (-1639 G>A)

o Warfarinova senzitivita — (CYP2C9, 430 C>T, 1075 A>C)

o Clopidogrel (CYP2C19)

o DPYD (IVS14+1 G>A) — metabolismus analogli 5-flourouracilu

Ostatni '

o HLA-B27 konfirmace
o QF-PCR: chr. 13, 18, 21, X, Y
o QF-PCR: chr. 13, 15, 16, 18, 21, 22, X, Y (t8hotenské ztraty)

o Hereditarni amyloidoza (geny APOA1, APOA2, CST3, FGA, GSN,
LYZ, TTR)

o Waldenstrémova makroglobulinémie (MYD88, CXCR4)

Izolace DNA

UloZeni DNA
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Souhlas vysSetiované/ho (zakonného zastupce) s molekularné-genetickym laboratornim
vysSetienim.

Ugel molekularng-genetického [aboratornino VYSEtFeNi: ..........c....ooiiiiiiiiiiee e
(ovéfeni/potvrzeni dg., zjisténi predispozice, zjisténi nemoci plodu)

Alternativy navrhovaného molekularné-genetického vySetreni (jejich vhodnost, pfinos a rizika): neexistuje.

Ze vzorku: O periferni krev O kostni dfefl  Ojiné............cooeeene

Prohlaseni vySetrované osoby

Potvrzuji, Ze mi bylo poskytnuto genetické poradenstvi k vy$e uvedenému molekularné-genetickému laboratornimu vySetfeni. Vse
mi bylo vysvétleno jasné a srozumitelné. Byla mi sdélena rizika spojena s neoCekavanymi nalezy, které nejsou ucelem genetického
laboratorniho vySetfeni, ale pfesto je geneticka analyza zjisti. Mél/a jsem moznost vSe si fadné, v klidu a v dostate¢né poskytnutém
Case zvazit, mél/a jsem moznost se |ékafe zeptat na vSe, co jsem povazoval/a za podstatné a probrat s nim vSe, ¢emu jsem
nerozumél/a. Na vSechny dotazy jsem dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovéd.

— Preji/nepreji si byt informovan/a o vysledku molekularné-genetického laboratorniho vySetfeni.
— Preji/nepreji si byt seznamen/a s neoéekavanymi nalezy molekularné-genetického laboratorniho vySetreni.
— Preji si, aby o vysledku vySetfeni byly informovany nasledujici osoby:

JMENO: L. Adresa: ..o

JMENO: L. Adresa: ..o

e Souhlasim/nesouhlasim s vyuzitim vysledkl genetického laboratorniho vySetfeni a relevantnich informaci o mém zdravotnim
stavu, v€etné fotodokumentace, k védeckym a vyukovym uceldm za podminky, Ze tyto Udaje 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 vySetfeni
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
ucelem souhlasu s vyuzitim mého skladovaného biologického materialu v konkrétnim vyzkumném projektu.

Nesouhlas se skladovanim

O Mudj vzorek bude po provedeni genetického laboratorniho vySetfeni zlikvidovan stim rizikem, Ze nebude jiz mozné
v budoucnosti vysledek vySetfeni v pfipadé potfeby znovu ovéfit a Ze zlikvidovani vzorku mize vést ke zhorSeni dostupnosti
diagnostiky u rodinnych pfislusnika. Dale jsem si védoma, Ze pro dal$i 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 vS§em udajim, poucéenim a souhlastim, které mi byly sdéleny a vysvétleny, porozumél/a.
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