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Stitek LABORATOR

[:sPADIA

ZADANKA MOLEKULARNE-BIOLOGICKE VYSETRENI B

‘ titek OM

Prijment: | - Jméno: |

Gislo pojisténce: | | pohlavi (M ()7
Pojistovna: |:| Q Samoplatce

Datum / cas odbéru:‘ / Diagnoza: ‘

Adresa: ‘

Razitko a podpis Iékare:

Indikujici Iékar:

Odbornost: ‘ Pouze 208 - IékaFsky genetik

Zadanku vypliujte Gitelng, poZadované metody oznacte vypinénim kolecek Gernou nebo modrou barvou - sprdvné: @ @, chybné: X

\ Material

@) periferni krev(2-5 ml piné krve, EDTA)

'O Jiny material po dohodg:

Prosim pozor:

Vyplnény a podepsany informovany souhlas musi byt pfilohou
zadanky, jinak nebude vysetreni provedeno!

dédicnosti (AR?, AD?, XL?).

Prosim pozor, vyberte jednu z nasledujicich moznosti!

()| Izolace DNA | | Skladovani DNA: ANO / NE |
| Skladovani vzorku po dobu delsi nez 5 let: ANO / NE |
| Zlikvidovat DNA po ukongeni vy3etfeni: ANO/ NE |

Prosim uvést slovni diagndzu, klinické udaje / symptomy (event. priloZit klinickou zpravu) a tdaje o rodinném vyskytu onemocnéni, jaka je zvazovana forma

"Slhiioa

Cilené testovani

‘ Gen:

‘ Q ' pruni odbér |

\ Mutace (Groveri DNA, protein):

() onfimatniodber |

' Referenéni sekvence (NM_, LRG apod.):

. =

Hereditarni nadorové syndromy "°¢

O Atrofie optiku (vyjma Leberovy hereditarni optické neuropatie)

O panel pro dédi¢né nadory (82 genli)+ MLPA / digiMLPA

O Branchiotorenalni syndrom

Metabolické choroby "¢®

O glaukom

O Adrenogenitalni syndrom - poruchy steroidogeneze (bez CYP21A2)

O katarakty

O Familidrni dyslipidemie (NGS panely)

O tézké myopie

O Familiarni hypercholesterolemie + LDLR MLPA

O CHARGE syndrom

O Hypertriglyceridemie

O Stargardtova nemoc (véetné MLPA analyzy)

J Y m
O

Fenylketonurie a hyperfenylalaninemie

O Mikrooftalmie

O Glykogendzy

O Leberova kongenitalni amaurosis

Leucindza / nemoc javorového sirupu

O Albinizmus (v€etné MLPA analyzy OCA2/TYR)

O Mukopolysacharidozy

O Retinitis pigmentosa / dystrofie sitnice

O Poruchy Acyl-CoA-dehydrogenaz(SCADd, SBCADd, MCAD, VLCAD, LCHAD)

O jiné vzacné o¢ni onemocnéni (po pfedchozi domluvé!):

| | Ostatni"®®
O Cysticka fibroza - Kompletni sekvenace CDS

g O Polycysticka choroba ledvin AR i AD

O MLPA analyza (po predchozi domluvé!):

O Vzacné formy poruch plodnosti

Dédi¢né poruchy sluchu "¢

O Hereditarni pankreatitis + bronchiektazie s/bez pozit. potniho testu

O Dédi¢na porucha sluchu — AD dédi¢nost

O Vrozené tyreopatie

O Dédi¢na porucha sluchu — AR dédi¢nost

O Poruchy rlstu(10 genl)

O Dédi¢na porucha sluchu — X vazana dédi¢nost

O Rekurentni hore¢ky (MEFV, MVK, TNFRSFIA)

O Pendredlv syndrom

O GEPARD - Moje geny

O Usherav syndrom

O GEPARD - Komplet

O Waardenburgliv syndrom

O Vysetreni celkového exomu

Trombotické mikroangiopatie (TMA) \¢S

Dédi¢né poruchy zraku - hodnoceni z exomu "¢

@) TTP(ADAMTSI13, vVWF)

@) Aniridia + PAX6 MLPA

O aHUS(panel TMA)+MLPA

Vysvétlivky: N sekvenovani pomoci NGS, ©Sangerovo sekvenovani, "R PCR analyza
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"Slhiioa

Ostatni

MTHFR - deficit MTHFR, MTHFR homocystinurie NS

@)

ACADS - SCADd (deficit acylCoA dehydrogenazy kratkych fetézcl)Nes

@)

MVK - hyper IgD syndrom; mevalonova acidurie NS

ACADSB - 2-metylbutyrylglycinurie N¢s

NKX2-5 - vrozené vady srdce / kongenitalni hypotyre6za typ 5 ¢

O

AIP - Adenom hypofyzy S

OTC - deficit ornitin karbamoyltransferazy N¢s

AR gen

PAH - fenylketonurie, frekventni mutace (p.Arg408Trp, exon €. 12)$

O SMAX, Kennedyho nemac (Ex1 - CAG repetice) P°®

PKLR - Deficit pyruvat kinazy erytrocytt $

O Cela CDSNes

RBM8A - TAR syndrom $

O HUMARA (X inaktivace)

RHO - Retinitis pigmentosa typ 4 S:N¢s

ARG1 - argininemie N¢s

SALL1- Towns-BrockUv syndrom Nes

ASS1 - citrulinemie N°s

SERPINAT - deficit a-1-antitrypsinu S-N¢s

CDKNI1B - mnohocetné endokrinni neoplazie IV

O ATP7B - Wilsonova nemoc "¢ SGSH - Mukopolysacharidoza 3A S:N6s
BCHE - p.Ala567Thr (exon €. 4) N¢s O SHOX deficit:
O BTD - Deficit biotinidazy S Nos O Sekvenace (transkript ¢. 1) S:N6s
O MLPA

CDKNI1C - Beckwith Wiedemann syndrom

SLC25A20 - deficit karnitin-acylkarnitin translokazy N°s

CPTIA - deficit karnitin-palmitoyltransfer | N¢S

SRY - 48, XX/46, XY reverze pohlavi®

CPT2 - deficit karnitin-palmitoyltransfer typ I N¢$

THAPT - Dystonie typ 6°

DHCR7 - Smith-Lemli-Opitz syndrom SN¢s

TNNI2 - Distalni arthrogryposis 2B1°

DLX5 a WNTI0B - Hand-split-foot deformita / ektrodaktylie N®°

TORIA - dystonie DYT1, mutace ¢.907-909delGAG/p.Glu303del)

FGFR3 cilena analyza:

TPM2 - Distalni arthrogryposis 1A, 2B4 S

O hypochondroplazie (exon €. 12) S NeS

UGTIAT - Crigler-Najjartv syndrom N¢$

O Achondroplazie, Thanatoforicka dysplazie S-N¢S

XPA - Xerodermis pigmentosum typ AS

FOXL2 - Blepharophimosis-ptosis-epicanthus inversus syndrom*$

COL4A3 a COL4A4 - 2 frekventni mutace ®

FSHR - frekventni polymorfizmy (Ex10)$

UPD 16. chromosomu (nutno dodat 3 vzorky: proband, matka, otec!)P°®

GCDH - glutarova acidurie typ 116

LMX1B - Hereditarni osteoonychodysplazie (Nail - patella syndrom)$

GH1- I1zolovany deficit GH, Kowarskiho syndrom sN¢s

GHR - Laronovo trpaslictvi, parc. insenzitivita na GHSN¢s

GNRHR - Hypogonadotropni hypogonadizmus bez anosmie 7°

HADHA - frekventni mutace v Ex 15, LCHAD deficit$

HINT1- Neuromyotonie a axonalni neuropatie®

IGF1- Porucha rdstu s hluchotou a mentalni retardacis Nes

INSL3 - kryptorchidizmus ®

@)

IVD - izovalerovéa acidemie N¢S

MEFV - stfedozemni familiarni horec¢ka :N¢s

@)

MMACHC - metylmalonova acidurie a homocystinurie cb1C N¢$

Jiny poZzadavek, dle predchozi domluvy:

Vysvétlivky: NS sekvenovani pomoci NGS, S Sangerovo sekvenovani, P°RPCR analyza

Seznam gent pro konkrétni onemocnéni poskytneme na vyzadani.
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Souhlas vysetfované/ho(zakonného zastupce)s molekularné-genetickym laboratornim vysetfenim.

Prosim pozor: Vyplnény a podepsany informovany souhlas musi byt pfilohou zadanky, jinak nebude vySetfeni provedeno!

Ucel molekularné-genetického 1aboratorNiNO VYSEIFENI: ...........ovv.ovveveeeeeeeeeeeeeeeesees e es s eeeseee s see s s ses e s e
(ovéreni/potvrzeni dg., Zjisténi predispozice, zjisténi nemoci plodu)

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

Zevzorku: O perifernikrev O kostnidien (O JING..oiiiveeieeiieirieisiseeeeeeeeee e

Prohlaseni vySetifované osoby

Potvrzuji, ze mi bylo poskytnuto genetickeé poradenstvi k vySe uvedenému molekuladrné-genetickému laboratornimu vysetreni. VSe mi bylo
vysvétleno jasné a srozumitelné. Byla mi sdélena rizika spojena s neoCekavanymi nalezy, které nejsou uc¢elem genetického laboratorniho
vySetrfeni, ale pfesto je genetickéa analyza zjisti. Mél/a jsem moznost vSe si fadné, v klidu a v dostatec¢né poskytnutém case zvazit, mél/a jsem
moznost se Iékare 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.

O Pieji / O nepfeji si byt informovan/a o vysledku molekularné-genetického laboratorniho vysetfeni.

O Preji 1 O nepfeji si byt seznamen/a s neocekavanymi nalezy molekularné-genetického laboratorniho vysetfeni.

O Preji si, aby o vysledku vySetieni byly informovany nasledujici osoby:

UMENOL o AATESA: ottt

UMBNO: it e AATBSA: weetieiieeiietie ettt et e et e ste et e et e e be e te e e ta e st e be e b e etbeesaeeae e beenbeenaeerreesaanees

(O Souhlasim / O nesouhlasim s vyuzitim vysledkd genetického laboratorniho vy$etieni a relevantnich informaci o mém zdravotnim stavu,
véetné fotodokumentace, k védeckym a vyukovym ucelim za podminky, Ze tyto Udaje budou prezentovany a publikovany pouze
v anonymni forme.

Souhlas se skladovanim
(O Pred genetickym vySetienim, které by se provadélo za jinymi uely nez uvedeno vyse, budu fadné poucen/a a toto vyetieni bude vzdy
provedeno az s novym informovanym souhlasem. Vzorek bude skladovan v laboratofi alespon po dobu 5 let, nebo dle pozadavku Iékare.

- Jestlize bude vzorek mého biologického materialu dale skladovan, O souhlasim / O nesouhlasim s jeho vyuzitim ke kontrole kvality
DNA diagnostiky (vzorek je pouzit jako kontrola pro vySetfenijiného pacienta).

« (OSouhlasim / O) nesouhlasim s tim, Ze mohu byt znovu kontaktovan/a, na adrese uvedené ve zdravotnické dokumentaci, za G¢elem
souhlasu s vyuZitim mého skladovaného biologického materidlu v konkrétnim vyzkumném projektu.

Nesouhlas se skladovanim

(O MUjvzorek bude po provedeni genetického laboratorniho vySetfeni zlikvidovdn s tim rizikem, Ze nebude jiz mozné v budoucnosti vysledek
vySetieniv pfipadé potieby znovu ovéfit a ze zlikvidovani vzorku mGze vést ke zhordeni dostupnosti diagnostiky u rodinnych pfislugnika.
Dale jsem si védoma, Ze pro dal$i genetickeé testovani bude nutny novy odbér materidlu.

Na zakladé tohoto pouéeni prohlasuji, Ze souhlasim s odbérem pfislu§ného vzorku a s provedenim vy$e popsaného
molekularné-genetického laboratorniho vysetfeni.

Jsem si védom/a, Ze svlj souhlas mohu kdykoliv odvolat.
Prohlasuji, Ze jsem véem udajiim, pouéenim a souhlasiim, které mi byly sdéleny a vysvétleny, porozumél/a.

V pfipadé neoznaceni moznosti (pfeji/nepfeji, souhlasim/nesouhlasim) bude postupovano jako pfi zvoleni kladné odpovédi.
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