p—

/sNARODNY
USTAV

DETSKYCH

NARODNY USTAV DETSKYCH CHOROB
Laboratérium klinickej a molekulovej genetiky Detskej kliniky LFUK a NUDCH
Limbovi 1, Bratislava 833 40, tel.: +421259371162

CHORGB Veduca laboratdria a odborny garant: RNDr. Katarina Skalickd, PhD., MPH, katarina.skalicka@nudch.eu

ZIADANKA NA GENETICKE VYSETRENIA ZRIEDKAVYCH OCHORENI.

\ VYSETROVANA OSOBA

Meno a priezvisko: [

Bydlisko:
Diagnéza slovom:

VySetrovaci material:

Rodné ¢islo: [

Muz () Zena (] Zdravotna poistoviia C]

MKCH:

Datum a ¢as odberu:

Datum a ¢as prijmu:

INDIKUJUCI LEKAR

Lekar (Meno a priezvisko):

Adresa pracoviska:

Podpis a peciatka lekara:

GENETICKE VYSETRENIA — PRVA SKUPINA

Angelmanov syndrom GLUT1 deficiencia Popliteal-Pterygium syndrém

O UBE3A O SLC2A1 O IRF6

Bartterov syndrom Charcot-Marie-Tooth typ 1 Progresivna externa oftalmoplégia
O CLCNKB O CMT1-PMP22 (MLPA) O POLG

CADASIL syndrém Kampomelicka dysplazia Robinov syndrom

O NOTCH3 O SOX9 O ROR2 (¢.355C>T)

Cohenov syndrom

Marfanov syndrom

Syndrém periodickych horucok

O VPS13B O FBN1, TGFB2 O MEFV

Cowdenov syndrom McCune-Albright syndrém Sticklerov syndrém

O PTEN O GNAS 0O COL2ALl

Crouzonov syndrém Myastenicky syndrém Tuberoézna skleréza

O FGFR2 O CHRNE (c.1267delG) 0O TSCI, TSC2

Diabetes insipidus Neurofibromatéza typ 2 X-viazana hypofosfatémia
O AVP O NF2 O PHEX

Dysostosis cleidocranialis Oculodentodigitalny syndrém Xenoderma pigmentosum
O RUNX2 O GJA1 O XPA

Dystrofie sietnice Osteogenesis imperfecta

O RPE65 O COL1AI, COL1A2

GENETICKE VYSETRENIA — DRUHA SKUPINA

Akiitna intermitentna porfyria

Hereditarne neutropénie

Primarne imunodeficity

O HBMS O panel 40 génov O panel 298 génov
Atypicky hemolyticky uremicky syndrom Hereditarne neuropatie Skeletalne dysplazie
O CFH O panel 50 génov O panel 231 génov

Autoinflamatorne ochorenia
O panel 47 génov

Klinicky exém
O panel 4 495 génov

Steroid-rezistetny nefroticky syndrém
O panel 69 génov

Cerebralne kavernozne malformacie
O CMM1, CMM2, CMM3

Kostné fragility
O panel 47 génov

Syndrémy spojené s nizkym rastom
O panel 98 génov

Dedi¢né metabolické poruchy
O panel 476 génov

Kraniosynostézy
O panel 62 génov

Syndrémy spojené s vyvojovym oneskorenim
O panel 562 génov

Duchenne/Becker svalova dystrofia
O DMD (sekvenovanie, MLPA)

Periodické horuc¢ky
O panel 47 génov

Vrodené poruchy spojiva
O panel 82 génov

Dystrofie sietnice
O panel 322 génov

Polycystické ochorenia obliciek
O panel 62 génov

Vrodena vyvojova dyspraxia
O FOXP2

Epilepsie
O panel 322 génov

Primarna ciliarna dyskinéza
O panel 49 génov

Zapalové ochorenia ¢riev
O panel 52 génov

BIOINFORMATICKA REANALYZA DAT (doplnit’)
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VYSETRENIE INYCH SKUPIN GENOV (doplnit)

SEGREGACNA ANALYZA

VySetrenie pribuznych na nosi¢stvo mutacie

Meno a priezvisko rodinnych prislusnikov Rodné ¢islo p Fenotyp
1.
2.
3.

4.
Rodokmen

KLINICKE INFORMACIE K VYSETRENIU
Nevyhnutne potrebné k riadnemu a spravnemu poskytovaniu indikovanych laboratérnych vysetreni pacientovi (§ 80 ods. 6 pism. a) zdkona ¢. 578/2004 Zz.,
ako aj k spravnej interpretacif a klasifikdcif identifikovanych variantov.

IZOLACIA A ARCHIVACIA 0 DNA 0 RNA
Vyhlasenie pacienta (zikonného zistupcu) Vyhlasenie lekara:
Ja pacient (zdkonny zastupca) svojim podpisom potvrdzujem, Ze: Vysetrenie je uréené na Ghradu z verejného zdravotného poistenia a indikované
a) som bol riadne pouceny o anamnéze, odbere biologického materidlu na podra kritérii na indikovanie laboratornych vykonov v odbore Lekdrska genetika
diagnostické tcely, bola mi vysvetlena podstata, sposob a uéel genetického zverejiiovanych ku ditu indikovania na webovej stranke prislu$nej zdravotnej
vySetrenia, dovernost’ vysledkov a pou¢eniu som porozumel poistovne. Od vysledku ocakavam:
b) Sdhlasim aby vysledky genetickych vySetreni vritane zodpovedajicich O potvrdenie pracovnej diagnézy O vyluéenie pracovnej diagnozy
informécii o mojom zdravotnom stave zistené v stivislosti s genetickym Vysledok genetického vySetrenia:
vy$etrenim mohli byt’ bez udania mena a d’al$ich identifika¢nych udajov pouzité pre O ovplyvni manaZment pacienta O neovplyvni manazment pacienta
diskusiu a dokumentdciu v odbornych vedeckych kruhoch a ¢asopisoch. 0 Farmakoterapia 0 Biologicka liecba 0 Dietetické opatrenia

0 Operécia o Dispenzarizacia O Prevencia ochorenia
DATUM: PODPIS: DATUM: PODPIS:
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