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ZIADANKA NA RUTINNE GENETICKE VYSETRENIE
VYSETROVANA OSOBA

Meno a priezvisko:

Bydlisko:

Diagnéza slovom:
Vysetrovaci material:

Rodné ¢islo:

Muz ] ZenaD Zdravotna poistoviia

MKCH:
Datum a ¢as prijmu:

Datum a ¢as odberu:

INDIKUJUCI LEKAR

Lekar (Meno a priezvisko):

Adresa pracoviska:

Podpis a peciatka:

O Vstupné vySetrenie chimérizmu:
o Kontrolné vysetrenie chimérizmu:

o separované bunkové subpopulacie

VYSETRENIE CHIMERIZMU
Datum TKB: Poziadavka na vySetrenie
Darca: 0 neseparované leukocyty

0 CD3+ (T- lymfocyty)
o CD19+ (B- lymfocyty)

O Faktor V Leiden (G1691A)

O MTHFR C677T
O Faktor II Protrombin (G20210A) O MTHFR A1298C O PAI-I (4G/5G)

Poziadavka na urgentné vysetrenie o0 ANO o NIE o CD15+ (granulocyty)
o NK bunky
DEDICNE OCHORENIA
TROMBOFILNE MUTACIE

O Faktor V R2 (H1299R)

o DiGeorge syndrém (22q11)
o Spinalna svalova atrofia (SMN1, SMN2)

o Silver-Russel syndrém (H19/IGF2, UPD7 ch7)
o Prader-Willi / Angelman (MS-MLPA PWS/AS)

o Fragilny X (FMR1)
o0 Charcot-Marie Tooth 1 (CMT1-PMP22)

Gilbertov syndrém
0 UGT1A (prométor A(TA)nTAA)

Deficit Alfa-1-Antitrypsinu
o SERPINA1

Atrofia zrakového nervu
o OPAl

Oculodentodigitalny syndrém
o GJAI

Hemochromatéza

Angelmanov syndrém

X-viazana hypofosfatémia

Osteogenesis imperfecta

O Zakladné vysetrenie (H1069Q)

O 4 patogénne varianty
(c.1340_1343del4,c.3402delC,c.2337G> A,
¢.2332C>G)

O Sekvenacna analyza ATP7B

O  CFTR F508del
O 68 patogénnych variantov

O  Sekvenacna analyza génu
CFTR

O Zakladné vy3etrenie (C282Y, H63D, S65C) o UBE3A O PHEX 0 COLIAI, COL1A2
O Sekvenac¢na analyza génu HFE
Wilsonova choroba Cysticka fibroza Autozomovo-dominantna Popliteal-Pterygium syndrém

polycysticka choroba obliciek
O PKDI1
O PKD2

o IRF6

Progresivna externa
oftlamoplégia
o POLG

Myastenicky syndrém
O CHRNE (c.1267delG)

Marfanov syndrém
O FBNI, TGFB2

Diabetes insipidus
O AVP

Xenoderma pigmentosum
o XPA

Robinov syndrém

McCune-Albright syndrom

Syndrém periodickych horuc¢ok

Usherov syndrom

O ROR2 (c.355C>T) 0O  GNAS © MEFV, MVK o MYO7A
Hereditarna pankreatitida Bartterov syndrom Dysostosis cleidocranialis Dystrofie sietnice
O SPINKI1, PRSS1 O CLCNKB O RUNX2 © RPE65
Galaktozémia Neurofibromatoéza typ 2 Kampomelicka dysplazia Crouzonov syndrém

O GALT, GALK, GALE O NEF2 O SOX9 o FGFR2
GLUT1 deficiencia Tuberoézna skleréza CADASIL syndrém Cohenov syndrém

O SLC2A1 O TSCI1, TSC2 o NOTCH 3 o VPS13B
Cowdenov syndrém Sticklerov syndrém

o  PTEN O COL2A1
IZOLACIA A ARCHIVACIA o DNA 0 RNA 0 Iné
Vyhlasenie pacienta / zakonného zastupca Vyhlasenie lekara

pouceniu som porozumel

vedeckych kruhoch a ¢asopisoch.

v stlade s internymi pravidlami laboratéria

DATUM:

Ja pacient / zdkonny zastupca svojim podpisom potvrdzujem, Ze:
0 som riadne pouéeny o odbere biologického materialu na diagnostické ucely, bola mi
vysvetlend podstata, spdsob a tucel genetického vySetrenia, dovernost vysledkov a

o suhlasim aby vysledky genetickych vySetreni vratane zodpovedajtcich informacii o
zdravotnom stave zistené v suvislosti s genetickym vySetrenim mohli byt bez udania mena

a dalsich identifikatnych ddajov pouzité pre diskusiu a dokumenticiu v odbornych

o suhlasim sarchivaciou biologickej vzorky a/alebo genomickych dat po ukonceni
genetického vySetrenia na ucely pripadnej dalSej diagnostickej analyzy/reanalyzy

o sthlasim aby boli pseudonymizované genetické a klinické ddaje v pripade potreby
zdiel'ané s inymi narodnymi alebo medzinarodnymi pracoviskami

PODPIS:

|

VySetrenie je urCené na dhradu z verejného zdravotného poistenia a
indikované podla kritérii na indikovanie laboratérnych vykonov v odbore
Lekarska genetika zverejiovanych ku diiu indikovania na webovej stranke
prislu$nej zdravotnej poistovne. Od vysledku o¢akavam:

O potvrdenie pracovnej diagndzy
diagnézy

Vysledok genetického vySetrenia:
0 ovplyvni manazment pacienta

Potvrdzujem, Ze

DATUM: |

0 vylicenie pracovnej

0 neovplyvni manaZment pacienta

informovany suhlas vySetrovanej
zakonného zastupcu svykonanim genetickych vySetreni, vratane
stihlasu s odberom biologického materidlu je stcastou zdravotnej
dokumentdcie pacienta u indikujtceho lekara.

osoby /

PODPIS: |
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