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ZIADANKA NA GENETICKE VYSETRENIA ZRIEDKAVYCH OCHORENI.

' VYSETROVANA OSOBA

.
Rodné ¢islo:

Meno a priezvisko: [

Bydlisko:
Diagnéza slovom:

VySetrovaci material:

MKCH:

Muz ] Zena [_] Zdravotna poist'oviia [:]

Datum a ¢as odberu:

Datum a ¢as prijmu:

INDIKUJUCI LEKAR

Lekar (Meno a priezvisko):

Adresa pracoviska:

Podpis a peciatka lekara:

ANALYZA VIRTUALNYCH PANELOV GENOV

Neurologia Metabolické poruchy Endokrinologia
O Heredname.ep.]]e;,)tlcke syndréomy [0 Dediéné metabolické poruchy [0 Hypogonadotropny
O Poruchy.autlstlckeho spektra (komplexny panel) hypogonadizmus
[0 Poruchy 1ntt?lektu [0 Vrodené poruchy glykozylicie [0 Monogénovi obezita
0 Mikrocefdlia [0  Glykogendzy [0 Hypofosfatemickd rachitida
[0 Makrocefilia ; .
A - o o [0 Mitochondropatie [0 Poruchy rastu
0 Hereditdme spastické paraplégie [0 Lyzozomalne poruchy [0 Vrodena hypotyre6za
Leukodystrofie a leukoencefalopatie 4 Lo
O Atie O Poruchy mo& o_véh ocyklua [0 Poruchy pohlavného vyvoja
. hyperamonémie Skeletilne ochorenia
L' Poruchy met_abohzmu [0 Poruchy metabolizmu lipidov [0 Artrogryp6zy
neurotransmiterov . i . .
i . [ Peroxizomalne ochorenia [0 Kostné fragility
[1 Hereditdrne neuropatie L O Kraniosvnostéz
[1 Poruchy hybnosti (dysténie, chorea, Kardiologia . Y y, .
dvsking i O Arytmie [0 Skeletilne dysplazie
yskinézy, myoklonus, tremor)
[0 Hereditdrne srdcové kanalopatie Ochorenia spojivového tkaniva
Neuromuskularne ochorenie [0 Kardiomyopatie ) ..
iy . 0 Vrodené poruchy spojiva -
[0 Kongenitdlne myasténie L] Vrodené srdcové poruchy komplexny panel
O Myopatie a svalové dystrofie 0 Ochorenia aorty [0 Ehler-Danlosov svndrém
[0 Moyoténie a periodické paralyzy - y
Nefrolégia [0 Marfanov syndrém a pribuzné
Oftalmolégia g A.lportO\./ syndr(?;n Skodeni ochorenia
[ Hereditdrne dystrofie sietnice 0 gﬂ?pftf,s renc? nym poskodenim Ll RASopatie
O Glaukém efroticky syndrém .
[0 Okulok y Ibini [ Polycystické ochorenia obli¢iek Dermatolégia
ulokutanny albinizmus ) B N [0 Ektodermilne dysplazie
L Optické neuropatie a atrofie U Vrods:ne,anomahe obliciek [0 Epidermolysis bullosa
[0 Anoftalmia a mikroftalmia a mocového traktu O Ichtyézy
O Vitreoretinopatie [0 Dediéné ochorenia obliciek [ Neurofibromatéza
[] Hereditdrne katarakty (komplexny panel)
Hematolégia . Pneumolégia
O Poruchy krvotvorby Gastroenterologlfl [0 Primarna cilidrna dyskinéza
O Neutropénie a iné cytopénie 0 Ch016§t?’12}’ . 5 0 Poruchy metabolizmu surfaktantu
. - [0 Hereditirne ochorenia pecene
[0 Poruchy koagulécie a trombofilie O » o Vivoiové svndré It .
[0 Syndrémy zlyhania kostnej drene Hﬁ:redltame pankreatitidy yvojove syn ron'ly a n}:i ormacie
O Hemolytické anémie a sferocytéza [ Hirschsprungova choroba [0 Chromatinopatie
[0 Intestindlna pseudoobstrukcia 0 Cievne malformécie
Imunolégia [0 Monogénové zapalové ochorenia &riev 0 Vrodené vyvojové a malformaéné
[0 Primdrne imunodeficiencie Otorinolaryngolégia syndrémy

O Autoinflamaéné ochorenia
) " ; [0 Poruchy sluchu
0 Autoimunitné ochorenia
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ROZSIRENIE BIOINFORMATICKEJ ANALYZY
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kalickd, PhD., MPH, katarina.skalicka@nudch.eu

[0 Virtudlny panel génov

[0 Analyza podl'a HPO terminov

[0 Celoexé6mové sekvenovanie (WES)

BIOINFORMATICKA REANALYZA DAT

[0 reanalyza na zdklade novych klinickych tddajov (HPO)
O reanalyza so zameranim na gény
O Iné

REPORTOVANIE NALEZOV

Ziadam o reportovanie nélezov typu O  sekundéarny nélez

O nahodny ndlez

SEGREGACNA ANALYZA

Meno a priezvisko rodinnych prislusnikov Rodné

Cislo 7P Fenotyp

1.

2.

3.

4.

Rodokmen

KLINICKE INFORMACIE K VYSETRENIU

aj k spravnej interpretdcii a klasifikdcif identifikovanych variantov.

Nevyhnutne potrebné k riadnemu a spravnemu poskytovaniu indikovanych laboratérnych vysetreni pacientovi (§ 80 ods. 6 pism. a) zdkona ¢. 578/2004 Zz., ako

INFORMOVANY SUHLAS PACIENTA / ZAKONNEHO ZASTUPCU

Vyhlasenie pacienta (zikonného zastupcu)

Vyhlasenie lekara:

Ja pacient / zdkonny zdstupca svojim podpisom potvrdzujem, Ze:

1 som riadne pouceny o odbere biologického materialu na diagnostické udely, bola
mi vysvetlend podstata, sposob a ucel genetického vySetrenia, dovernost’
vysledkov a pouceniu som porozumel

[ sdhlasim aby vysledky genetickych vySetreni vritane zodpovedajicich informécii
o zdravotnom stave zistené v sdvislosti s genetickym vySetrenim mohli byt bez
udania mena a dalSich identifikaénych ddajov pouzité pre diskusiu a
dokumentéciu v odbornych vedeckych kruhoch a €asopisoch.

[ sdhlasim s archivdciou biologickej vzorky a/alebo genomickych ddt po ukonéeni
genetického ~ vySetrenia na  Gely pripadnej dalsej  diagnostickej
analyzy/reanalyzy v silade s internymi pravidlami laboratéria

[ sdhlasim aby boli pseudonymizované genetické a klinické udaje v pripade
potreby zdiel'ané s inymi ndrodnymi alebo medzindrodnymi pracoviskami

Vysetrenie je uréené na thradu z verejného zdravotného poistenia a indikované
podra kritérii na indikovanie laboratornych vykonov v odbore Lekarska genetika
zverejiiovanych ku diiu indikovania na webovej stranke prislusnej zdravotnej
poistovne. Od vysledku odakavam:
O potvrdenie pracovnej diagnézy
diagnézyVysledok genetického vySetrenia:

O ovplyvni manazment pacienta O neovplyvni manazment pacienta
0 Farmakoterapia 0 Biologickd liecba 0 Dietetické opatrenia
O Opericia o Dispenzarizacia O Prevencia ochorenia

O vylagenie pracovnej

O

Potvrdzujem, Ze informovany suhlas vySetrovanej osoby / zikonného
zastupcu s vykonanim genetickych vySetreni, vratane sthlasu s odberom
biologického materialu je sicastou zdravotnej dokumenticie pacienta
u indikujtceho lekara.

DATUM: | PODPIS:

DATUM: | PODPIS: |
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