Laboratore AGEL a.s., tel.: 556416234

D AGELLARB Fostioizzrass town rat 0
“ Oddéleni lékarské genetiky - Laborator molekularni biologie

ZADANKA NA MOLEKULARNE GENETICKE VYSETRENI

NEFROGENETIKA A CILIOPATIE

Kontakt na odpovédnou osobu: 556416231

OSOBNI KARTA PACIENTA (STITEK) INDIKUJICI LEKAR
Jméno a pfijmeni:

Cislo pojisténce:

Adresa:

Pojistovna: samoplatce

Pohlavi: Zena muz

Diagnéza (MKN):

Preji si uvést ve zpravé ndhodné

STATIM nalezy nesouvisejici s diagnézou: ano

INFORMOVANY SOUHLAS (1S) - vypliite pouze, pokud IS neni pfiloZen k zadance
potvrzuji, Ze IS je zalozen v lékarské dokumentaci

pacient s uloZenim vzorku v DNA bance laboratoie souhlasi nesouhlasi

pacient s vyuzitim vzorku pro vyzkumné Gcely souhlasi nesouhlasi

PRIMARNI VZOREK Datum a ¢as odbéru:

periferni krev (v K,EDTA) plodova voda @itz L5 B

bukalni stér parafinovy blocek jiny:

POZADOVANE VYSETRENI

NGS analyza - specifikujte diagnézu na druhé strané zadanky

Osobni a rodinnd anamnéza pacienta (vypliite, pokud neni pfiloZzena lékaiska zprava):

prediktivni test

Geny a varianty:

Rodné ¢islo probanda: .- - - - ..

Rodinny vztah: ---eeeeee

Podobny fenotypu probanda: (Jano [ ne

konfirmacni test - geny, varianty:

zjisténi prenasecstvi

v genu/genech: z dlvodu:

izolace do DNA banky

izolace do DNA banky pro nasledné prediktivni testovani variant
zjisténych u probanda

Jméno probanda: ..

ne

VYPLNUJE LABORATOR

DODANY BIOLOGICKY MATERIAL:

GCP &titek D krev Datum izolace: Podpis:

LAG CP stitek

ZADANKU DO SKUPINY ZAVEDL:

Datum a ¢as pfijmu Zadanky (elektronicka tuzka + parafa):

vydani 02 07/24



NEFROGENETIKA A CILIOPATIE

e 7adanka je neplatna, pokud neni zagkrtnuta alespofi jedna z moZnosti nize nebo nejsou specifikovany konkrétni geny.

Seznam diagnéz:

ADPKD

ADTKD

Ageneze/hypoplazie/dysplazie ledvin
Alport syndrom

ARPKD

aHUS s/bez abnormality gend komplementu
Bardet-Biedl syndrom

Bartter syndrom

BOR (Branchio-oto-renal syndrom)
CAKUT

COACH syndrom

Cystickd nefropatie

Cystinurie

Dentova choroba

Denys-Drash syndrom

Fanconiho renotubuldrni syndrom

Fraser syndrom

FSGS (fokalné segmentalni glomeruloskler6za)
Gitelman syndrom

Heterotaxie

Hyperkalcemie

Hypertenze

Hyperurikemicka nefropatie
Hypofosfatemicka rachitida/osteomalacie
Hypokalcemie

Hypomagnesemie

O Oo0o0ooooooooooooooooooogooo

Cilena analyza pouze vybranych gena:

Cholestaza

Jeune syndrom

Joubert syndrom

Laurence-Moon syndrom

Liddle syndrom

Meckel-Gruber syndrom
Nefrogenni diabetes insipidus
Nefrolitidza

Nefronoftiza

Nefroticky syndrom

Papilorenalni syndrom

Pendred syndrom

Pierson syndrom

Poruchy metabolismu surfaktantu
Primarni ciliarni dyskineze

Rendlni glykosurie

Renalni tubularni acidéza

Rendlni tubularni dysgeneze
Senior-Loken syndrom

Syndrom svrastélého bficha (prune belly)

Townes-Brocks syndrom

Tuberézni skleréza

B} L ) o o o o o o o o O )

Po tel. domluvé (556 416 234) Ize vy3etieni bioinformaticky rozsitit

o tyto virtudlni panely:

@ Onemocnéni pojivovych tkani ¢ Kardiogenetika

® Genetika oci ® Nesyndromova hluchota
@ Vzacna onemocnéni - zakladni panel @ KoZni onemocnéni

Po zvoleni panelu zaslete prosim novou Zadanku s poZzadavkem na
vybrané DOVYSETRENI.

Poznamky:

Seznamy vysetfovanych genl naleznete na www.agellab.cz/zdravotnici/genetika/molekularni-biologie



3 AGEL o egmetiy W sSonezsr
INFORMOVANY SOUHLAS S GENETICKYM
LABORATORNIM VYSETRENIM

JMéNo a PFJMeNi: e e
Cislo POJISLENCE: e e e e e mmmmememm e e—————-
Jméno a prijmeni zakonNého ZAStUPCE: === mmmmmmmm e eeeeeeeceeeeecececcceccccccccccccccccaccccsscssseeeeee—————
Vztah k vySetfované 0SODE: e ememmmemeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeemeemeemeee————————
Ucel genetického laboratorniho vysetieni:

D Ovéreni/potvrzeni diagnOzy = s======mmmmm e mmmmmmmmm———————————-

D Zjisténi prediSpOZiCe Pro NEMOC = === ====mmmeaeeeeee e eeeeseeecaeeeesesaasscccesssscecccessssssscccesssssscceeeena:
D ZjiSténi prenasecstvi Pro NEMOC «= === == s = ecme e oe e oo e eeeeeeeeeeeeeecacececcscccscecsoceeeaaana.
D K OPtiMaliZaci l68DY

PoZadované vysetieni:

Prohlaseni vySetifované osoby / zak. zastupce:

Potvrzuji, Ze mi bylo poskytnuto poradenstvi ke genetickému laboratornimu vySetreni, a Ze jsem poskytnuté informaci porozumél/a.
Lékarem mi bylo sdéleno a vysvétleno nasleduijici:

e (cel, povaha, predpokléddany pfinos genetického laboratorniho vySetreni

e mozny dopad vysledkd genetického vySetfeni na mé zdravi, na zdravi mych potomkd (budoucich generaci) a zdravi geneticky

pfibuznych osob
e rizika neocekdvanych nalezl

Mél/a jsem moznost vSe si Fadnég, v klidu a v dostatecné poskytnutém case zvazit, mél/a jsem moznost se |ékare zeptat na vse, co

jsem povazoval/a za pro mne podstatné a potfebné védét a probrat s nim vse, c¢emu jsem nerozumél/a. Na tyto mé dotazy jsem
dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovéd.

Souhlas vysetifované osoby / zakonného zastupce*

* vypliite zvolenou odpovéd (v pfipadé neoznaceni odpovédi, bude postupovéano jako pfi zvoleni moZnosti ano) Spravné

Za Gcelem vysSe uvedenym souhlasim:

s odbérem vzorku biologického materidlu a s provedenim vySetreni D ano D ne

se seznamenim s vysledky genetického laboratorniho vysetreni D ano D ne

se seznamenim s vysledky neoc¢ekavanych nalezd D ano D ne

se skladovanim mého vzorku (DNA / suspenze bunék) pro dalsi analyzy provedené k mému

prospéchu, a to za predpokladu, Ze budu pred dalsim vySetfenim informovan/a a nové D ano D ne

navrhovand vysetieni budou provedena az s mym aktudlnim informovanym souhlasem

s anonymnim vyuzitim mého vzorku v |ékaFském vyzkumu dédi¢nych onemocnéni D ano D ne

s vyuzitim mého vzorku ke kontrole kvality D ano D ne

s vyuzitim vysledk(d genetického laboratorniho vy3etfeni a relevantnich informaci o mém

zdravotnim stavu, k védeckym a vyukovym aceldm za podminky, Ze tyto Gdaje budou D ano D ne
prezentovany a publikovdny pouze v anonymni formé

Podpis vySetfované 0soby (ZaKkonNEho ZAStUPCE): ..o oo o oo e et e e e e e e e e e e e
Jméno a pfijmeni l€kaFe, razitko @ POOPIS: e e e
N e e e ————————— (o] V=IO Jsem si védom/a, Ze svij souhlas mohu

kdykoliv pisemné odvolat.



