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“ AGE L LAB Revolu¢ni 2214/35, Novy Jicin, 741 01
0 Oddéleni |ékarské genetiky - Laboratof molekularni biologie
ZADANKA NA MOLEKULARNE GENETICKE VYSETRENI

VZACNA ONEMOCNENI

Kontakt na odpovédnou osobu: 556416231

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

Cislo pojisténce:

Adresa:

Pojistovna: samoplatce

Pohlavi: Zena muz

Diagn6za (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 |ékarské dokumentaci
pacient s uloZenim vzorku v DNA bance laboratofe souhlasi nesouhlasi

pacient s vyuzitim vzorku pro vyzkumné Gcely souhlasi nesouhlasi

PRIMARNI VZOREK  Datum a ¢as odbéru:

periferni krev (v K,EDTA) plodova voda choriove kiky tkan z:

bukalni stér parafinovy blocek jiny:
POZADOVANE VYSETRENI
NGS analyza - specifikujte diagnézu na druhé strané zadanky

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

fragmentacni analyza / MLPA
prediktivni test

Geny a varianty:

Rodné ¢islo probanda: .- - - - ..

Rodinny vztah: ----eeeee

Podobny fenotypu probanda: (Jano [ ]ne

konfirmacni test - geny, varianty:

zjiSténi prenasecstvi

v genu/genech: z ddvodu:

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 01 03/23



3AGEL o crenentio e onnezsy’
INFORMOVANY SOUHLAS S GENETICKYM
LABORATORNIM VYSETRENIM

JmMéno a pfijmeni: = e eeeeeeeeeeeeeeeeessesseesseeeeeeessssssssssssssesssssssseeseeee.
Cislo POJISEENCE: e e e e e e e —m e mm s
Jméno a prijmeni zAkoNNého ZAStUPCE: === mmmmmme e ececeeccccccccccecccccccccccsssssssssccsccccccccccsccccccascaaaaaa:
Vztah k vySetfované 0S0DE: e eeeeeeeeeeeeeeeemmeseeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeseeeaemn—————

J¢el genetického laboratorniho vySetieni:

D OVereni/potvrzeni diagnozy === = === s mmmm s s s oo e oo o o e e e
D Zjisténi predisp0zice Pro NEMOC +=---eececeeacccccacccccaaccccasscccascccccssscccsss-ccassccscssscscassccsaassccsana:
D ZjiSténi prfenaSedstvi pro NEMOC +======sse=secesecmeeee e e e e esee s sceseescs e sseessasseeeemmea e,
D K oOPtimMalizacti l8CDY

PoZadované vysetieni:

Prohlaseni vySetfované osoby / zak. zastupce:

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

@ Ucel, povaha, predpoklddany pfinos genetického laboratorniho vySetreni

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

pfibuznych osob
¢ rizika neocekavanych nalez

Mél/a jsemn moznost vSe si fadnég, v klidu a v dostate¢né 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, ¢emu jsem nerozumeél/a. Na tyto mé dotazy jsem
dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovéd.

Souhlas vysetiované osoby / zakonného zastupce*
* vypliite zvolenou odpovéd (v pfipadé neoznaceni odpovédi, bude postupovano jako pfi zvoleni moZnosti ano) Spravné

Za Gucelem vySe uvedenym souhlasim:

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

se sezndmenim s vysledky genetického laboratorniho vysetfeni D ano D ne

se seznamenim s vysledky neocekavanych 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

navrhovanad vysetieni budou provedena az s mym aktualnim informovanym souhlasem

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

s vyuzitim mého vzorku ke kontrole kvality D ano D ne

s vyuzitim vysledkd genetického laboratorniho vySetfeni a relevantnich informaci o mém

zdravotnim stavu, k védeckym a vyukovym Gc€eldim za podminky, Ze tyto Udaje budou D ano D ne
prezentovany a publikovany pouze v anonymni formé

Podpis vySetifované 0soby (zakonn€ho ZastUpCe): ...
Jméno a prijmeni [€kafe, razitko @ POAPIS: .o e e
N e e ————————— (o 3 1= Jsem si védom/a, Ze svij souhlas mohu

kdykoliv pisemné odvolat.



VZACNA ONEMOCNENI

Vysetreni Ize bioinformaticky rozsifit o tyto virtualni panely:
® Onemocnéni pojivovych tkdni ® Nefrogenetika a ciliopatie ® Genetika o&i ® Kardiogenetika ® Nesyndromova hluchota ® KoZni onemocnéni

Fragmentacni analyza a MLPA vySetreni:
Cysticka fibréza - 50 patogennich variant Mikrodele¢ni syndromy (MLPA kity PO64, P245, P297)
FRAXA (syndrom fragilniho chomozomu X) DiGeorge syndrom (MLPA kit P250)

Mikrodelece chromozomu Y

O Od

Prader-Willi syndrom (MS-MLPA kit MEO28)

Spinalni muskularni atrofie (dele¢ni analyza gend SMNT1,
SMN2 - exony 7 a 8)

O O0o4dd

2

GS analyza:

Aarskog-Scott syndrom Klippel-Feil syndrom
Alagille syndrom Klippel-Trénaunay-Weber syndrom
Angelman sydrom Langer-Giedion syndrom

Ankyl6za tfminku s Sirokymi palci a prsty Legius syndrom

Arthrogrypoza LEOPARD syndrom
Bearelv-Stevensoniv syndrom cutis gyrata McCune-Albright syndrom
BOF syndrom Neurofibromatéza

Carney complex Noonan syndrom / Noonan-like syndrom

Cornelia de Lange syndrom Opitz G/BBB syndrom

RASopatie (syndromy Costello, CFC, Legius, LEOPARD,
Noonan, Noonan-like, Neurofibromatéza, Schwannomatéza)

Culler-Jones syndrom
Cysticka fibréza
Rendu-Osler-Weber syndrom

Deformace plodu zplsobené akinezi/nehybnosti .
Rett syndrom a atypicky Rett syndrom

Desmosterol6za |
Schwannomaté6za

Diamond-Blackfan anémie
Simpson-Golabi-Behmel syndrom

Epidermolysis bullosa dystrophica, junctional, simplex . L
Smith-Lemli-Opitz syndrom

Familidrni stfedozemska horecka ) .
Smith-Magenis syndrom

Fenylketonurie
Vrozena dyskerat6za

Freeman-Sheldon syndrom
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Wiedemann-Steiner syndrom

Gorlin syndrom
Cilend analyza pouze vybranych gent / poznamky:
Haddad syndrom (Ondine-Hirschsprung syndrom)
Hyperimunoglobulinemie D s periodickou horec¢kou
Hereditarni sférocytéza
Hirschsprungova choroba
Idiopatickd aplastickd anémie
Kabuki syndrom

KBG syndrom
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Seznamy vySetfovanych gend naleznete na www.agellab.cz/zdravotnici/genetika/molekularni-biologie
Zadanka je neplatna, pokud neni zagkrtnuta alespof jedna z moZnosti nize nebo nejsou specifikovany konkrétni geny.



