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2I\D£-\N KA NA MOLEKULI\R!\JE (jENETICKE W§ET§Eyi
VZACNA ONEMOCNENI - ENDOKRINNI

A KOSTNI ONEMOCNENI

Kontakt na odpovédnou osobu: 556416231
OSOBNI KARTA PACIENTA (STiTEK)

INDIKUJiCi LEKAR

Jméno a pﬁjmeniz[

Cislo pojisténce: [

Adresa: [

Pojistovna: ’
Pohlavi: D Zena D muz
Diagnéza (MKN): |

l D samoplatce
| [] stamim

Specificky Orpha kéd (POVINNY UDA): |

Preji si uvést ve zpravé nahodné D ano D ne
nalezy nesouvisejici s diagnozou:

INFORMOVANY SOUHLAS (IS) - vyplite pouze, pokud IS neni prilozen k Zadance
[j potvrzuji, Ze IS je zaloZen v lékafské dokumentaci

pacient s ulozenim vzorku v DNA bance laboratofe D souhlasi D nesouhlasi

pacient s vyuzitim vzorku pro vyzkumné tcely

[j souhlasi [j nesouhlasi

PRIMARNi{ VZOREK Datum a ¢as odbéru: [

[j periferni krev (v K,EDTA) [j plodova voda

[
[j bukaln star [j parafinovy blocek D jiny: [

POZADOVANE VYSETRENI

D chorioveé klky D tkan z:

D NGS analyza - specifikujte diagnozu na druhé strané zadanky

Osobni a rodinna anamnéza pacienta (vypliite, pokud neni pfiloZena |ékafska zprava):

D fragmentacni analyza / MLPA
D prediktivni test

Geny a varianty:

Jméno probanda: ...
Rodné Cislo probanda: - - - - ...
Rodinny vztah: -eem oo
Podobny fenotypu probanda: (Jano [Jne

[j konfirmacni test - geny, varianty:

zjisténi prenasecstvi
v genu/genech:

z divodu:

[j izolace do DNA banky

izolace do DNA banky pro nasledné prediktivni testovani variant

zjisténych u probanda

VYPLNUJE LABORATOR

L

GCP Stitek

LAG CP stitek

DODANY BIOLOGICKY MATERIAL:

[ ] ona

D krev Datum izolace: Podpis:

TS

ZADANKU DO SKUPINY ZAVEDL:

Datum a €as pfijmu zadanky (elektronicka tuzka + parafa):
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SAGEL e M
INFORMOVANY SOUHLAS S GENETICKYM
LABORATORNIM VYSETRENIM

JMENO0 @ PFIJMENI: e e
CiSlo POJIStENCE: e — e — e n i — i m s
Jméno a prijmeni ZAkONNEhO ZASTUPCE: + === === == m e e e e e e e e e e e e eeee e ececmmccedeemmmeeeeeeeeaaaa.
Vztah k vySetfované 0Sob&: e e ieieeeeeeeeeemeemeeeeeeeemeemeeeeeeeeeeemeeeeeeeemeeme——e——e—a.

Ucel genetického laboratorniho vysetieni:

D OVEreni/potvrzeni diagnizy s === === mm e e e eeeeeememeee—eaa—aa
D ZjiSténi prediSpOZiCe PrO NEMOC === - s mmmmemm e e eeeeessacacees-cacessssscessscscessscscsssssscasen:
D ZjiSteni prenaSeCstvi Pro NEMOC === = === === == oo o o o e o e e o e e e e e e e e e e

D K optimalizaci leécby

PoZadované vysSetreni:

Prohlaseni vySetfované 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 nasledujici:

®  (cel, povaha, predpokladany prinos genetického laboratorniho vySetfeni

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

pribuznych osob
m rizika nahodnych nalezl

Mél/a jsem moznost vSe si fadné, v klidu a v dostatecné poskytnutém Case zvazit, mél/a jsem moznost se |ékafe zeptat na vse, co

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

Souhlas vySetfované osoby / zakonného zastupce*

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

Za iicelem vySe uvedenym souhlasim:

s odbérem vzorku biologického materialu a s provedenim vySetreni D ano D ne
se seznamenim s vysledky genetického laboratorniho vysetreni D ano D ne
se seznamenim s vysledky nahodnych nalezi 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
navrhovana vysetreni budou provedena az s mym aktualnim informovanym souhlasem

s anonymnim vyuzitim mého vzorku v lékafském vyzkumu dédicnych onemocnéni D ano D ne
s vyuzitim mého vzorku ke kontrole kvality D ano D ne
s vyuzitim vysledku genetického laboratorniho vySetieni a relevantnich informaci o mém

zdravotnim stavu, k védeckym a vyukovym Gcelim za podminky, Ze tyto Gdaje budou D ano D ne

prezentovany a publikovany pouze v anonymni formé

Podpis vySetfované osoby (zAkonn€ho ZastUPCe): ... oo e e,

Jméno a pfijmeni [€kafe, razitko @ POdPIS: e e

Ve e ——————— AN e e Jsem si védom/a, Ze sviij souhlas mohu
kdykoliv pisemné odvolat.



Onemocnéni pojivovych tkani
Endokrinni a kostni onemocnéni
Kozni onemocnéni

VZACNA ONEMOCNENI

U pacienta lze bioinformaticky analyzovat tyto virtualni panely:
= Nefrogenetika a ciliopatie = Genetika oci

® Kardiogenetika = Poruchy sluchu

= Wilsonova choroba = Hereditarni pankreatitida

ENDOKRINNI ONEMOCNENI

s Vzacna onemocnéni
= Familiarni hypercholesterolémie
= Onkogenetika

Mikrocefalie, makrocefalie a mentalni retardace
NGS analyza

Poruchy puberty, gonad / abnormalni
genital / neplodnost

Predcasna puberta
Opozdéna puberta
Pseudohermafroditismus

Hypogonadotropni hypogonadismus s anosmii (Kallmann
syndrom)/ normosmicky CHH

CHARGE syndrom

46, XY kompletni gonadalni dysgeneze
Ovarialni hyperstimulacni syndrom
Predcasné ovarialni selhani

Zenska neplodnost zplisobena gonadalni dysgenezi
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MuzZska neplodnost
Hypotalamo-hypofyzarni poruchy
|| Deficit TRH

D Kombinovany deficit hormond hypofyzy

D Izolovany deficit ACTH

D Septoopticka dysplazie

Poruchy ristu

D Izolovany deficit riistového hormonu

D Maly vzrist zplisobeny casteénym deficitem receptoru
pro ristovy hormon

D AHO (Albrightova hereditarni osteodystrofie)
D Opozdény rist zplsobeny decficitem IGF-1
Onemocneéni stitne zlazy

D Rezistence k thyreoidalnim hormondm

D Vrozena hypothyre6za

D Hyperthyre6za

Diabetes

] mooy

D Diabetes insipidus

E] Monogenni diabetes détského véku

Cilena analyza pouze vybranych genti / poznamky:

Pristitna téliska / poruchy
metabolismu vapniku

Hyperparathyredza

Hypoparathyredza

Hypokalcémie autozomalné dominantni
Hyperkalcémie (hypokalciuricka)
Pseudohypoparathyreoza typ 1B
Rezistence na vitamin D

KFivice hypofosfatemicka X-vazana

OO0004gg

Poruchy nadledvin
Kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH)
Kongenitalni adrenalni hypoplazie (AHC)

Syndrom nadbytku mineralokortikoidG

Generalizovany pseudohypoaldosteronismus,
typ 1

Hyperaldosteronismus

Familiarni deficit glukokortikoid(
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Rezistence ke glukokortikoidim
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Geneticky podminéna obezita - blize nespecifikovana

Monogenni nesyndromova obezita

Prader-Willi syndrom (PWS, PWS-like)
Bardet Biedl syndrom 1-21

Carpenter syndrom

Cohen syndrom

Rubinstein-Taybi syndrom

Alstrom syndrom
Borjeson-Forssman-Lehmann syndrom

CHOPS syndrom
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Kleefstra syndrom
e

Hyperbilirubinémie

=
=
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VZACNA ONEMOCNENI

KOSTNI ONEMOCNENI

U pacienta lze bioinformaticky analyzovat tyto virtualni panely:

= Onemocnéni pojivovych tkani = Nefrogenetika a ciliopatie » Genetika oci = Vzacna onemocnéni

= Endokrinni a kostni onemocnéni ® Kardiogenetika = Poruchy sluchu = Familiarni hypercholesterolémie
= KoZni onemocnéni = Wilsonova choroba = Hereditarni pankreatitida = Onkogenetika

= Mikrocefalie, makrocefalie a mentalni retardace

NGS analyza

IUGR (Intrauterinni riistova retardace) 319 genll D Primarni kostni dysplazie se zvySenou kostni denzitou
Postnatalni ristova retardace 142 genl D Silver-Russell syndrom
Maly vzrist / trpaslicstvi 98 genli D Spondylodysplastické dysplazie

D Spondyloepifyzarni a spondyloepimetafyzarni dysplazie
3M syndrom

D TAR syndrom
Achondroplazie / hypochondroplazie .

D Treacher Collins syndrom
Atelosteogeneze

D Van der Woude syndrom

Brachydaktylie
Dysplazie kratkych Zeber (Short rib dysplasia)
Cilena analyza pouze vybranych genl / poznamky:
Ektrodaktylie
Frontonasalni dysplazie
Goldenhar syndrom
Greiglv syndrom cefalopolysyndaktylie
Holt-Oram syndrom
Hypoplazie koncetin (ektrodaktylie, rozstép ruky-nohy aj.)
Chondrodysplasia punctata a jiné chondrodysplazie
Kraniosynostozy (Crouzon, Pfeiffer, Saethre-Chotzen aj.)

KFivice

Maly vzrist zplisobeny mutacemi v SHOX genu,
Léri-Weill dyschondrooste6za, Langerova mezomelicka
dysplazie

Mnohocetna epifyzarni dysplazie
Mnohocetna osteochondromatéza
Mnohocetné synostozy
Nail-Patella syndrom

Ollier disease (Enchondromatdza)
Osteogenesis imperfecta
Pallister-Hall syndrom

Pes cavus - izolovana forma Zadanka je neplatna, pokud neni zaskrtnuta alespofi jedna z moZnosti nize

nebo nejsou specifikovany konkrétni geny.
Polydaktylie / syndaktylie
Seznamy vysetfovanych gent naleznete
Primarni kostni dysplazie s mnohocetnymi dislokacemi kloub na www.agellab.cz/zdravotnici/genetika/molekularni-biologie
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Primarni kostni dysplazie se sniZzenou kostni denzitou



