Laboratore AGEL a.s., tel.: 556416230

Q AGE L LA B Revoluéni 2214/35, Novy Jicin, 741 01
” Oddéleni |ékaFské genetiky - Laboratof molekularni biologie

ZADANKA NA MOLEKULARNE GENETICKE VYSETRENI

VZACNA ONEMOCNENI - ENDOKRINNI
A KOSTNi ONEMOCNENI

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 (IS) - vypliite pouze, pokud IS neni pfilozen k Zadance
potvrzuji, ze IS je zalozen v |ékafské 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 ErETEYE 4y wEn

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

Osobni a rodinnd anamnéza pacienta (vypliite, pokud neni pfiloZzena |ékarska zpréva):

fragmentacni analyza / MLPA

prediktivni test

Geny a varianty:

Rodné ¢islo probanda: .- - - - ...

Rodinny vztah: @ ---e e

Podobny fenotypu probanda: (] ano [ ne

konfirmacni test - geny, varianty:

zjisténi prenasecstvi

v genu/genech: z dvodu:

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 zZadanky (elektronicka tuzka + parafa):

vydani 01 04/23



Laboratore AGEL a.s., Revolu¢ni 2214/35, Novy Jicin, 741 01

ﬂ AG E L Laborator cytogenetiky, tel.: 556416237
Q Laborator molekularni biologie, tel.: 556416234

INFORMOVANY SOUHLAS S GENETICKYM
LABORATORNIM VYSETRENIM

Jméno a pfijmeni: = eeeeeeeceideeedieacdiideeediiaecidesascsessesseesascsessscesassscsassscesssssasa:

Cislo POJISLENCE: e e e e e e e —m e mm s

Jméno a prijmeni zakonnNého ZAStUPCE: = == === e @ mm e e e d e dceiecceieccceeeeceeeeeceeeeemeeaeaaaa.

Vztah k vySetfované 0S0DE: e i e e e meemee e eeeeeemeemeemeememeesmmemeemeemmemmeemmemmee——————
J¢el genetického laboratorniho vy3etieni:

Overeni/potvrzeni diagnozy <= === === = o s s s s s s e
Zjisténi prediSPOZICE Pro NEMOC === = === eemeeeeeeeeeeeeeeeaasaeeseeeesssssssssessssssssssssssssssssessesssssseseennn:

ZjiSténi prenaSeCstVi Pro NEMOC <= === === = === = == e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e eeeessseeeesseees—ee——

[
[
[
[

K optimalizaci lécby

PoZadované vysetreni:

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 nédsledujici:

e (cel, povaha, predpoklddany pfinos genetického laboratorniho vysetieni

e mozny dopad vysledkd genetického vy3etfeni na mé zdravi, na zdravi mych potomkd (budoucich generaci) a zdravi geneticky

pribuznych osob
e rizika neocekavanych nélezd

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

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

Souhlas vysetfované osoby / zdkonného zastupce*

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

Za ucelem 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 sezndmenim s vysledky neoc¢ekavanych nélezd 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 dalsSim vySetifenim informovan/a a nové D ano D ne

navrhovana vySetfeni budou provedena az s mym aktualnim informovanym souhlasem

s anonymnim vyuZzitim mého vzorku v lékafském vyzkumu dédi¢nych onemocnéni D ano D ne

s vyuZitim mého vzorku ke kontrole kvality D ano D ne

s vyuzitim vysledkd genetického laboratorniho vysetieni a relevantnich informaci o mém

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

Podpis vySetifované 0soby (zakonn€ho ZastUPCe): . ..o e
Jméno a pfijmeni [€kafe, razitko @ POAPIS: .o e
Ve mmmmme—————— [ =T Jsem si védom/a, Ze svij souhlas mohu

kdykoliv pisemné odvolat.



VZACNA ONEMOCNENI

ENDOKRINNI ONEMOCNENI

VySetreni Ize bioinformaticky rozsifit o tyto virtudlni panely:

Makrocefafalie, mikrocefalie a mentalni retardace

NGS analyza

Poruchy puberty, gonad/
abnormalni genital

Predc¢asna puberta
Opozdéna puberta
Pseudohermafroditismus

Hypogonadotropni hypogonadismus s anosmii (Kallmann
syndrom)/ normosmicky CHH

CHARGE syndrom
46, XY kompletni gonadalni dysgeneze
Ovaridlni hyperstimula¢ni syndrom

Predcasné ovaridlni selhani

OO0000 0 gdod

Zenska neplodnost zplisobena gonadalni dysgenezi

Hypotalamo-hypofyzarni poruchy
|| Deficit TRH
D Kombinovany deficit hormon( hypofyzy

D Izolovany deficit ACTH

Poruchy ristu

D I1zolovany deficit ristového hormonu

D Maly vzrist zptsobeny ¢aste¢nym deficitem receptoru
pro rGstovy hormon

D AHO (Albrightova hereditarni osteodystrofie)
D Opozdény rast zplsobeny decficitem IGF-1
Onemocnéni stitné zlazy

D Rezistence k thyreoidalnim hormontm

D Vrozend hypothyre6za

D Hyperthyre6za

Diabetes

| moby

D Diabetes insipidus

D Monogenni diabetes détského véku

Cilena analyza pouze vybranych gent / poznamky:

=
=]

Pristitna téliska / poruchy
metabolismu vapniku

Hyperparathyredza

]

Hypoparathyre6za

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

KFivice hypofosfatemickd X-vazand

OO040dod

Poruchy nadledvin
Kongenitalni adrendlni hyperplazie (CAH)
Kongenitalni adrendlni hypoplézie (AHC)

Syndrom nadbytku mineralokortikoidd

Generalizovany pseudohypoaldosteronismus,
typ 1

Hyperaldosteronismus

Familidrni deficit glukokortikoid

Rezistence ke glukokortikoiddm
ezita

Geneticky podminénd obezita - blize nespecifikovana

Monogenni nesyndromova obezita

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

Carpenter syndrom

Cohen syndrom

Rubinstein-Taybi syndrom

Alstréom syndrom
Borjeson-Forssman-Lehman syndrom

CHOPS syndrom

0000000000 o ououooooo

Kleefstra syndrom

é

OJ

Hyperbilirubinémie



VZACNA ONEMOCNENI

KOSTNI ONEMOCNENI

Vysetfeni |ze bioinformaticky rozsifit o tyto virtualni panely:

Makrocefafalie, mikrocefalie a mentdlni retardace

NGS analyza

0 0 D e O 2 0 Y O Y O

IUGR (Intrauterinni rdstova retardace) 319 gent
Postnatalni rdstova retardace 142 gend
Maly vzrist / trpaslicstvi 98 gent

3M syndrom

Achondroplazie / hypochondroplazie

Atelosteogeneze

Brachydaktylie

Dysplazie kratkych Zeber (Short rib dysplasia)
Ektrodaktylie

Frontonasalni dysplazie

GreigQv syndrom cefalopolysyndaktylie

Holt-Oram syndrom

Hypoplazie koncetin (ektrodaktylie, rozstép ruky-nohy aj.)
Chondrodysplasia punctata a jiné chondrodysplazie
Kraniosynostézy (Crouzon, Pffeiffer, Saethre-Chotzen aj.)
Kfivice

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

Mnohocetna epifyzarni dysplazie

Mnohocetna osteochondromatéza

Mnohocetné synostézy

Nail-Patella syndrom

Ollier disease (Enchondromat6za)

Osteogenesis imperfecta

Pallister-Hall syndrom

Polydaktylie / syndaktylie

Primarni kostni dysplazie s mnohocetnymi dislokacemi kloubd
Primarni kostni dysplazie se sniZzenou kostni denzitou

Primarni kostni dysplazie se zvySenou kostni denzitou

Silver-Russell syndrom

Spondylodysplastické dysplazie

Spondyloepifyzarni a spondyloepimetafyzarni dysplazie
TAR syndrom

Treacher Collins syndrom

OdoO0od

Van der Woude syndrom

Cilena analyza pouze vybranych gent / poznamky:

Zadanka je neplatna, pokud neni zakrtnuta alespof jedna z moznosti

nize nebo nejsou specifikovany konkrétni geny.

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



