Q Laboratofe AGEL a.s., tel.: 556416230
AG E L LA B Revolugni 2214/35, Novy Jicin, 741 01
0 Oddéleni lékarské genetiky - Laboratof molekularni biologie

ZADANKA NA MOLEKULARNE GENETICKE VYSETRENI
VZACNA ONEMOCNENI - MAKROCEFALIE, MIKROCEFALIE

A MENTALNi RETARDACE

Kontakt na odpovédnou osobu: 556416231
0SOBNIi KARTA PACIENTA (STITEK)

INDIKUJiCl LEKAR

Jméno a pFijmeni:[

Cislo pojisténce: [

Adresa: [

Pojistovna: ’ l [j samoplatce

Pohlavi: D Zena [j muz

Diagn6za (MKN): ’ l

STATIM (]

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

INFORMOVANY SOUHLAS (IS) - vyplite pouze, pokud IS neni pfilozen k Zadance
[j potvrzuji, Ze IS je zaloZen v lékafské dokumentaci
pacient s uloZenim vzorku v DNA bance laboratore D souhlasi D nesouhlasi

pacient s vyuzitim vzorku pro vyzkumné tcely

D souhlasi D nesouhlasi

PRIMARN{ VZOREK Datum a Cas odbéru: [

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

G &l S5 [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 lékarska zprava):

D fragmentacni analyza / MLPA
[j 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 davodu:

[j izolace do DNA banky

[j izolace do DNA banky pro nasledné prediktivni testovani variant

zjisténych u probanda

VYPLNUJE LABORATOR

GCP stitek

LAG CP stitek

DODANY BIOLOGICKY MATERIAL:

D krev Datum izolace: Podpis:

ZADANKU DO SKUPINY ZAVEDL:

Datum a €as pfijmu zadanky (elektronicka tuzka + parafa):

vydani 02 07/25



Laboratofe AGEL a.s., Revolucni 2214/35, Novy Jiin, 741 01

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

INFORMOVANY SOUHLAS S‘GENETICKVM
LABORATORNIM VYSETRENIM

JMENO0 @ PFIJMENT: e e e 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 Ovéreni/potvrzeni dia@n0zy += === === m s e e e emmemmem ..
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 vysetreni:

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:

s (cel, povaha, predpokladany prinos genetického laboratorniho vysetreni

8 mozny dopad vysledki genetického vySetfeni na mé zdravi, na zdravi mych potomki (budoucich generaci) a zdravi geneticky

pribuznych osob
® rizika nahodnych nalezi

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 vySetifované osoby / zakonného zastupce*

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

Za ucelem vy$e 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.



VZACNA ONEMOCNENI
MAKROCEFALIE, MIKROCEFALIE A MENTALNi RETARDACE

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
s Kozni onemocnéni = Wilsonova choroba = Hereditarni pankreatitida = Onkogenetika

= Mikrocefalie, makrocefalie a mentalni retardace

MLPA analyza

D MLPA vy3etieni mikrodelecni syndromy/mentalni retardace
(MLPA P245, PO64, P106)

NGS analyza
Mikrocefalie a mentalni retardace

Mikrocefalie bez zaméreni na konkrétni syndrom
Mentalni retardace bez zaméreni na konkrétni syndrom
X-vazané syndromové mentalni retardace
Autozomalné dominantni primarni mikrocefalie
Adams-Oliver syndrom

Angelman syndrom

Galloway-Movat syndrom
LIG4 syndrom

Kortikalni dysplazie
Meier-Gorlin syndrom
Mowat-Wilson

Myhre syndrom

Bainbridge-Ropers syndrom Pitt-Hopkins syndrom

Bohring-Opitz syndrom Roberts syndrom

Cockayne syndrom Rubinstein-Taybi syndrom

Coffin-Siris syndrom Seckel syndrom

Cohen syndrom Smith-Lemli-Opitz syndrom

Cornelia de Lange syndrom Mikro syndrom

Autozomalné recesivni primarni mikrocefalie White-Sutton syndrom

Mikrocefalie a IUGR Genitopatellar syndrom

Holoprosencefalie Leukodystrofie - hypomyelacni

Lisencefalie Ziskana schizencefalie

Pontocerebelarni hypoplazie
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Vrozené poruchy glykosylace

Makrocefalie ) . )
Cilena analyza pouze vybranych genl / poznamky:

Makrocefalie blize nespecifikovana

Overgrowth syndromy bez konkrétniho zaméreni

Beckwith-Wiedemann syndrom

Simpson-Golabi-Behmel syndrom

Sotos syndrom

Weaver syndrom

Tatton-Brown-Rahman syndrom

Proteus syndrom Seznamy vySetfovanych gent naleznete na
www.agellab.cz/zdravotnici/genetika/molekularni-biologie
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Perlman syndrom Zadanka je neplatna, pokud neni zaskrtnuta alespof jedna z moznosti nize
nebo nejsou specifikovany konkrétni geny.



