F53 Zadanka k molekularné genetickému DNA vysetieni Platnost od: 01. 09. 2020
Verze: 5 Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol — Neurogeneticka laboratot

ZAadanka k molekularné genetickému DNA vySetieni

Kontaktni udaje: neurogenetika@fnmotol.cz

Neurogeneticka laboratof
Klinika détské neurologie 2. LF UK a FNM tel. +420 22 443 6788

V Uvalu 84, 150 06 Praha 5 konzultacni hodiny: po — p4, 9 - 12 hodin
Vysetiovana osoba: PrisluSnost k rodiné (probandovi)*:
Jméno, pfijmeni: Jméno, pifjmeni:

Y . Cislo pojisténce:
Cislo pojisténce:

*vypliwjte v ptipadé, ze se lisi od vySetiované osoby

Pojist’ovna: Datum narozeni:
Adresa, PSC: .
Genealogie
Rodokmen je nutno pfilozit vzdy i u
sporadickych piipadi!
Pohlavi: [] muzské [ ] Zzenské
Je osoba sama postizena nemoci? [] solitarni vyskyt
Zdravy ptibuzny osoby postiZzené nemoci? ] familiarni vyskyt

Familiarni varianta:

Kéd(y) diagnézy dle MKN:

PozZadované vySetieni:

[]  Jednotliva vySetieni (pozadovana vySetieni upfesnéte na druhé strané zadanky)

[] Komplexni laboratorni vySetieni (na zakladé Vami poskytnutych klinickych tdaji ur¢i 1ékaf laboratofe vhodny
vySetfovaci postup)

Souhlasim s tim, aby laboratof v odiivodnéném p¥ipadé doplnila dalsi nezbytna vysetteni [ | ano [ ] ne

Bylo provedeno NGS vysetfeni na uvedenou diagndzu jiz na jiném pracovisti? [ ano [ ne

Primarni vzorek / Material

izolovand DNA — uvést z jaké tkané: Koncentrace DNA

krev - odbér do EDTA

sliny

jiny

Informovany souhlas** - pacient souhlasi s:

s vySetfenim DNA s vyuzitim k interni/externi kontrole kvality

s uskladnénim DNA do banky zada o sdéleni neocekavanych nalezl

s vyuzitim DNA k vyzkumnym uceliim

**) Odeslanim zadanky potvrzuji, Ze pacientem ¢i zdkonnym zastupcem je podepsan IS, ktery je bud’ ulozen v dokumentaci
pacienta nebo je pfilozen k této zadance.

Datum a ¢as odbéru primarniho vzorku, podpis a jméno Indikujici 1ékai:
osoby, ktera odbér provedla:

Datum a ¢as prijeti vzorku laboratofi, podpis a jméno osoby,

jiméno, odbornost, ICP, adresa pracovists, razitko, podpis
ktera vzorek prijala: J p podp

Datum indikace:
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Pozadovana molekularné geneticka DNA vySetieni

Dédi¢né neuropatie Charcot-Marie-Tooth (CMT)

PMP22 duplikace/delece metodou MLPA s navazujicim NGS vysetfenim - hodnoceni panelu vybranych genti
z exomovych dat*

NGS vysetieni - hodnoceni panelu vybranych gentl z exomovych dat*

CMT1

| PMP22 duplikace/delece metodou MLPA

CMT2

GJBI - klasické sekvenovani v§ech kodujicich exonti genu

TTR - klasické sekvenovani v§ech kodujicich exont genu

jiny gen: (klasické sekvenovani vSech kodujicich exont genu)

Casné a zivaZné détské epilepsie, epileptické encefalopatie a benigni familidrni epilepsie

KCNQ? - klasické sekvenovani vSech kodujicich exonti genu

SCN24 - klasické sekvenovani viech kodujicich exontl genu

NGS vysetieni - hodnoceni panelu vybranych gentl z exomovych dat*

Hereditarni spasticka paraparéza

SPAST, ATL1 metodou MLPA s navazujicim NGS vySetfenim - hodnoceni panelu vybranych gent z exomovych dat*

NGS vysetieni - hodnoceni virtualniho panelu vybranych gent z exomovych dat*

SPAST (SPG4) a ATL1 (SPG3) metodou MLPA - vySetfeni poctu kopii genti

Dédi¢na porucha sluchu

STRC - cilené vySetieni prevalentnich variant ¢.3217C>T, p.(Argl073%*) a ¢.4402C>T, p.(Argl468%*)

MARVELD? - cilené vysetfeni prevalentni varianty c.1331+2T>C

MANBA - cilené vysetieni prevalentni varianty ¢.2158-2A>G

STRC, OTOA (DFNB16, DFNB22) metodou MLPA - vySetieni poctu kopii genti

GJB2, GJB6, GJB3, WFS1, POU3F4 a nejcast¢jSich mutaci v GJB2 genu** metodou MLPA - vySetfeni poctu kopii gent

STRC, OTOA metodou MLPA s navazujicim NGS vySetfenim - hodnoceni virtualniho panelu vybranych geni
z exomovych dat*

NGS vysetieni - hodnoceni panelu vybranych genti z exomovych dat*

Poruchy autistického spektra

| NGS vysetieni - hodnoceni panelu vybranych genti z exomovych dat*

Malformace kortikalniho vyvoje

| NGS vysetieni - hodnoceni panelu vybranych genti z exomovych dat*

Pelizaeus-Merzbacherova choroba (PMD)

PLPI metodou MLPA - vySetieni poétu kopii genu

PLP1 - klasické sekvenovani vSech kddujicich exonti genu

Kongenitalni katarakta s facidlni dysmorfii a neuropatii (CCFDN)

| cilené vysetfeni varianty ¢.863+389C>T (IVS6 + 389 C>T) klasickym sekvenovanim

Pontocerebelirni hypoplazie typ 1

| EXOSC3 - cilené vySetteni varianty ¢.92G>C klasickym sekvenovanim

X-vazana myotubulirni myopatie

| MTM1 a MTMR1 metodou MLPA - vySetfeni poctu kopii genti

Nijmegen breakage syndrome (NBS)

cilené vysSetfeni varianty c.657del5 klasickym sekvenovanim

cilené vySetfeni varianty p.R215W klasickym sekvenovanim

NGS analyza EXOMU - v ramci vyzkumu pouze jako dopliikové vyseti‘eni po hodnoceni vybraného panelu
genl (exomova data jiZ v laboratori jsou)

rozsitené hodnoceni dat z virtudlniho panelu genli na exomova data podle dodanych klinickych udaja

rozsitené hodnoceni dat z virtudlniho panelu genti na exomové data podle HPO termint — vypiste:

Cilené vySetieni varianty (uved’te):

Jind vySetieni — po domluvé:

* k vySetreni je vhodné dodat DNA od obou rodicii (vphodou je i od sourozencii) - pro ndslednou interpretaci nalezenych variant, seznam
vybranych genii ke kazdé diagoze je uveden v priloze Laboratorni prirucky, ** IVS1+1G>A, c.35delG, 101T>C, 167delT, 235delC, 313dell4
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