F53 Zadanka k molekularné genetickému DNA vysetfeni

Platnost od: 01. 09. 2020

Verze: 7 Klinika détské neurologie 2. LF UK a FNMH — Neurogeneticka laboratot

ZAadanka k molekularné genetickému DNA vySetieni

Kontaktni udaje:

Neurogeneticka laboratof

Klinika détské neurologie 2. LF UK a FNM
V Uvalu 84, 150 06 Praha 5

neurogenetika@fnmotol.cz
tel. +420 22 443 6788
konzultaéni hodiny: po — pa, 9 - 12 hodin

VysetFovana osoba:

Piislusnost k rodiné (probandovi)*:

Jméno, piijmeni:

Cislo pojisténce:

Pojist’ovna: Datum narozeni:

Adresa, PSC:
Pohlavi: [] muzské [] Zenské
Je osoba sama postizena nemoci? ]

Zdravy piibuzny osoby postizené nemoci? ]

Kéd(y) diagnézy dle MKN:

ORPHA kéd (nutné dodat pro viechna NGS vySetieni):

Jméno, pfijmeni:
Cislo pojiténce:

*vypliwyjte v piipadé, Ze se lisi od vySetfované osoby

Genealogie

Rodokmen je nutno pfilozit vzdy i u sporadickych
pripadu!

solitarni vyskyt

familiarni vyskyt

Familiarni varianta:

Bylo provedeno NGS vysetieni jiZ na jiném pracovisti?

[ ] ne [] ano

Material

izolovana DNA - z jaké tkan¢:

\ krev - odbér do EDTA

jiny:

Informovany souhlas** - pacient souhlasi s:

s vySetfenim DNA

s vyuzitim k interni/externi kontrole kvality

s uskladnénim DNA do banky

zada o sdeleni neoekavanych nalezl

s vyuzitim DNA k vyzkumnym tcelim

pacienta nebo je piiloZzen k této zadance.

**) Odeslanim Zadanky potvrzuji, Ze pacientem &i zdkonnym zastupcem je podepsan IS, ktery je bud’ ulozen v dokumentaci

osoby, ktera odbér provedla:

Datum a ¢as odbéru primarniho vzorku, podpis a jméno

ktera vzorek prijala:

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

Indikujici 1ékaf:

jméno, odbornost, ICP, adresa pracoviste, razitko, podpis
Datum indikace:
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Pozadovana molekularné geneticka DNA vySetieni

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

MLPA — gen PMP22 duplikace/delece (CMT1A/HNPP)

NGS vysetieni panelu vybranych genli Z exomovych dat

Hereditarni spasticka paraparéza

NGS vysetieni panelu vybranych gent z exomovych dat

MLPA — gen SPAST delece (SPG4 zptuisobena delecemi genu)

Dédi¢na porucha sluchu

MLPA —geny STRC, OTOA, delece/duplikace (DFNB16, DFNB22)

NGS vysetieni panelu vybranych genl z exomovych dat

Casné a zavazné détské epilepsie, epileptické encefalopatie a benigni familiarni epilepsie

NGS vysetieni panelu vybranych gent z exomovych dat

Neurovyvojova onemocnéni véetné poruch autistického spektra

NGS vysetieni panelu vybranych genl z exomovych dat

Malformace kortikalniho vyvoje

NGS vysetieni panelu vybranych gent z exomovych dat

Exomové sekvenovani

rozsitené hodnoceni dat z exomového sekvenovani po virtudlnim panelu (data jsou jiz v laboratofi)

exomové sekvenovani s hodnocenim dat podle dodané klinické zpravy

exomové sekvenovani s hodnocenim dat podle dodanych HPO terminti*

vyhodnoceni variant v ACMG genech doporucenych k reportovani

reanalyza exomovych dat

*HPO terminy (minimalné 6 relevantnich):

Cilené vySetieni varianty Sangerovym sekvenovanim:

Jina vySeti‘eni, kompletni ptehled viz p¥iloha LP (www.fnmotol.cz) nebo slg.cz: Neurogeneticka laboratof
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