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DNA analyza autozomalné recesivni polycystické choroby ledvin (ARPKD)
a dalSich cystickych onemocnéni ledvin (ciliopatii)

Jméno a pfijmeni pacienta: ...
Rodné Cislo:

Klinicka diagnéza pacienta dle indikujiciho 1ékafe:
1 ARPKD
L] jiné cystické onemocnéni —jaké: ...,

U pacienta provedena DNA analyza na néktery z genu cystickych chorob ledvin:
O ne L] ano — na jaky gen + vysledek: ..................

V pfipadé prenatalniho nalezu prosime o vyplnéni odpovidajicich udaji v ¢asti 1 a 2 tohoto dotazniku.

* Prosime, doplfite vék pacienta / datum / popfF. tyden gravidity pfi zjiSténi diagnézy/provedeni ukonu.

[ 1. CAST: Zakladni Gudaje ]
a) Ultrazvukové vysetieni ledvin obou rodiéi

Otec: [ normalni [ patologie —jaka: .................. -rok vys.: ........ Ivék pfivys.: ......

Matka: (1 normalni [ patologie — jaka: .................. -rok vys.: ........ IVEK pfivys.: ......

b) Ultrazvukové vysetieni ledvin pacienta (popf. pitevni nalez)

Prava ledvina: délka: ...... mm Sifka: ...... mm hloubka: ...... mm

Leva ledvina: délka: ...... mm Sifka: ...... mm hloubka: ...... mm

e Ledvinné cysty: I ne ] ano*... —rozmeércyst: ...... mm
— pocet cyst: ......

e ZvySena echogenita parenchymu: I ne 1 ano* ...

e Oslabena/vymizela kortikomedularni diferenciace: [ ne 1 ano* ...

c) Jaterni nalez a dal$i komorbidity

e Jaterni fibroza: [ ne I ano* ... — zpusob diagnézy: [1 UZ / [ biopsie / [ jiny: ......
e Caroliho choroba: U ne L] ano* ...

e Hepatomegalie: I ne 1 ano* ...

e Splenomegalie: I ne 1 ano* ...

e Jicnoveé varixy: I ne I ano* ... — krvaceni: [ ne [J ano

e ZvySené jaterni testy: [ ne (Jano —hodnoty: ..................

d) Rodinna anamnéza

e Rodi¢e pokrevné pfibuzni: [ ne Jano [ nevim

e Sourozenci: U ne Ll ano
—rok narozeni: ........ - ledvinné cysty: [ ne [ ano [ nevySetifeno
—rok narozeni: ........ - ledvinné cysty: [ ne [J ano [ nevySetfeno
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e Diabetes mellitus: U ne [ ano—ukoho: ..................
e) Osobni anamnéza a dals$i uidaje
e Duvod vySetfeni: [ symptomy onemocnéni — jaké: ..................
1 onemocnéni u sourozence/rodi€e — diagnodza: ..................
C JiNY: e
e V&K pfi stanoveni klinického podezieni na onemocnéni: .......... I mésicu/] let
e Krevni tlak: L1 normalni
U1 hypertenze* ... — antihypertenzni Iééba od .......... (] mésict/[] let
e Biopsie ledviny: I ne [J ano — vysledek: ..................
e Dialyza: U ne [0 ano — od kdy/do kdy: ..................
e Transplantace ledvin: [ ne 1 ano* ...
e Sérovy kreatinin:. ... pmol/l
e Sérova kyselina mocova: .......... mmol/|
e Sérové magnesium: ... mmol/l
e Status praesens:  vySka: .......... cm* ...
vaha: .......... kg* ...
e Léky: [Ine
Ldano —jaKe: ...oouiei e
[ 2. CAST: Prenatalni nalez
Oligo/anhydramnion I ne 1 ano* ...

Dalsi pat. nalezy naUzZ [ ne 1 ano* ...

— prosime, upfesnéte typ nalezu: ...
PreruSeni téhotenstvi U ne L] ano* ...

— prosime, v pfipadé pferuseni téhotenstvi nam poSlete pitevni protokol

[ 3. CAST: Extra-renalni a extra-hepatalni pfiznaky

Prosim, upiresnéte:

Vrozené vyvojové vady mozku I ne [J ano — [ encefalokéla

[1 ageneze corpus callosum

[ hydrocefalus

[ aplazie/hypoplazie vermis cerebella

[0 mikrocefalie

L jiné: oo,
Opozdény psychomotoricky vyvoj 1 ne ] ano
Mentalni retardace 1 ne (] ano — [ lehka / [ stfedni / [ tézka
Svalova hypotonie I ne 1 ano
Ataxie O] ne O ano
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Vrozené vyvojové vady oka I ne [J ano — [ degenerace sitnice
LI retinis pigmentosa
] slepota

U nystagmus

[ okulomotoricka apraxie

[J kolobom

LIjiné: v,
Poruchy sluchu I ne [J ano — [ hluchota

1 nedoslychavost

I branchialni pistéle

I preaurikularni vyrastky

Ojiné: oo,
Malformace skeletu I ne 1 ano — [ polydaktylie

] anomalie hrudniku

[ kratka zebra

1 kénické epifyzy falang(

[ kratké koncetiny

[0 maly vzrast

O jiné: oo,
Vrozené srde¢ni vady I ne 1 ano — O prolaps mitralni chlopné
Cljiné: v,
Vyvojové vady respiracniho traktu I ne [J ano — [ hypoplazie plic
I bronchiektazie
O jiné: oo,
Vyvojové vady pohlavniho ustroji U ne U ano — [ sterilita
O jiné: oo,
Poruchy lateralizace (situs inversus) I ne ] ano
Pankreatické cysty/tvarové anomalie I ne [J ano
Diabetes mellitus I ne [J ano* ...
Anosmie (porucha €ichu) O ne O ano
Obezita (BMI nad 95. percentil) I ne [J ano
Hypopituitarismus 1 ne 1 ano

DalS T S M OMY .

VELICE DEKUJEME ZA VASI POMOC A SPOLUPRACI!




