Klinika pediatrie a dédiénych poruch metabolismu VFN a 1. LF UK
Diagnostické laboratore DPM - Laborator DNA diagnostiky

Ke Karlovu 455/2, centralni prijem - budova E1a prizemi, 128 08 Praha 2, IC: 00064165
Tel.: laborator 224 967 232, sekretariat 224 967 710, e-mail: udmp@vfn.cz, WWW: www.vin.cz

Cislo pojisténce:

B . : ‘ Jméno |ékare: ‘ ‘
Pr”me”“‘ ‘ Pohlavi: |M | /| Z | |
Jméno:‘ ‘ Datum narozeni: Adrosa.
Z&kladni diagnéza: |:| ‘ | ‘ K(gd pojistovny:
Ostatm’diagnézy:‘ ‘ ‘ ‘ ‘
Adresa: ‘ ‘
Néarodnost: ‘ Tel. / Fax:
Vztah vySetfované osoby k probandovi: ‘ : : ‘
‘ ‘ Variabilni symbol: Odbornost:
Rodokmen pfiloZen k zadance: [ Jano [ ]ne | | ]
Odbér Dal§i informace o odbéru: Razitko a podpis:

Datum zaslani: ‘ ‘ ‘ ‘
|

L
| |
Cas odbéru: m

Odbér provedl:

Datum odbéru: ‘

Proband

(vypliiuje se v piipadé, Ze se liSi od vySetfované osoby)

Pfijmeni: ‘ ‘

Jméno:‘ ‘

Cislo pojisténce: ‘ ‘ ‘

Ucel molekularné genetického vysetreni
VySetfovand choroba: .........ccooceeviiiiiiiiiiie e
|:| Ovéfeni / potvrzeni diagnézy
|:| Ovérfeni vysledku molekularné genetického vySetreni
na novém vzorku
|:| Zjisténi prenasecstvi / predispozice pro onemocnéni
|:| Zjisténi onemocnéni u plodu (Vzorky prosime zasilat jen
po predchozi telefonické nebo e-mailové dohodé.)

Vzdy pfrilozte informovany souhlas s vySetrenim.

Odeslany primarni vzorek / Material
D Krev (odbér do EDTA) - ur€eno pro izolaci DNA (2,7 ml krve)

D Krev (odbér do PAXgene) - ur€eno pro izolaci RNA (nechladit, nemrazit)
D Kultivované fibroblasty na izolaci DNA (1x 75 cm2), na izolaci RNA (2x 75 cm2)*

| |1zolovana DNA

|| Choriové klky nativni / kultivované*
D Amniocyty nativni / kultivované*
|| Sucha krevni kapka

|| Bukalni stér (3x)

[N e,

*nehodici se, Skrtnéte

Ugel odbéru vzorku
|| Molekularné genetické vysetieni

D Izolace DNA, vzorek uréen k odeslani
D Izolace RNA, vzorek uréen k odeslani
D I1zolace DNA, vzorek uréen k ulozeni do banky

D Izolace RNA, vzorek uréen k uloZeni do banky

Pozadované vysetreni specifikujte na druhé strané zadanky.

Pro potreby laboratore (vyplnuje laborator):
Prijal:
Prijaty
material:
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POZADOVANA VYSETRENI

Poruchy metabolismu aminokyselin

|| Alkaptonurie (gen HGD)

| | Canavanové choroba (gen ASPA)

|| Cystathioninurie (gen CTH)

|| Deficit beta-ketothiolazy (gen ACAT1)

|| Deficit 3-hydroxy-3-metylglutaryl-CoA-lyazy (gen HMGCL)

|| Deficit OTC (gen OTC)

|| Deficit SAH hydrolazy (gen AHCY)

|| Glutarova acidémie typ | (gen GCDH)

| |Homocystinurie z deficitu cystathionin beta-syntazy
(gen CBS)

| |Homocystinurie zptisobena defektem v metabolismu
kobalaminu (gen MTRR)

|| Methylmalonové acidurie z deficitu methylmalonyl-CoA

mutazy typ mut0 (gen MMUT)

Poruchy beta-oxidace mastnych kyselin
|| Deficit karnitin palmitoyltransferazy Il (gen CPT2)

|| Deficit LCHAD (gen HADHA)
|| Deficit MCAD (gen ACADM)

Poruchy metabolismu purint
|| Deficit adenylosukcinatlyazy (gen ADSL)

|| Familiari dna a hyperurikémie (gen ABCG2)

|| Familiari juvenilni hyperurikemicka nefropatie 1
(gen UMOD)

|| Lesch-Nyhanav syndrom (gen HPRT1)

| |Renalni hypourikémie 1 (gen SLC22A12)

|| Renalni hypourikémie 2 (gen SLC2A9)

|| Xantinurie typ | (gen XDH)

Poruchy metabolismu vitamint a neproteinovych kofaktort
|| Cerebralni deficit folatu (gen FOLR1)

|| Deficit biotinidazy (gen BTD)

|| Deficit dihydrofolatreduktazy (gen DHFR)

|| Deficit methylentetrahydrofolat reduktazy (gen MTHFR)
| |Hereditarni malabsorbce folatti (gen SLC46A1)
|| Methylmalonové acidurie, typ cblA (gen MMAA)
|| Methylmalonova acidurie, typ cblB (gen MMAB)
|| Porucha thiamin. receptoru 2 (gen SLC19A3)
Glykogendzy

|| Glykogendza typ la (gen G6PC)

| | Glykogendza typ Ib (gen SLC37A4)

| | Glykogendza typ Il - Pompeho choroba (gen GAA)
|| Glykogendza typ Il (gen AGL)

|| Glykogendza typ V (gen PYGM)

Lyzosomalni poruchy

|| Danonova choroba (gen LAMP2)

|| Deficit lysosomalni kyselé lipazy, CESD/Wolman disease
(gen LIPA)

|| Fabryho choroba (gen GLA)

|| Gaucherova choroba (gen GBA1)

| | Krabbeho choroba (gen GALC)

| | Metachromaticka leukodystrofie (gen ARSA)

|| Mukolipidéza typ 1/l (gen GNPTAB)

| | Mukopolysacharidéza typ | (gen IDUA)

|| Mukopolysachariddza typ Il (gen IDS)

|| Mukopolysacharidéza typ IlIA (gen SGSH)

| | Mukopolysacharidoza typ IlIC (gen HSGNAT)

|| Mukopolysacharidéza typ IVB/GM1 gangliosid6za (gen GLB1)

|| Neuronalni ceroidlipofuscindza typ 2 (gen TPP1 = CLN2)

|| Neuronalni ceroidlipofuscindza typ 3 (gen CLN3)

|| Neuronalni ceroidlipofuscindza typ 4B adultni (gen DNAJC5)

|| Neuronalni ceroidlipofuscin6za typ 5 (gen CLN5)

|| Neuronalni ceroidlipofuscindza typ 6 (gen CLN6)

|| Neuronalni ceroidlipofuscindza typ 7 (gen MFSD8 = CLN7)

|| Neuronalni ceroidlipofuscin6za typ 8 (gen CLN8)

|| Niemann-Pickova choroba typ A/B (gen SMPD1)

|| Niemann-Pickova choroba typ C (geny NPC1, NPC2)

|| Sandhoffova choroba/GM2 gangliosidéza typ Il (gen HEXB)

|| Tay-Sachsova choroba/GM2 gangliosidéza typ | (gen HEXA)

Ostatni metabolicka onemocnéni
|| Adrenoleukodystrofie, X-vazana (gen ABCD1)

|| Mevalonova acidurie (gen MVK)
|| Mohr-Tranebjaergav syndrom (gen TIMM8A = DDP1)
|| Orotova acidurie (gen UMPS)

Jiné nemoci (mimo okruh dédiénych metabolickych poruch)
|| Alexandrova choroba (gen GFAP)

|| Amyloidéza z depozice TTR (gen TTR)
|| Amyloiddza pfi mutaci fibrinogenu A (gen FGA, exon 5)
|| Bestova choroba (gen BEST1)
| | CADASIL (gen NOTCHB3) - prilozte klinické informace
|| Myofibrilarni myopathie z dysfunkce alfa-B-krystalinu
(gen CRYAB)
|| Myofibrilarni myopathie z dysfunkce desminu (gen DES)
| | X-vazana choroideremie (gen CHM)
|| X-vazana retinoschiza (gen RS1)
|| Zadni polymorfni dystrofie ronovky (gen OVOL2, promotor)

Jiné: S

KLINICKE INFORMACE: | (mozno prilozit klinickou zpravu)
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