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MOLEKULARNE GENETICKE VYSETRENI
PACIENT ZADATEL
Cislo pojisteénce: Pojistovna: ICP:
Prijment: Datum narozeni: Jméno lékare:
Jméno: Pohlavi: Adresa:
Cm [z
Diagnoéza - zdkladni: Diagnodza - vedlejsi: Ndrodnost:
Adresa: Telefon:
Vztah k probandovi: Rodokmen prilozen: Variabilni symbol: Odbornost:
[JaNno [ ]NE
PROBAND  vypliiuje se v piipadé, Ze se lisi od vysetfované osoby ODBER
Prijment: Datum odbéru: Cas odbéru: Datum odeslant:
Jméno: Odbér provedl:
Cislo pojisténce: Pozndmky k odbéru:
DUVOD/UCEL POZADAVKU (KLINICKE INFORMACE) RAZITKO A PODPIS LEKARE

SOUCASTiI ZADANKY JE PODEPSANY INFORMOVANY SOUHLAS PACIENTA
Odeslany material k vysetreni:

[l Pozadované vysetieni bude provedeno z genetického materialu jiz ulozeného v laboratofi

|:| Krev na DNA (3 - 7 ml krve do EDTA) |:| Svalova biopsie

|:| Krev na RNA (7 ml krve do EDTA) |:| Choriové klky nativni

L] Moé (50 ml, nejlépe ranni mog) ] Choriové klky kultivované

I:l Bukalni stér I:l Izolovana DNA (specifikujte primarni vzorek)Z
[ ] Vlasové folikuly

|:| Fibroblasty (kultivované z kozni biopsie) Jiné:

Pozadovana vysetieni specifikujte na druhé strané zadanky.
Je-li pozadovano vice vysetieni, jsou tyto analyzy provadény postupné a doby odezvy u jednotlivych poZadavku se séitaji.

VYPLNi LABORATOR

Datum prijmu do laboratore: Cas prijmu do laboratore:

Vzorek/Zddanku prijal:

Identifikace vzorku:




PoZadovana vysetreni:
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[] POUZE 1IZOLACE A ULOZENi GENETICKEHO MATERIALU ] POUZE 1IZOLACE DNA A VRATIT CAST DNA NA ODDELENi

ANALYZA MUTACi V MITOCHONDRIALNi DNA (mtDNA) vysetfujeme z izolované DNA
[]  analyza bodovych mutaci mtDNA - sekvenovani celé mtDNA®
- upfesnéte fenotyp: 0 sy MELAS [0 sy MERRF [ sy NARP [ sy LHON

- ovéreni pritomnosti specifické mutace v mtDNA:

]  hluchota, maternalné dédéna, nesyndromova (m.1494C>T, m.1555A>G, m.7510T>C, m.7511T>C, m.7512T>C, m.7472insC, m.7445A>G)

|:| delece v mtDNA
D deplece MtDNA (pouze pro vyzkumné tcely po dohodé)

ANALYZA GENU LOKALIZOVANYCH NA JADERNE DNA vySetfujeme z izolované DNA nebo RNA

Deficit cytochrom c oxidazy (COX, komplex IV)
SURF1

Scor1

SCcoz2

COX10

COX15

eficit pyruvatdehydrogenazy (PDH)

DLD (podjednotka E3)

PDHAT (podjednotka El1a, X-vazané)

PDHB (podjednotka E1B)

DLAT (podjednotka E2)

PDHX (E3 vazebny protein)

eny pro stabilitu a replikaci mtDNA

POLGT (polymeraza y), AlpersQv sy, PEO

TWNK (dfive PEO1, mtDNA helikaza Twinkle), adPEO
ANTT (adeninnukleotidovy pfenasec)

TYMP (TP, ECGFT), sy MNGIE

TK2 (thymidinkinaza 2)

DGUOK (deoxyguanosinkinaza)

SUCLAZ (sukcinyl-koenzym A-ligaza, podjednotka o)
OPAT1, opticka atrofie

OPA3, opticka atrofie

MPV17

RRMZ2B (ribonukleotdresuktaza M2B)

eficit produkce ATP

TMEM?70, mitochondrialni encefalo-kardio-myopatie
ATPAF2 (asembla¢ni faktor ATP12)

SLC25A3 (mitochondrialni pfenase¢ Pi)

ATP5E (podjednotka & komplexu FiFo-ATPsyntazy)
alsSi geny systému OXPHOS

TAZ (tafazzin, X-vazané), Barthlv sy

SDHA (sukcinatdehydrogenaza, podjednotka A)
PUST (pseudouridinsyntaza 1), sy MLASA

YARS2 (tyrosyl-tRNA-syntaza 2), sy MLASA
DNAJCT19 (Timm14), dilataéni kardiomyopatie s 3-MGC
DNAJC30, opticka atrofie (arLHON)

DARSZ (aspartylaminoacyl-tRNA-syntaza 2), sy LBSL
ndromy CDG

PMM_2, sy CDG la

MPI, sy CDG Ib

ALG6%, sy CDG Ic

ALGS, sy CDG |h

PGM1, sy CDG It

TF, transferin

EXT1, mnohocetné exostdzy typ 1
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EXT2, mnohocetné exostdzy typ 2
Diagnostické panely:

Mitochondridlni onemocnéni*®
Autoinflamatorni onemocnéni*®
Leukodystrofie*®

Cely exom (pouze pro vyzkumné tcely po dohodé)

oooo

& sekvenujeme pouze z RNA, #seznam genll je uveden v Laboratorni pfirucce,

dorostoveho-lekarstvi/laborator/)

Porfyrie

ALAD, akutni jaterni porfyrie
CPOX, hereditarni koproporfyrie
FECH, erytropoetickéa protoporfyrie
HMBS, akutni intermitentni porfyrie
PPOX, porfyrie variegata

UROD, porfyrie cutanea tarda

I

UROS, kongenitalni erytropoeticka porfyrie

o

statni metabolické poruchy azeno abecedné dle jména genu

ABCCZ, Dubin-Johnsonv sy

ALDOB, hereditarni fruktézova intolerance

ALPL, hypofosfatazie

AMT, neketoticka hyperglycinémie

AMPD1, deficit myoadenylatdeaminazy (po dohodé)

APOADS, hyperchylomikronemie

ATP7A, Menkesova choroba

ATP7B®, Wilsonova choroba

CTNS (cystinosin), cystindza

FAH (fumarylacetoacetathydrolaza), tyrosinémie |

FH (fumarathydratéaza), fumarova aciddrie, leiomyomatéza

GBET* (glykogen-vétvici enzym), glykogenéza IV

GLDC, neketoticka hyperglycinémie

GALNS, mukopolysacharidéza IVa

SLC2AT (GLUTT), deficit GLUT1

GLUTZ, glykogendza Xl

GPD1, hypertriglyceridémie

GPIHBP1, hyperlipoproteinemie typ Id

GUSB (B-glukuronidaza), mukopolysacharidéza VII

HFE® (p.C282Y, p.H63D, p.565C), hereditarni hemochromatdza |

LPL, deficit lipoproteinové lipazy

TH (tyrosinhydroxylaza), Segawa sy AR

UGT1AT O Gilbertav sy (c.-41_-40dupTA, po dohodé cely gen)
[ Crigler-Najjarv sy

N ¢

o

statni

MECP2, Rettlv sy, MECP2 - vazana onemocnéni

MECPZ2, MECP2 duplika¢ni syndrom (pouze MLPA analyza)
CDKL5, CDKL5 vazana onemocnéni

FOXG1, FOXG1 syndrom

CHRNE (acetylcholinovy receptor, podjednotka €)

MEFV, periodicka horecka, sy FMF

NLRP3, (pouze exon 3), periodicka horecka, sy CINCA (cely gen v panelu)
TNFRSF1A, periodicka horec¢ka, sy TRAPS

MC2R, deficit glukokortikoidd 1

MRAP, deficit glukokortikoid( 2

AVP, diabetes insipidus

AQP2, diabetes insipidus nefrogenni

gL [ o [

@pro tuto analyzu existuje indikaéni omezeni (viz Laboratorni pfiru¢ka https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-detskeho-a-
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