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ZADANKA o molekularné-genetické vysetieni - MOL

Cislo vzorku:

USTAV BIOLOGIE A LEKARSKE GENETIKY VFN A 1. LF UK
ALBERTOV 2048/4, 128 00 PRAHA 2

TELEFON: 22496 8152/8164

Verze ¢. 10

Datum pfijmu:

E-MAIL: UBLG.INFO@VFN.CZ

F-UBLG-01-002

IDENTIFIKACE ZADATELE ICP

ODBORNOST

Pfijmeni:

Jméno:

Cislo pojisténce/
kod pojistovny:

O je soucasti zadanky o vysetfeni

Informovany souhlas:

QO je k dispozici u lékafe UBLG VFN

ZDE nalepte stitek

O s vysetienim DNA/RNA QO s uskladnénim DNA/RNA

Pacient souhlasi:

O s vyuzitim DNA/RNA k vyzkumnym Géeltim

Pacient zada likvidaci vzorku po ukonéeni vysetieni: OANO O NE

Datum narozeni:

Seznameni s nahodnymi nalezy:

OANO O NE

Pohlavi: O s O Som Vysetfeni: O STATIM O prvnl. V)./setrenl probanda

Adresa: QO konfirmace QO prediktivni test ,
Odesilany biologicky O krev v EDTA O genomova DNA
material: O krev na RNA Qjiny:

DG: . } Qizolace DNA O ulozeni DNA do banky
Pozadovano: - -

O odeslat DNA na ambulanci Qizolace RNA
PROBAND (vypliiuje se v pfipadé, Ze se lisi od vySetfované osoby)
Piiimeni a iméno: Vztah vysetiované
J J : osoby k probandovi:
Cislo pojisténce: Rodokmen pFilozen k zadance: ‘OANO ONE

PRENATALNi DIAGNOSTIKA

VYSETRENi DELECi/DUPLIKACi/PRESTAVEB (metodou MLPA) V

QO Aneuploidie chromozomi (13,18,21, X, Y)
metodou QF PCR*

O Beckwith-Wiedemann syndrome/Russell-Silver syndrom (H19, IGF2, KCNQ1)

O Vylougeni maternalni kontaminace metodou QF-PCR

O DiGeorge, Velokardiofacialni syndrome, syndrom ko¢i¢iho oka

O Ur¢éeni pohlavi

QO Dyschondrostedza/izolovany maly vzrast (SHOX)

O Zygozita dvojéat

O Familialni hemiplegicka migréna (ATP1A2, CACNA1A a PRRT2)

O Familiarni hypercholesterolémie (LDLR)

NEINVAZIVNi PRENATALNi DIAGNOSTIKA #

O Mikrodeleéni/mikroduplikaéni syndromy (viz druh4 strana zadanky)

O stanoveni pohlavi plodu z matefské krve

QO Parkinsonova nemoc (ATP13A2, GCH1, LRRK2, PARK7, PINK1, PRKN, SNCA, UCHL1)

QO Stanoveni RHD plodu z materské krve (genotyp RHD+ / RHD-)

O Prader Willi/Angelman syndrom oblast 15q11)

O Syndrom renalnich cyst a diabetu (HNF1B)

NEUROLOGIE

O Huntingtonova choroba

O Trichorhinofalangealni syndrom a Langer-Giedion syndrom (TRPS1, EXT1)

O Myotonickéa dystrofie typu | *

Jiny pozadavek #

O spinalni svalova atrofie *

O Syndrom fragilniho X * (s priikazem délky alel do cca 120 repetici CGG)

RUZNE

O CILENE VYSETRENI

O Cysticka fibréza a CFTRpatie®

QO Delece v oblasti AZF na chromozomu Y

gen

O Identifikace osob — prikaz paternity/maternity #

varianta

O Vysetfeni GJB2 genu

O Izolace a odeslani DNA (v ramci VFN)

Kam:

varianta

Poznamky:
* Vysetfeni mUze indikovat pouze lékar s odbornosti 208

V Mutacni analyza gent ATPTA2, ATP13A2, CACNATA, CREBBF, EP300, GCH1, HNF1B, IGF2, LDLR, LRRK2,

PARK?7, PRKN, PRRT2, SHOX, SNCA, TRPS1, UBE3A a UCHLT je zahrnuta v nékterém NGS panelu
(viz NGS zadanka)

# Pouze po predchozi domluvé.

POZNAMKY KLINIKY:

ODBER: Indikujici l1ékaFi (jméno, pracovisté, razitko, podpis):

Provedl:

Druh vzorku:

Datum/cas:




21 NEJCASTEJSICH MIKRODELECNICH/MIKRODUPLIKACNICH SYNDROMU

1p36 delece; 2p16 mikrodelece; 2923 mikrodelece/MBDS5; 233 mikrodelece/STATB2; 3929 mikrodelece; 9922.3 mikrodelece;
1524 delecni syndrom; 17921 mikrodelece; 2213 Phelan-McDermid; Cri du Chat syndrom/5p15; DiGeorge syndrom 22q11;
oblast 22g11; DiGeorge region 2/10p14; Langer-Giedion syndrom/8q; Miller-Dieker syndrom/17p; NF1 mikrodelecni
syndrom; Prader-Willi/Angelman syndrom; MECP2/Xq28 duplikace; Rubinsteim-Taybi syndrom; Smith-Magenis syndrom;
Sotostv syndrom/5q35.3; Williamstv syndrom; Wolf-Hirschhorn syndrom/4p16.3

PRADER-WILLI/ANGELMAN SYNDROM

Metylacné specifickd MLPA detekuje delece/duplikace oblasti 15q11; UPD nebo poruchu imprintingového centra.
Pozn.: 10% pfipadl Angelmanova syndromu je v disledku mutace genu UBE3A.




