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ZADANKA
MOLEKULARNE GENETICKE VYSETRENI

PACIENT ZADATEL
Cislo pojisténce: Pojistovna: ICP:
Prijment: Datum narozent: Jméno lékare:
Jméno: Pohlavi: Adresa:
(Im [z
Diagnéza - zdkladni: Diagnéza - vedlejst: Ndrodnost:
Adresa: Telefon:
Vztah k probandovi: Rodokmen prilozen: Variabilni symbol: Odbornost:
[J]AaNo [ INE
PROBAND  vypliuje se v piipadé, Ze se liéi od vyéetiované osoby ODBER
Prijmenti: Datum odbéru: Cas odbéru: Datum odeslant:
Jméno: Odber provedl!:
Cislo pojisténce: Pozndmky k odbéru:
DUVOD/UCEL POZADAVKU (KLINICKE INFORMACE) RAZITKO A PODPIS LEKARE

SE ZADANKOU PROSIME DODAT | PODEPSANY INFORMOVANY SOUHLAS PACIENTA/ZAKONNEHO ZASTUPCE (stadi i kopie)

Odeslany material k vysetreni:

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

[] KrevnaDNA (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 moc) ] Choriové kiky kultivované

I:‘ Bukalni stér I:‘ Izolovana DNA (specifikujte primarni vzorek).’
[] Viasové folikuly

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

Pozadovana vysetieni specifikujte na druhé strané zadanky.
Je-li poZzadovano 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/Zdadanku prijal:

Identifikace vzorku:




POZADOVANA VYSETRENI:
[C] POUZE IZOLACE A ULOZENi GENETICKEHO MATERIALU

ANALYZA MUTACi V MITOCHONDRIALNi DNA (mtDNA)
[0 analyza bodovych mutaci mtDNA - sekvenovani celé mtDNA @
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[C] POUZE IZOLACE DNA A VRATIT CAST DNA NA ODDELENi

- upfesnéte fenotyp: [] sy MELAS [] sy MERRF [] sy NARP [] sy LHON<GE)>

- ovéreni pfitomnosti specifické mutace v mtDNA:

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

|:| delece v mtDNA

ANALYZA GENU LOKALIZOVANYCH NA JADERNE DNA

[0 deplece mtDNA (pouze pro vyzkumné Géely po dohodé)

Diagnostické panely (seznam genti na konkrétnich panelech je uvedeny v Laboratorni prirucke LPSMP)

e

|:| autoinflamatorni onemocnéni @

[0 mitochondrialni onemocnéni

O leukodystrofie @
| cely exom, WES (pouze pro vyzkumné Gcely po dohodé)

Geny vysSetiované samostatné (geny, které jsou zastoupeny i na vyse uvedenych diagnostickych panelech jsou podtrzeny)

Deficit cytochrom c oxidazy (COX, komplex 1V)

O coxio [ coxis [ sco1 [ scoz [ surr1
Deficit koenzymu Q10
O aprx [Ocogz [coos [dcogsa [coqy [prpssi

Deficit produkce ATP

ATPAF2, deficit ATP syntazy, nukledrni typ 1

ATPSF1E (ATP5E), deficit ATP syntazy, nuklearni typ 3

TMEM70, TMEM70-vazana mitochondrialni encefalokardiomyopatie

SLC25A3, deficit mitochondrialniho fosfatového prenasece

oOooad

SLC25A4 (ANTT), sy deplece mtDNA, progresivni externi oftalmoplegie
Deficit pyruvatdehydrogenazy (PDH)
DLAT U oo U poHAT
Dalsi geny systému OXPHOS

DARS2, sy LBSL

DGUOK, sy deplece mtDNA (hepatocerebralni forma), arPEO

DNAJC19, 3-methylglutakonova acidurie typ V

DNAJC30, autozomalné recesivni LHON (arLHON) O]
MPV17, sy deplece mtDNA (hepatocerebralni forma)

NDUFAT, deficit komplexu |

OPA1, opticka atrofie typ 1, opticka atrofie plus, BehrGv sy @

O

[ poHB [ poHx

OPA3, opticka atrofie typ 3 s kataraktou, 3-methylglutakonové acidurie typ Il 2>
POLG, sy deplece mtDNA (Alpers, MNGIE), adPEO, arPEO

PUS1, sy MLASA

RARS2, pontocerebelarni hypoplazie typ 6

RRM2B, sy deplece mtDNA, adPEO

SDHA, deficit komplexu II, optické atrofie s pozdnim nastupem O
SUCLA2, sy deplece mtDNA

TK2, sy deplece mtDNA, arPEO

TAFFAZIN (TAZ), Barth(iv sy (3-methylglutakonova acidurie typ I1)

TYMP, sy deplece mt DNA (MNGIE)

TWNK, sy deplece mt DNA (IOSCA), adPEO, Perraultiiv sy

WARS2, WARS2-véazany kombinovany defekt oxidativni fosforylace

YARS2, sy MLASA

ACTH (adrenokortikotropinova) rezistence

O mc2r, deficit glukokortikoid 1 [ MRAP, deficit glukokortikoidd 2
CDG syndromy (vrozené poruchy glykosylace)

ALG3, ALG3-CDG (dfive CDG-Id)

ALG6, ALG6-CDG (dfive CDG-Ic) RNA
ALG8, ALG8-CDG (dfive CDG-Ih)

COG7, COG7-CDG (dfive CDG-lle)

DPM1, DPM1-CDG (dfive CDG-le)

EXT1, mnohocetné exostdzy typ 1, EXT1/EXT2-CDG

EXT2, mnohocetné exostdzy typ 2, EXT1/EXT2-CDG

MPDU1, MPDU1-CDG (dfive CDG-If)

MPI, MPI-CDG (dfive CDG Ib)

NUST, NUS1-CDG (dfive CDG laa)

PGM1, PGM1-CDG (dfive CDG It)

PMM2, PMM2-CDG (dfive CDG la)

RFT1, RFT1-CDG (dfive CDG-In)

TF, transferin (upfesnéni dif. dg. u CDG sy)

O00ooOoboOoOoooooboooooono
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Diabetes insipidus
AQP2, DI nefrogenni
Glycinova encefalopatie (neketoticka hyperglycinémie)

O

[ Ave, DI neurohypofyzealni (primarni centralni DI)

[0 AMT, glycinové encefalopatie 2 (protein T)
[0 GLDC glycinova encefalopatie 1 (protein P)

Poznamky:
dorostoveho-lekarstvi/laborator/), RNA sekvenujeme pouze z RNA (cDNA)

Hyperlipidémie

[0 APOAS, hyperlipoproteinémie typ V (familiari deficit apolipoproteinu A5)
[0 GPD1, ptechodna infantilni hypertriglyceridémie

[0 GPIHBP1, hyperlipoproteinémie typ ID (familiarni deficit GPIHBP1)

[0 LPL, hyperlipoproteinémie typ |, familiarni kombinovana hyperlipidémie 3
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ALAD, deficit ALA dehydratazy (Dossova porfyrie)

ALAS2, erytropoeticka protoporfyrie (X-vazana forma)

CPOX, hereditarni koproroporfyrie

FECH, erytropoeticka protoporfyrie (autozomalni forma)

HMBS, akutni intermitentni porfyrie

PPOX, variegatni porfyrie (porphyria variegata)

UROD, porphyria cutanea tarda (typ II, familiarni forma)

UROS, kongenitalni erytropoeticka porfyrie (Guntherova choroba)

OoooOoOoooono

HFE, porphyria cutanea tarda (geneticky rizikovy faktor s vlivem na manifestaci)
Poruchy metabolismu bilirubinu
|:| ABCC2, Dubin-Johnsondv sy
[0 UGT1AT - upiesnéte fenotyp: [] sy Gilbert (c.-41_-40dupTA) [] sy Crigler-Najjar

[ tranzientni familiami neonatalni hyperbilirubinémie

Poruchy metabolismu glukézy a glykogenu
[J GBET, glykogendza typ IV (deficit glykogen vétviciho enzymu) RNA
[ sicear (GLUTT1), deficit GLUT1, dystonie 9
|:| SLC2A2 (GLUT2), Fanconi-Bickeliiv syndrom (glykogendza typ XI, deficit GLUT2)
Poruchy metabolismu médi
[0 ATP7A, Menkesova choroba
Periodické horecky
D MEFV, familiarni sttedomorska horecka, akutni febrilni neutrofilni dermatédza
[J NLRP3, sy FCAST (CAPS1), Muckle-Wellsiiv sy (CAPS2), sy CINCA (CAPS3)
[ 1nFRSFIA sy TRAPS

Rettiv syndrom a vybrané Rett-like fenotypy

[ ATP7B, Wilsonova choroba @

MECP2, Rettllv sy , tézka novorozenecka encefalopatie zplisobena mutaci MECP2
MECP2 (pouze MLPA analyza), MECP2 duplikacni sy

CDKL5, CDKL5-véazana epilepticka encefalopatie

FOXG1, FOXG1 sy

Ostatni onemocnéni (sefazeny abecedné dle genu)

oooo

|:| ALDOB, hereditarni intolerance fruktézy

[0 ALPL, hypofosfatazie, odontohypofosfatazie

[0 c7ns7, cystinéza

[0 EGFR (NM_005228.5:c.1283G>A), neonatalni zanétlivé onemocnéni kiize a stiev
[ FaH, tyrozinemie typ |

|:| FH, fumarova acidurie, hereditarni leiomyomatoza (a renalni nador)

[0 GALNS, mukopolysacharidéza IVA

|:| GUSB, mukopolysacharidéza VII

[0 HFE (p.His65Asn, p.Ser65Cys, p.Cys282Tyr), hemochromatéza typ 1 @
[ CHRNE, postsynaptické vrozené myastenické syndromy

[ Por, POR-vazany Antley-Bixlerdv sy

[J 7H, autozomalné recesivni Segawilv sy (deficit tyrosinhydroxylazy)

|:| UFM1 (NM_001286704.1:c.-273_271delTCA), hypomyelinacni leukodystrofie 14

Jiné:

mitochondrialni optické neuropatie, @ pro tuto analyzu existuje indika&ni omezeni (viz Laboratorni pfiru¢ka LPSMP https://www.vfn.cz/pacienti/kliniky-ustavy/klinika-detskeho-a-
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