Fakultni Thomayerova nemocnice
Oddéleni lékaFské genetiky - laboratof
Videriské 800, Praha 4 - Kr¢, 140 59
ICO: 00064190

Thomayerova
nemocnice

e-mail: OLGlaborator@ftn.cz
tel.: 261 083 865

ZADANKA O CYTOGENETICKE / MOLEKULARNI GENETICKE VYSETRENI

Prijmeni

Jméno

Cislo pojisténce
Datum narozeni
Pojistovna \

[1 samoplatce

Pohlavi O muz [ Zena

Diagndza (MKN) (Jméno, Odbornost, ICP, Pracovisté, Razitko, Podpis)
Datum a ¢as odbéru

Adresa

Datum a cas indikace
(pokud se lisi od data odbéru)

[ Bukalni stér
[ Produkt koncepce

[] Periferni krev
[] Plodova voda”

[ je k dispozici u lékate OLG FTN

Informovany souhlas S oy v e
Y [1 je prilozen k zadance o vysetieni

[ Choriové kiky” [1 Izolovana DNA z:

Pacient 7ad4 likvidaci vzorku po ukonéeni vysetieni | [] ANO [] NE

"Uvést tyden téhotenstvi v dobé odbéru ‘

[] STATIM [ konfirmace

Vyseteni [ prediktivni test _ [] ulozeni DNA

Cytogeneticka vysetieni

Molekuldrné-cytogeneticka vysetreni

D Karyotyp -z periferni krve, plodové vody, choriovych kikd a jinych solidnich tkdni
L] Ziskané chromozomové aberace (ZCA)

[ Array CGH; (8x60k) ISCA
[ FisH#*

Molekuldrné-geneticka vysetreni

Aneuploidie chromozom
O QF-PCR; aneuplodie chromozomi 13, 18,21, Xa Y
] QF-PCR,; aneuplodie chromozomdi 13,15, 16, 18,21,22,XaY

Farmakogenetika
[ TPMT; thiopurin S-Methyltransferaza*
O TOLLIP-gen; polymorfismus rs3750920% **

Neurologie
[] Beckerova nebo Duchennova muskularni dystrofie (DMD/BMD)
[ Rettav a Rett-like syndrom** (véetné bodovych mutaci v genu MECP2, FOX61)
] Spinalni muskularni atrofie (SMA)
O Syndrom fragilniho chromozomu X

Hematologie
[ Trombofilni mutace Fll, Fv*
[ Trombofilni mutace MTHFR (POUZE s indikaci hematologa)**
[ calretikulin
[ Mutace JAK2

=
>
D

[ celiakie*

] Morbus Bechtérev*

[ Gilbertiv syndrom*
[] Laktézové intolerance*
O DNA-banking*

O Jine:

Pneumologie
[ Alfa-1-antitrypsin*
O Cystické fibréza
NGS (MPS)

D WES; celoexomové sekvenovdni (POUZE po konzultaci s ambulanci ¢i laboratofi,
nejlépe trio)**
[ onko panel
[ Tuberézni skleréza
[J Neurofibromatéza
O Epilepsie a epileptické syndromy
[ Familiarni hypercholesterolémie**
D Rasopatie — A2ML1, BRAF, CBL, HRAS, KRAS, MAP2K1, MAP2K2, MEK1, NRAS, PPP1CB,
PTPN11, RAF1, RASA2, RIT1, RRAS, SHOC2, SOS1, SOS2, SPRED1

] Marfantv syndrom; FBN1
[ Rettav a Rett-like syndrom — MECP2, FOXG1
[ sLos - pHCR7
O Idiopaticky maly vzrGst — SHOX
O omp

Metoda Sanger
[ Prediktivni test znamé familiarni patogenni varianty:
] ovéfeni nalezu MPS Sangerovym sekvenovanim

Metoda MLPA
D MLPA — BRCAT, BRCA2, CHEK2, PALB2, RAD50, RAD51C
D MLPA — MLH1, MSH2, MSH6, EPCAM, PMS2
O MLPA - T5C1, T5C2
[ MLPA - NF1, NF2
O MLPA - ATm
[ MLPA - scvia
1 mLPA — jiné geny
[] ovéeni nalezu MLPA

*vySetteni, kterd Ize indikovat mimo odbornost 208

**neakreditovana vysetteni

seznam gen0 viz web OLG FTN: https://www.ftn.cz/laborator-lekarske-genetiky-1164/

Datum

Cas

Jméno

Laboratorni cislo
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