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Zadanka k molekularné genetickému vysetieni
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ONEMOCNENI A VADY SRDCE [A]
291 genu (v5)*

Jméno a pfijmeni: Jméno lékare, odbornost, ICP/ICZ,
Razitko a podpis:

Cislo pojisténce:

Kéd pojistovny: Pohlavi: O muz [Jzena

Zakladni diagnéza: Narodnost:

Datum a ¢as odbéru:

Datum a ¢as prezkoumani: (vyplfiuje LAB)

Datum a ¢as pfijmu: (vyplfiuje LAB)

Provedeni vysetreni: [J |Rutina [J | Statim (po predchozi domluvé)

Material:
[0 |1zolovana DNA [ | Periferni krev (EDTA) [0 | Plodova voda [0 | Choriova tkan
O |Jiny

Ucel vysetieni:

[ | Uréeni - potvrzeni diagnézy

[0 | Konfirmaéni test (z druhého nezavislého odbéru)

[ | prehodnoceni pavodniho nalezu

[ | Prediktivni test u rodinného pFislusnika probanda / partnera probanda

Jméno a pfijmeni probanda:

Cislo pojisténce:

Sekvencni varianta: Gen:

S zadankou prosim dodejte informovany souhlas pacienta s analyzou DNA. Bez tohoto dokumentu nemuize byt vzorek vysetien.
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Pozadované NGS vysSetieni (bioinformaticka analyza se tyka vzdy celého panelu gent):

Piktogram na konci fadku vyznacuje dal$i panel, ktery mazete pro vySetfeni daného onemocnéni vyuzit (mohou se liSit v rozsahu vySetfovanych
genu). Zvolte prosim panel, ktery Vam nejlépe vyhovuje z pohledu diferencialni diagnostiky.

[l

Alstrom syndrom (ALMS1)

[l

Familiarni progresivni prevodni porucha
(NKX2-5, SCN1B, SCN5A, TRPM4)

Amyloid6za (APOA1, APOA2, APP, B2M, CST3, FGA, GSN, ITM2B,
LYZ, PRNP, SAA1L, TTR)

Hypertroficka kardiomyopatie, HCM
(34 gent — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Aortalni syndromy — skupina onemocnéni
(25 gen - Arterial tortuosity, Beals, Bikuspidalni aortalni chloperi, Ehlers-
Danlos - klasicky a vaskularni typ, FTAAD, Loeys-Dietz, Marfan)

Kardiofaciokutanni syndrom
(BRAF, KRAS, MAP2K1, MAP2K2)

Arterial tortuosity syndrom (SLC2A10)

Katecholaminergni polymorfni komorova tachykardie
(CALM1, CALM3, CASQ2, RYR2, TECRL, TRDN)

Arytmogenni dysplazie pravé komory, ARVD
(CTNNA3Z, DSC2, DSG2, DSP, JUP, PKP2, RYR2, TGFB3, TMEM43)

LEOPARD syndrom (PTPN11, BRAF, RAF1)

Bikuspidalni aortalni chlopen
(GATA5, NOTCH1, ROBO4, SMAD6)

Loeys-Dietz syndrom
(TGFBR1, TGFBR2, SMAD2, SMAD3, TGFB2, TGFB3)

Brugada syndrom
(21 genl — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Long QT syndrom
(19 gent — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Costello syndrom (HRAS)

Marfan syndrom (FBN1)

Defekt septa sini a komor
(ACTC1, CITED2, CRELD1, GATA4, GATAS5, GATA6, GJAL, MYHS,
NKX2-5, NODAL, TBX3, TBX5, TBX20, TLL1)

Na&hla srde¢ni smrt — bez stanovené pficiny

DiGeorge syndrom, VCF syndrom (22q11.2, TBX1)

Nonkompaktni kardiomyopatie, LVNC (ACTC1, DTNA, FLNC,
LDB3, MIB1, MYBPC3, MYH7, PRDM16, TAZ, TNNT2, TPM1)

Dilata¢ni kardiomyopatie, DCM
(52 gentl — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Noonan syndrom
(PTPN11, BRAF, KRAS, LZTR1, NRAS, RAF1, RIT1, RRAS2,
SOS1, SOS2, KAT6B, MRAS, RRAS, RRAS2)

Ehlers-Danlos syndrom
(19 gent — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Noonan-like syndrom (PPP1CB, CBL, SHOC?2)

Fabryho choroba (GLA)

Rasopatie — skupina onemocnéni
(21 gent — Costello, Kardiofaciokutanni s., Legius, LEOPARD,
Noonan)

Fallotova tetralogie (CITED2, GATA4, GATAS, GATAS,
GDF1, JAG1, NKX2-5, NKX2-6, TBX1, ZFPM2)

Restriktivni kardiomyopatie
(FLNC, MYPN, TNNI3, TNNT2)

Familiarni aneuryzma a disekce hrudni aorty, FTAAD
(ACTA2, LOX, MFAP5, MYH11, MYLK, PRKG1)

Short QT syndrom (CACNA2D1, KCNH2, KCNJ2, KCNQ1)

Oodogogogooooo|d

Familiarni fibrilace sini (ABCC9, GATA5, GJA5, KCNA5, KCNE1,
KCNJ2, KCNQ1, NPPA, SCN1B, SCN2B, SCN3B, SCN4B, SCN5A)

oo oo oo b bygoog g d

Syndrom nahlého umrti kojence (CAv3, GPD1L, KCNH2,
KCNJ8, KCNQ1, PPA2, RYR2, SCN5A, SNTA1, TSPYL1)

O

Familiarni fibrilace komor
(DPP6, SCN5A)

[

Visceralni heterotaxie
(ACVR2B, CFC1, LEFTY2, MNS1, MMP21, NODAL, PKD1L1, ZIC3)

* PocCet genll v panelu (verze) je platny k datu vydani zadanky. Seznam vysSetifovanych genl a oblasti viz Aktualni seznam ¢innosti provadénych
v ramci flexibilniho rozsahu akreditace, www.fno.cz.
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