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Laboratorni ¢islo

Zadanka k molekularné genetickému vysetieni
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ONEMOCNENI LEDVIN A CILIOPATII [A]
600 gent (v5)*

Jméno a prijmeni:

Cislo pojisténce:

Koéd pojistovny:

Pohlavi:

O muz [Jzena

Zakladni diagnéza:

Narodnost:

Datum a ¢as odbéru:

Datum a ¢as prezkoumani:

(vypliiuje LAB)

Datum a ¢as pfijmu:

(vypliiuje LAB)

Jmeéno lékare, odbornost, ICP/ICZ,
Razitko a podpis:

Provedeni vysetreni:

[0 |Rutina

Statim (po pfedchozi domluvé)

Material:

[ | 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 nemtze byt vzorek vysetien.

Komentar:
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Pozadované NGS vysetreni (bioinformaticka analyza se tyka vzdy celého panelu gent):

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

I:l ADPKD (PKD1, PKD2, GANAB, BICC1, DNAJB11, IFT140,
ALG5, ALG8, HNF1B, LRP5)

O

Hypokalcémie (CASR, GNA11, FAM111A)

ADTKD: REN —related (REN), UMOD - related
(UmMoD), SEC61A1 —related (SEC61A1)

Hypomagnesémie
(CLDN16, CLDN19, CNNM2, EGF, FXYD2, TRPM®6)

Renalni hypodysplazie, ageneze
(geny dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Jeune syndrom
(geny dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Alport syndrom
(COL4A3, COL4A4, COL4A5, COL4AB, MYH9, CFHR5)

Joubert syndrom
(geny dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

ARPKD (PKHD1, DZIP1L, ALGY9)

Laurence-Moon syndrom (PNPLAG)

Atypicky hemolyticky uremicky syndrom
(C3, CD46, CFB, CFH, CFHR1, CFHR3, CFIl, DGKE, THBD)

Liddle syndrom (SCNN1A, SCNN1B, SCNN1G)

Bardet-Biedl syndrom
(geny dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Meckel-Gruber syndrom
(geny dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Bartter syndrom
(BSND, CASR, CLCNKA, CLCNKB, KCNJ1, MAGED2,
SLC12A1)

MURCS asociace (WNT4)

BOR syndrom (EYAL, SIX1, SIX5)

Nefrokalcinéza
(geny dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

COACH syndrom (CC2D2A, INPPSE, TMEM67,
RPGRIP1L)

Nefronoftiza
(geny dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

CAKUT (vrozené anomalie ledvin a mocovych cest)
(geny dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Nefroticky syndrom
(geny dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Cystinéza (CTNS)

Nefrogenni diabetes insipidus (AVPR2, AQP2)

Cystinurie (SLC3A1, SLC7A9)

Papilorenalni syndrom (PAX2)

Dentova choroba (CLCN5, OCRL)

Pierson syndrom (LAMB2)

Denys-Drash syndrom (wT1)

Prune belly syndrom (CHRM3)

Dominantni hypofosfatemie s nefrolitiazou nebo
osteopordzou (SLC34A1, SLC9A3R1)

Prune belly syndrom (CHRM3)

Fanconiho renotubularni syndrom
(EHHADH, SLC34A1, HNF4A, GATM, NDUFAF6)

Renalni tubularni acidéza
(ATP6B1, ATP6VOA4, SLC4AL, SLC4A4)

FSGS - fokalni segmentalni glomeruloskleréza
(geny dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Renalni tubularni dysgeneze (ACE, AGT, AGTR1, REN)

Fraser syndrom (FRAS1, FREM2, GRIP1)

Renalni tubulopatie
(geny dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Gitelman syndrom (CLCNKB, SLC12A3)

Senior-Loken syndrom (CC2D2A, CEP164, CEP290, INVS,
IQCB1, NPHP1, NPHP3, NPHP4, SDCCAGS8, TMEM138, TMEM216,
TMEM231, TMEM237, TRAF3IP1, WDR19, SCLT1, SLSN3, ZNF423)

Hyperkalcémie (AP2S1, CASR, CDC73, CYP11B2,
CYP24A1, GCM2, GNA11, SLC34A1)

Syndrom renalnich cyst a diabetes (HNF1B)

ool o|oooooo|jojojojgogyogoo|jo|jo|o

Hyperurikemicka nefropatie
(HNFJ3, REN, SEC61A1, UMOD, HPRT1, MOCOS)

ool o|oooooo|jojojojgogyogoo|jo|jo|o

Townes-Brocks syndrom (DACT1, SALL1)

O

Hyperoxalurie (AGXT, GRHPR, HOGA1)

* Pocet genll v panelu (verze) je platny k datu vydani zadanky. Seznam vysSetfovanych genl a oblasti viz Aktualni seznam &innosti provadénych

v ramci flexibilniho rozsahu akreditace, www.fno.cz.
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