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) Fakultni nemocnice Ostrava
Ustav klinické a molekularni patologie a Iékafské genetiky

Oddéleni lékarské genetiky
17. listopadu 1790/5, 708 52 Ostrava-Poruba

Laboratorni Cislo

tel.: 59737 3243

Zadanka k molekularné genetickému vysetieni - zakladni

Jméno a prijmeni:

Jméno lékare, odbornost, IEP/ICZ,

Cislo pojisténce:

Razitko a podpis:

Koéd pojistovny: Pohlavi:

O muz []zena

Zakladni diagnéza:

Narodnost:

Datum a ¢as odbéru:

Datum a ¢as prezkoumani:

(vyplfiuje LAB)

Datum a ¢as pfijmu:

(vyplriuje LAB)

[ Provedeni vySetieni: | O [Rutina | O |statim (po pfedchozi domluvé)
Material:
[ |l1zolovand DNA | O | Periferni krev (EDTA) | O | Plodova voda | O | Choriova tkan
O |Jiny
Ugel vysetreni:
[ | Uréeni - potvrzeni diagnézy [0 | Konfirmaéni test (z druhého nezavislého odbéru)
[ | Prediktivni test u rodinného pfislusnika / partnera probanda [ | Prehodnoceni pavodniho nalezu

Jméno a pfijmeni probanda:

Cislo pojisténce:

Sekvencni varianta:

Gen:

[ S zadankou prosim dodejte informovany souhlas pacienta s analyzou DNA. Bez tohoto dokumentu nemiZe byt vzorek vySeten. |

| | Izolace DNA

Chromozomové aberace Hematologie Farmakogenetika

[ |Aneuploidie - chromozomy 13, 18, 21, X a Y [A] [0 | FV Leiden [A] [ | TPMT [A]

1 | Aneuploidie - chrom. 13, 15, 16, 18, 21, 22, Xa Y [ | Ful Protrombin [A] [0 |cypaco[A]

[ | Mikrodelece na chromozomu Y (AZF), SRY [A] [0 |VKORC1
] |pbPYD

Monogenni choroby

Metabolické choroby

Cysticka fibréza (cely gen CFTR) [A]

Hemochromatéza zakladni (p.Cys282Tyr, p.His63Asp, p.Ser65Cys) [A]

Syndrom fragilniho X (FRAXA) [A]

Hemochromatoza rozsirena (HFE,HJV,HAMP, TFR2,FPN1,FTH1,BMP2) [A]

Spinalni muskularni atrofie [A]

Hypercholesterolemie (LDLR,APOB,PCSK9,LDLRAP1,STAP1,APOE) [A]

Maly vzrist, idiopaticky (SHOX, FGFR3, COL2A1) [A]

Wilsonova choroba, Aceruloplasminémie (ATP7B,CP) [A]

Familiarni cerebralni kavernézni malformace [A]
(CCM1/KRIT, CCM2, PDCD10)

Chronicka/hereditarni pankreatitida (CFTR,CTRC,CPA1,PRSS1,SPINK1)

Rezistence na thyroidalni hormony [A]
(FOXE1,NKX2-1,NKX2-5,PAX8,SLC36A4,THRA, THRB,TSHR)

Gilbertiiv syndrom (UGT1A1 - TATA box)

Alportiv syndrom [A]
(COL4A3,COL4A4,COL4A5,COL4AB,MYHY,CFHRS5)

Obezita s véasnym nastupem
(55 genl — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Oo|o/oagoono

Deficit Alfa-1-antitrypsinu (SERPINAL) [A]

Porucha metabolizmu surfaktantu [A]
(ABCA3,CSF2RA,CSF2RB,SFTPA1,SFTPB,SFTPC,SFTPD,TTF1)

o (O0O|0/0ggoogno

MLPA (vySetfeni deleci/duplikaci genu / oblasti):

Komentar:

[A] - akreditované vysetieni (Ize uplatnit

Zdravotnicka IavboratoF ¢&. 8194 akreditovana CIA
podle CSN EN ISO 15189:2013

Katalog tiskopisti FNO - slozka NLP, Kéd MTZ: 3602442
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Fakultni nemocnice Ostrava
Informovany souhlas pacienta(tky) s Laboratornim molekularné genetickym vysetrenim

Vazena pani, Vazeny pane,

vzhledem k tomu, Ze jako svépravny jedinec se podilite vyznamnym zplsobem na diagnostickém a I1éEebném postupu
navrzeném u Vasi osoby (VaSeho ditéte), mate nezadatelné pravo byt pfed VasSim rozhodnutim o téchto postupech
podrobné informovan(a).

Vysetreni je provadéno pro diagnozu:

Molekularné genetické vysetieni (specifikujte):
Ze vzorku: ||:| krev [ plodovavoda [] choriovatkan [] DNA [] jiné:

A. Prohlaseni Iékare

ProhlaSuiji, Zze jsem vySetfované osobé, popf. jejimu zakonnému zastupci, jasné a srozumitelné podal/a informaci o jejim
zdravotnim stavu, podstaté a ucelu, pfedpokladaném prospéchu a moznych nasledcich a rizicich vySe uvedeného
molekularné genetického vySetfeni (pfipadné neocekavanych nalezd) a také o moznych rizicich a disledku pfipadného
odmitnuti tohoto vysSetfeni. VySetfovana osoba byla informovana o dobrovolnosti vySetfeni a o skute¢nosti, Ze mlze
kdykoli od vySetfovani odstoupit bez udani dlvodu. Byla ujiSténa o dlvérnosti vysledkd molekularné genetického
vySetfeni a o skuteCnosti, Ze tyto vysledky nebudou bez souhlasu vySetfované osoby/zakonného zastupce sdélovany
tfeti osobé. S osobnimi Udaji bude nakladano v souladu se zakonem o ochrané osobnich udaja.

Vysvétlujici pohovor provedl:
Misto a datum: identifikace a podpis ékare

B. Prohlaseni vysSetiované osoby/zakonného zastupce

Prohlasuji, Ze jsem byl/a Iékafem srozumitelné informovan/a o svém zdravotnim stavu, popf. o zdravotnim stavu osoby
mnou zastupované, o duvodu planovaného vySe uvedeného vySetfeni, o mozném pfinosu, ale také rizicich tohoto
vySetfeni, pfipadnych alternativnich moznostech, o dusledcich nalezu (pfipadné neoCekavanych nalezu), které s sebou
vysledky molekularné genetického vySetfeni mohou nést a také o dlsledcich pfipadného odmitnuti vySetfeni. Veskeré
tyto skute€nosti mi byly Iékafem nalezité vysvétleny, porozumél/a jsem jim a mél/a jsem moznost klast dopliujici dotazy,
které mi byly zodpovézeny. Dale prohlasuji, Zze jsem pravdivé informoval/a o skute¢nostech podstatnych pro provedeni
vySetfeni a nezatajil/a jsem zadné okolnosti, které jsou pfekazkou k provedeni vySetfeni.

Na zakladé poskytnutych informaci a vlastniho svobodného uvazeni prohlasuji, ze souhlasim s provedenim vyse
uvedeného laboratorniho molekularné genetického vysetieni. Byl/a jsem poucen/a, Ze svlj souhlas mohu kdykoli
odvolat bez udani divodu.

Dale si preji nasleduijici:

L] Preji si / [] Nepfeji si byt informovan/a o vysledku molekularné genetického vysetfeni.

[] Preji si / [] Nepfteji si byt informovan/a o vedlej$ich nalezech v podobé genetickych zmén, jejichz povaha miize byt
zarode¢na a mohou byt proto spojeny se zvySenym rizikem rozvoje nadort u mé osoby, popf. mych pFibuznych (tyka se
pacientu, ktefi jsou indikovani k testovani somatického genomu v nadorové tkani)

Pieji si, aby o vysledku mého molekularné genetického vySetfeni byly informovany nasledujici osoby:

PFijmeni: |Jméno: | |Datum narozeni: |
Adresa:
PFijmeni: |Jméno: | |Datum narozeni: |
Adresa:

[] Souhlasim / [ ] Nesouhlasim s uchovanim mé DNA pro G&ely pfipadného daldiho vySetfovani.

[] Souhlasim / [] Nesouhlasim s pfipadnym anonymnim zvefejnénim ziskanych vysledkd v pfednaskach a odbornych
publikacich.

[] Souhlasim / [ ] Nesouhlasim s anonymnim vyuZitim DNA k lékafskému vyzkumu.

[] Souhlasim / [] Nesouhlasim s pfipadnym zapsanim mé osoby do registru nemocnych s pfislusnou diagnézou.

[] Souhlasim / [ ] Nesouhlasim se sdélenim neotekavanych nalezd.

Identifikacni Gidaje vySetiované(ho):
| Pijmeni: | | Jméno: | | Titu: | |RC: |

Pripadné Identifikacni idaje zakonného zastupce:
PFijmeni: | | Jméno: | | Datum narozeni: |

Vztah k vySetfované osobé:

Misto a datum:

podpis vySetfované(ho), zakonného zastupce
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