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Zadanka k molekularné genetickému vysetieni

)

Vrozena porucha sluchu [A]
429 genu (v4)*

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: [0 |Rutina [J | statim (po pfedchozi domluvé)

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

Ugel vysetreni:

[J | Uréeni - potvrzeni diagnézy

[0 | Konfirmaéni test (z druhého nezavislého odbéru)

[ | Pfehodnoceni pivodniho 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 vysetreni (bioinformaticka analyza se tyka vzdy celého panelu gent):

Piktogram na konci fadku vyznacuje dals$i panel, ktery mlzete pro vySetfeni daného onemocnéni vyuzit (mohou se liSit v rozsahu vySetfovanych

genu). Zvolte prosim panel, ktery Vam nejlépe vyhovuje z pohledu diferencialni diagnostiky.

O

Vrozena porucha sluchu bez podezreni na konkrétni
syndrom

[l

Oculodentodigitalni dysplazie (GJA1)

Alportav syndrom S Hofini
] (COL4A3, COL4A4, COLAAS, COLAAG) [] | Oocytarni maturace -deficit (zP2)
|:| Bartteriv syndrom (SLC12A1/ ZBTB20) |:| Palmoplantarni keratéza/VohwinkelGv syndrom (GJB2)
Branchiooticky / branchiootorenalni ,
] syndrom (EYAL SIXL SIx5) [] | Pendrediiv syndrom (SLC26A4)
DOORS syndrom/epilepticka ,
[ encefalopatie/myoklonicka epilepsie (TBC1D24) [ | Perraultév syndrom (CLPP. HARS2, HSD17B, LARS2)
[ ] | Ektodermalni dysplazie (TSPEAR) |:| Primrose syndrom (zNF288)
Epsteinav / Sebastiantv / Fechtnerav i el - .
U] syndrom (MYto) [] |Progresivni familiarni intrahepatalni cholestaza (T3p2)
] FSGS - fokalni segmentalni ] Sticklertiv syndrom
glomeruloskleréza (INF2) (COL2A1, COL9AL, COL9A2, COL11A1)
|:| Charcot-Marie-Tooth nemoc (PRPS1) |:| Syndrom hluchoty — infertility (STRC/CATSPER2)
[ ] | CHARGE syndrom (CHD7) [ ] | Syndrom SESAME (KCNJ10)
[] | chudley-McCulloughtiv syndrom (GPSM2) [ ] | Syndrom 3MC (MASP1)
JervellGv a Lange-NielsenGv syndrom o
] (KCNEL KCNQD) [] | Treacher Collinstiv syndrom (TCOF1, POLR1D)
. Usherlv syndrom (ADGRV1, CDH23, CIB2, CLRN1, ESPN,
[ | Keuteltv syndrom vcp) [ GPR98, MYO7A, PCDH15, USH1C, USH1G, USH2A, WHRN)
] Mohr-Tranebjaergtiv syndrom ] Waardenburglv syndrom
(TIMMB8A) (EDNS3, EDNRB, MITF, PAX3, SNAI2, SOX10)
[] | Norrieho choroba (NDP) [] |Wolframav syndrom (wrs1)

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

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