Ziadanka o genetické vysetrenie zriedkavych ochoreni
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Rodné €. pacienta:
Priezvisko:

Meno, titul:

Typ materialu:

Zoznam vySetreni (pozadované vysetrenie zretelne oznacte, napr. X):

Poruchy rastu / skeletélne ochorenia / ochorenia spojivovych tkaniv

O Achodroplazia, hypochondroplazia FGFR3

O Antley-Bixler syndrém typ 1 POR

] Antley-Bixler syndrom typ 2 FGFR2

[ crouzon syndrom FGFR2

[J crouzon syndrém s acanthosis nigricans FGFR3 - 1 exén
[J Diastroficka dysplazia SLC26A2

[ Ehlers-Danlos syndrém, typ "classical-like" TNXB

[ Ehlers-Danlos syndrém, arthrochalazia typ 1 COL1A1

[ Ehlers-Danlos syndrém, klasicky typ 1 COL5A1

[ Ehlers-Danlos syndrém, klasicky typ 2 COL5A2

[ Ehlers-Danlos syndrém, kyfoskolioticky typ 1 PLOD1

[ Ehlers-Danlos syndrém, vaskularny typ COL3A1

[J FGFR3-asociovana chondrodysplazia FGFR3

[J Holt-Oram syndrém TBX5

[J chondrodysplazia punctata, CDPX ARSE

O Chondrodysplazia punctata, CDPX2 EBP

[J Chondrodysplazia punctata, rizomelicka typ 1 PEX7

[ Kraniosynostéza FGFR1

[] Kraniosynostéza FGFR2

[] Kraniosynostéza FGFR3

[ Loeys-Dietz syndrom typ 1 TGFBR1

[ Loeys-Dietz syndrom typ 2 TGFBR2
Ochorenia srdca

[J Brugada syndrom NGS panel

[J CHARGE syndrém CHD7

[J DiGeorge syndrém 22q11.2

O Kardiomyopatia, dilatatna NGS panel

O Kardiomyopatia, hypertroficka typ 1 MYH7

O Kardiomyopatia, hypertroficka typ 2 TNNT2
Metabolické a endokrinologické ochorenia

[ Alagille syndrém typ 1 JAG1

[ Barth syndrém TAZ

O Crigler-Najjar syndrom UGT1A1

O Cysticka fibréza CFTR

[ cystinaria SLC3A1, SLC7A9
[ Deficit alfa-1-antitrypsinu AAT(SERPINAL;S,Z alely)
] Familiarna hypercholesterolémia LDLR

[ Galaktozémia typ 1 GALT

[ Galaktozémia typ 2 GALK1

[ Galaktozémia typ 3 GALE

[ Hereditarna hemoragicka telangiektazia SMAD4, ENG, ACVRL1
Hematologické ochorenia / trombopatie / poruchy hemostazy / hemoglobulinopatie
[ Bernard-Soulier syndrém typ A GP1BA

[ Bernard-Soulier syndrém typ B GP1BB

[ Bernard-Soulier syndrém typ C GP9

Svalové ochorenia

[J Duchenne/Becker muskularna dystrofia DMD

[J Kongenitalny myastenicky syndrom CHRNE delG
] Pletencova muskularna dystrofia typ 1A MYOT

] Pletencova muskularna dystrofia typ 1B LMNA

] Pletencova muskularna dystrofia typ 1C CAV3
Nefrologické ochorenia

I Alport syndrém, AR COL4A3, COL4A4
[ Alport syndrém, X-viazany COL4A5

[ Bartter syndrom CLCNKB

[ Gitelman syndrom SLC12A3
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Pediatka a podpis ordinujuceho lekara:

Diagnéza:
Poistovia:

Kéd hosp. pripadu:

Datum a ¢as odberu:

SMAD3

TGFB3

FBN1, TGFBR2

FGFR3, mutacia: p.Pro250Arg

Loeys-Dietz syndréom typ 3
Loeys-Dietz syndréom typ 5
Marfan syndrém

Muenke syndrém

Ochorenie spojivového tkaniva NGS panel
Osteogenesis imperfecta typ II-IV COL1A2
Osteogenesis imperfecta typ I-IV COL1A1
Osteogenesis imperfecta typ I1X PPIB
Osteogenesis imperfecta typ V IFITM5
Osteogenesis imperfecta typ VI SERPINF1
Osteogenesis imperfecta typ VII CRTAP
Osteogenesis imperfecta typ VIII LEPRE1
Osteogenesis imperfecta typ X SERPINH1
Osteogenesis imperfecta NGS panel
Pfeiffer syndrém FGFR1, FGFR2
Pseudoachondroplazia COMP
Robinow syndrém ROR2
Silver-Russell syndréom 11p15.5
Simpson-Golabi-Behmel syndrém GPC3, GPC4
SHOX haploinsuficiencia SHOX
Sotos syndréom NSD1
Tanatoforicka dysplazia FGFR3
Kardiomyopatia, hypertroficka typ 4 MYBPC3
Kardiomyopatia, hypertroficka typ 6 PRKAG2
Kardiomyopatia, hypertroficka typ 7 TNNI3
Kardiomyopatia, hypertroficka NGS panel
Long QT syndrém NGS panel

Hereditarna pankreatitida
Leucinéza (choroba javorového sirupu)

PRSS1, SPINK1
BCKDHA, BCKDHB

Metachromaticka leukodystrofia ARSA, PSAP
Metylmalénova aciddria MMAA, MMAB, MUT
Obezita LEP, MC4R
Pompe choroba GAA

Porfyria variegata PPOX
Porfyria, akitna intermitentna HMBS
Propi6nova aciduria PCCA, PCCB
Wilsonova choroba ATP7B
Beta-talasémia HBB

Deficit glukdza-6-fosfat dehydrogenazy G6PD
Neutropénia, tazka kongenitalna ELANE
Pletencova muskularna dystrofia typ 2A CAPN3
Pletencova muskularna dystrofia typ 2B DYSF
Pletencova muskularna dystrofia typ 2D SGCA
Pletencova muskularna dystrofia NGS panel

Spinalna svalova atrofia SMN1, SMN2 MLPA

Polycystické oblicky, AD PKD1
Polycystické oblicky, AD PKD2
Polycystické oblicky, AR PKHD1



Neurologické ochorenia
O Amyotroficka lateralna skleréza

O Amyotroficka lateralna skleréza

[ Autizmus

[ Biotin responzivne ochorenie bazalnych ganglii
[ capasiL

[ Coffin-Lowry syndrom

[ creutzfeldt-Jakob choroba

[ Deficit GLUT1

O Dystonia, torzna typ 1

O Dysténia

O Epizodicka ataxia typ 1

O Epizodicka ataxia typ 2

[J Familiama amyloidna polyneuropatia

[J Friedreich ataxia

[J Hallervonden-Spatz syndrém

[J Hiuchota

[J charcot-Marie-Tooth neuropatia

[J charcot-Marie-Tooth neuropatia

Oc¢né ochorenia

[ Aniridia

[J Best choroba

[ Glaukém, primarny s otvorenym uhlom typ 1A
Epilepsie

[J Dravet syndrém

O Epilepsia, GEFS+

Syndrémy asociované s vyvojovymi vadami
Agenéza corpus callosum
Beckwith-Wiedemann syndrém
Branchio-oculo-facialny syndrém

Cornelia de Lange syndrém

Cohen syndrém

Costello syndrém

Holoprozencefalia typ 2

Holoprozencefalia typ 3

Noonan syndrém
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Kozné a zubné ochorenia
O Atopicka dermatitida/Ichthyosis vulgaris

Imunodeficiencia / Autoimunitné ochorenia
[ Agamaglobulinémia, X-viazana

[ Familiama hemofagocytova lymfohistiocytéza typ 2
Mentalna retardacia

O Angelman syndrém

(| Lujan-Fryns syndrém

Multisystémové ochorenia

[ CHARGE syndrém

[J Cockayne syndrom typ A

[ Cockayne syndrom typ B

[J Legius syndrém

Poznamka:

SOD1

NGS panel
NGS panel
SLC19A3
NOTCH3
RPS6KA3
PRNP

GLUT1 (SLC2A1)
TORIA (DYT1)
NGS panel
KCNA1
CACNA1A
TTR

FXN

PANK2

GJB2, GJB6
PMP22 MLPA
NGS pan

PAX6
BEST1
MyOC

SCN1A
SCN1A

ARX

11p15.5

TFAP2A

NIPBL, SMC1A
VPS13B

HRAS

SIX3

SHH

PTPN11, KRAS, SOSL,
RAF1, RITL

FLG- mutdcie R501X
c.2282del4

BTK
PRF1

UBE3A
MED12

CHD7
ERCC8
ERCC6
SPRED1
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Kennedy choroba

MELAS

MERRF

Neuronalna ceroidna lipofuscindza typ 7
Niemann-Pick choroba typ C1
Niemann-Pick choroba typ C2
Pelizaeus-Merzbacher choroba
Rett syndréom

Rett syndrom, atypicky

Rett syndrém, kongenitalna forma
Spasticka paraplégia typ 3A
Spasticka paraplégia typ 4
Spasticka paraplégia

Tourette syndréom

Usher syndrém typ |

Usher syndrém typ Il
Usher syndrém typ IIl

Glaukdm, primarny s otvorenym uhlom typ 3A
Norrie choroba
Stargardt choroba typ 1

Epilepsia

Okulodentodigitalna dysplazia
Prader-Willi syndrém
Rasopatie

Rubinstein-Taybi syndrém
Septoopticka dysplazia
Smith-Lemli-Opitz syndrém
TAR syndrém
Treacher-Collins syndrém

Ektodermalna dysplazia, X-viazana typ 1
Familiarna hemofagocytova lymfohistiocytéza, typ 3
Familidrna stredomorska horacka

Pitt-Hopkins syndrém

Lowe syndrém

Neurofibromatéza typ 1
Neurofibromatéza typ 2

AR

MT-TL1

MT-TK

MFSD8 (CLN7)

NPC1

NPC2

PLP1

MECP2

CDKL5

FOXG1

ATL1 (SPG3A)

SPAST (SPG4)

NGS panel

SLITRK1

MYO7A, CDH23, PCDH15,
USH1C, USH1G

USH2A, ADGRV1, WHRN
CLRN1

CYP1B1
NDP
ABCA4

NGS panel

GJA1
15q11.2-13
NGS panel
CREBBP
HESX1
DHCR7
del 1g21.1
TCOF1

EDA

UNC13D

MEFV

TCF4

OCRL

NF1
NF2

Na ziadanke su uvedené najcastejSie ochorenia. Ponuka laboratéria zahfria ovel'a SirSiu Skalu vySetreni. Ak mate zaujem o vySetrenie

geneticky podmieneného zriedkavého ochorenia neuvedeného na ziadanke, prosime, informujte sa telefonicky na moznost’ vysetrenia v

laboratoériu.

Suhlas s genetickym vysetrenim a archivaciou DNA: Pacient resp. jeho zakonny zastupca alebo doprovod pacienta bol pouc¢eny v zmysle zakona 576/2004 z.z. o

anamnéze, odbere krvi a biologického materialu na diagnostické ucely. Bola mu vysvetlena podstata molekularno-genetického vySetrenia a dohodnuté, Ze vysledky testu

su déverné, nebudu poskytnuté inej osobe bez jeho sthlasu. Pacient pouéeniu rozumie a s navrhovanym postupom suhlasi. Podpisom potvrdzujem, ze som bol

oboznameny s informaciami o spractvani osobnych udajov v Pravidlach ochrany osobnych Gdajov, ktoré mi boli predlozené. Beriem tiez na vedomie, Ze Pravidla ochrany

osobnych udajov sa nachadzaju aj na webovej stranke www.progenet.sk.

Datum:

Podpis pacienta/zakonného zastupcu:




