Ziadanka na vySetrenia
Lekarska genetika

Vypifiat pali¢kovym pismom tmavym perom.
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vaelkes pre vase zdravie

interny kod laboratoria
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[ ] peritérna krv - Heparin Li
[ ]periférna krv - EDTA

[ | plodova voda - ¢istd skimavka

[ Jtkanivo - fyziologicky roztok [ 1Iné

[ I choriové kiky - fyziologicky roztok [ Jarchivna vzorka

[ | bukalny ster - Cista skimavka

e[ w0

Typ diagnostiky:

| Prenataina Mnozstvo plod. vody/ chor. klky:

Kvalita plod. vody/ chor. klky:
Gestacny tyzden:

Vysledok prenataineho
biochemického skriningu:

Geneticka konzultacia

Meno
klinického ‘

‘ Pracovisko: ‘

[ ] Postnatélina

Cytogenetika (CG) Fluorescencna in situ hybridizacia (FISH)

[ karyotyp [ +13/+21 [J SRY
L] +18/X,Y [ 8pecificka sonda
Xy

Molekulové analyza (MA)

[J Aneuploidie (13, 18, 21, X,Y)

(] Aneuploidie (13, 15, 16, 18, 21, 22, X, Y)

[J MLPA (skrining 23 mikrodele¢nych syndrémov)'

[ Komparativna genémova hybridizécia aCGH

] Smith-Lemli-Opitz syndrém; sekv. analyza 9 exénov génu DHCR7
[] Cystické fibréza CFTR (64 mutacii)

[ stanovenie pohlavia

L) NGS Kinicky ex6m*®

L) FSHR/FSHRB

[J MLPA SMA P060 (SMN1, SMN2)

[] Metylagna MLPA PWS/AS (Prader-Will/Angelman)

[ Metylacna MLPA BWS/RSS (Beckwith-Wiedemann/Silver-Russell)
[ Detekcia UPD15

] MLPA - subtelomérové prestavby

O nesyndromova hluchota (GLB2)

[J ACTN3 (R577X) - $portovy vykon

L) AZF oblast, SRY, ZFX/Y
L Fragiiny X (FMR1)

Klinicky obraz (doplnenie) a vysledky inych laboratornych a zobrazovacich vySetreni:

Ver.012,8.8.24

1 www.mlpa.com (SALSA MLPA P245)
2 Zoznam > 4800 génov: www.illuminia.com/product/by-type/clinical-research-product/trusight-one.html



DALSIE MOLEKULOVE ANALYZY

Trombofilné mutécie EDTA Geneticky podmienené ochorenia EDTA Farmakogenomické testy EDTA
[C] FV Leiden (1691G>A; R506Q) [] GPla [_] Hemochromatéza (C282Y, H63D, S65C) [CITPMT (238 G>C, 460 G>A, 719 A>G)
[J FV R2 haplotype (H1299R) [J GPllla [[J Hemochromatéza (rozsirend analyza) [71L28B (rs129798, rs809991)
[J Protrombin G20210A ] FXIl 46C>T [] Gilbertov syndrém - UGT1A1 (TATA box) [[JCYPD2D6 (mutécia cytochromu P450)
[J MTHFR 677C>T ['] Laktézova intolerancia - LCT [Jlietba warfarinom VKORC1-(1639G>A),
[J MTHFR 1298A>C [] Fruktézova intolerancia ALDOB CYP2C9*2 (430C>T), CYP2C9*3 (1075A>C)
[ Factor XIII (FXII) V34L [] Laktézova (LCT) a fruktézova intolerancia (ALDOB) [lie¢ba Siponimodom (CYP2C9)
[J PAI-1, Serpin E1 4G/5G
[J EPCR (A1, A3)
L] Beta-Fibrinogen (BF) -455G>A

Kardiovaskularne ochorenia EDTA
[ FV,FVR2,FII, MTHFR,FXIII,BF,PAI,HPA1 a/b,ACE I/D,ApoB,ApoE

1.VySetrenie je uréené na thradu z verejného zdravotného poistenia a indikované podla kritérii na indikovanie laboratornych vykonov v odbore Lekarska genetika, zverejiiovanych
ku dfiu indikovania na webovej stranke prislusnej zdravotnej poistovne.

2. 0d vysledku vySetrenia o€akavam:

[ potvrdenie pracovnej diagnézy [ wylucenie pracovnej diagn6zy

Vysledok podfa bodu 2a) alebo 2b):

aa) bude mat vplyv na dal$i manazment pacienta: ab) nebude mat vplyv na dal$i manazment pacienta: Podpis indikujceho lekara
[JF- farmakoterapia O

[JBL - biologicka liecba
[[] DO - dietetické opatrenia
[JO- operédcia

[ID- dispenzarizécia
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