
Souãástí této Ïádanky je vyplnûn˘ Informovan˘ souhlas vy‰etfiované/ho s genetick˘m laboratorním vy‰etfiením (str. 2).
Bez vyplnûného Informovaného souhlasu nelze genetické laboratorní vy‰etfiení provádût.

OSTEOCHONDRODYSPLÁZIE 
(sekvenace genÛ spojen˘ch s poruchou kostního metabolismu)

FGFR3 chondrodysplázie (achondroplázie, hypochondroplázie, CATSHL syndrom, thanatoforické 
dysplázie)
poruchy kolagenu typu 2 (mnohoãetná epifyzeální dysplázie, achondrogeneze/hypochondrogeneze, 
platyspondylózní skeletální dysplázie, spondyloepifyzeální dysplázie, spondyloepimetafyzeální dysplázie,
spondyloperiferální dysplázie, Kniestova dysplázie, ãeská dysplázie, Legg-Calve-Perthes nemoc, 
osteoartritida s chondrodysplázií, otospondylomegaepifyzeální dysplázie, SticklerÛv syndrom typu 1)
poruchy kolagenu typu 11 (SticklerÛv syndrom typu 2 a 3, Marshall syndrom, fibrochondrogeneze, 
otospondylomegaepifyzeální dysplázie)
poruchy sulfonace (achondrogeneze, atelosteogeneze, diastrofická dysplázie, mnohoãetná 
epifyzeální dysplázie, LarsenÛv syndrom, Ehlers-Danlos syndrom typu 6B muskuloskeletální)
poruchy filaminu (frontometafyzeální dysplázie, Melnick-Needles osteodysplastie, atelosteogeneze, 
otopalatodigital syndrom, LarsenÛv syndrom, spondylokarpálnûtarzální dysplázie)
defekty TRPV4 (metatropická dysplázie, spondylometafyzeální dysplázie typu Kozlowski, 
Pseudo-Morquito syndrom, brachyolmie, familiární artropatie-brachydaktilie)
chondroektodermální dysplázie – Ellis-van Creveld syndrom
mnohoãetné epifyzeální dysplázie (typ 1-6)
pseudoachondroplázie
SticklerÛv syndrom typ 4 a 5
metafyzeální dysplázie (McKusick typ, Schmidt typ, Cartilage-hair hypoplázie)
spondyloenchondrodysplázie
Schimkeho imunokostní dysplázie
akromelické dysplázie (tricho-rhino-falangeální dysplázie typy 1-3, Albrightova hereditární osteodystrofie)
mezomelické a rhizomezomelické dysplázie (Leri Weill dyschondrosteoza, Langerova 
dyschondrosteoza)
dysplázie s kloubními dislokacemi (Ehlers-Danlos syndrom, spondyloepimetafyzeální dysplázie 
s kloubní laxitou)
chondrodysplasia punctata Conradi-Hünermann
osteopetrózy a osteopoikilózy
jiné osteosklerotické dysplázie (hyperostóza, sklerosteóza, Osteopatia striata, Caffey disease, Raine
syndrom, Van Buchem endosteální hyperostóza, kraniodiafyzeální dysplázie, juvenilní Paget disease)
osteopatie zpÛsobené nízkou kostní denzitou (Osteogenesis imperfecta, juvenilní/primární 
osteoporóza, Osteoporosis-pseudoglioma syndrom, Bruck syndrom, Cole-Carpenter syndrom, 
osteochondrodysplázie letální typ)
abnormální mineralizace kostí (hypofosfatásie a hypofosfatemické osteomalácie)
disorganizovan˘ v˘voj skeletálních komponent (mnohoãetné chrupavãité exostózy, fibrózní 
dysplázie, progresívní heteroplázie, gnátodiafyzeální dysplázie, progresívní osifikující fibrodysplázie, 
neurofibromatóza typu 1)
kraniosynostózy (Pfeiffer syndrom, Apert syndrom, Crouzon syndrom, Seathre-Chotzen syndrom, 
Beare-Stevenson syndrom, syndrom ohnut˘ch kostí/bent bone dysplasia, Crouzonodermoskeletal 
syndrom, Muenke kraniosynostóza, Shprintzen-Goldberg syndrom, kraniosynostózy typu 2, 3, 4)
kraniofaciální dysostózy (Weyersova akrofaciální/akrodentální dysostóza)
Menkes disease

Materiál: periferní krev (odbûr do EDTA)                                amniocyty nativní                                  amniocyty kultivované                           choriové klky kultivované

vyizolovaná DNA (primární materiál ...........................................................................................)            jiné...........................................................................................................

Poznámky:

TROMBOFILNÍ FAKTORY
Faktor II Prothrombin (20210G>A)
Faktor V Leiden (1691G>A)
gen MTHFR (677C>T a 1298A>C)
gen PAI-1 (5G>4G)
faktor XIII (Val34Leu)
panel trombofilních mutací (FV Leiden 1691G>A, FV R2 4070A>G,
FII 20210G>A, MTHFR 677C>T, MTHFR 1298A>C, PAI/1 5G>4G)

HLA GENOTYPIZACE
predispozice ankylozující spondylitidy (HLA-B27)
predispozice celiakie (HLA-DQA1, HLA-DQB1)

CUKROVÉ INTOLERANCE
intolerance laktózy 
(polymorfismy -13910T>C, -22018A>G v genu LCT)
intolerance fruktózy (mutace 448G>C, 
524C>A, 1005C>G, 357del4 v genu AldoB)
GASTROINTESTINÁLNÍ A JATERNÍ ONEMOCNùNÍ
Wilsonova choroba (sekvenaãní anal˘za genu ATP7B)
GilbertÛv syndrom (TATA box genu UGT1A1)
Crohnova choroba 
(mutace Arg702Trp, Gly908Arg, 3020insC v genu NOD2)
hemochromatóza 
(mutace His63Asp, Ser65Cys, Cys282Tyr v genu HFE)
hemochromatóza (18 mutací v genech HFE, TFR2 a FPN1)
deficit α1 antitrypsinu 
(mutace Glu264Val, Glu342Lys v genu SERPINA1)
deficit α1 antitrypsinu 
(kompletní anal˘za kódující oblasti genu SERPINA1)

DùDIâNÉ PORUCHY TVORBY ZUBÒ
poruchy dentinu (dysplázie dentinu, Dentinogenesis imperfecta)
poruchy tvorby zubní skloviny – Amelogenesis imperfecta, typ 1-4
oligodoncie/hypodoncie selektivní
oligodoncie/hypodoncie syndromické – specifikace:

JINÁ ONEMOCNùNÍ
Spinální muskulární atrofie 
(delece/duplikace exonÛ 7 a 8 v genech SMN1 a SMN2)
genotypizace TPMT (deficit thiopurin methyltransferázy)
idiopatická juvenilní hyperkalcémie (geny CYP24A1, SLC34A1)
idiopatick˘ nízk˘ vzrÛst (gen SHOX)
jin˘ poÏadavek (po tel. konzultaci): 



INFORMOVAN¯ SOUHLAS
vy‰etfiované/ho (zákonného zástupce) s genetick˘m laboratorním vy‰etfiením

Jméno a pfiíjmení vy‰etfiované/ho: ....................................................................................................... Râ: ............................................................

Jméno a pfiíjmení zákonného zástupce / vztah k vy‰etfiované osobû: ....................................................................................................................
(vyplÀte, pokud je pacient nezletil˘ / právnû nezpÛsobil˘)

Genetické laboratorní vy‰etfiení pro nemoc/diagƒozu: .............................................................................................................................................

A. Prohlá‰ení lékafie:
Prohla‰uji, Ïe jsem vy‰etfiované/mu (zákonnému zástupci vy‰etfiované/ho) jasnû a srozumitelnû vysvûtlil/a úãel, povahu, pfiedpokládan˘ 

prospûch, následky i moÏná rizika v˘‰e uvedeného genetického laboratorního vy‰etfiení. RovnûÏ jsem vy‰etfiovanou osobu seznámil/a 
s moÏn˘mi v˘sledky vy‰etfiení a s dÛsledky toho, Ïe by vy‰etfiení nebylo moÏno provést nebo by nemûlo potfiebnou vypovídací schopnost pro
naplnûní sledovaného úãelu. Seznámil/a jsem vy‰etfiovanou osobu také s moÏností uchování DNA v bance za úãelem ev. doplnûní dal‰ího
vy‰etfiení v budoucnosti vzhledem k rozvoji oboru.

Jméno lékafie: ....................................................................................... Podpis: ................................................. Dne: ...........................................

B. Prohlá‰ení vy‰etfiované osoby:
Potvrzuji, Ïe jsem byl/a ve smyslu zákona ã. 372/2011 Sb., o zdravotních sluÏbách a dále ve smyslu vyhlá‰ky ã. 98/2012 Sb., Minister-

stva zdravotnictví, o zdravotnické dokumentaci v dostateãném rozsahu informován/a o svém zdravotním stavu a o navrÏeném individuálním 
zdravotním v˘konu a v‰ech jeho zmûnách, Ïe mi bylo poskytnuto poradenství k poÏadovanému genetickému laboratornímu vy‰etfiení a Ïe
jsem byl/a pouãen/a o úãelu, povaze, pfiedpokládaném pfiínosu, moÏn˘ch dÛsledcích i rizicích navrhovaného zdravotního v˘konu. Prohla‰uji,
Ïe jsem seznámil/a pfiíslu‰ného lékafie se v‰emi relevantními informacemi t˘kajícími se mého zdravotního stavu. 

V‰echny informace ohlednû zdravotního v˘konu mi byly sdûleny a vysvûtleny jasnû a srozumitelnû. Mûl/a jsem moÏnost v‰e si fiádnû, 
v klidu a v dostateãnû poskytnutém ãase zváÏit. Mûl/a jsem moÏnost se lékafie zeptat na v‰e, co jsem povaÏoval/a za podstatné a potfiebné
vûdût. Na mé dotazy jsem dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovûì. Mûl/a jsem moÏnost svobodnû se rozhodnout, zda s navrÏenou zdra-
votní sluÏbou souhlasím ãi nikoli. 

Na základû tohoto pouãení prohla‰uji, Ïe:
Souhlasím s odbûrem pfiíslu‰ného klinického vzorku a s provedením v˘‰e popsaného genetického vy‰etfiení s podmínkami, jak jsou 
uvedeny v˘‰e.

Pfieji si, aby v˘sledky genetického laboratorního vy‰etfiení byly sdûleny odesílajícímu lékafii: ...............................................................................

………………………………………..............................................................................................................................................................................

Pfieji si / nepfieji si b˘t informován/a o neoãekávan˘ch (náhodn˘ch) v˘sledcích genetického laboratorního vy‰etfiení, které jsou medicínsky 
v˘znamné, av‰ak nesouvisejí s uvedenou základní diagnózou.

Pokyny pro nakládání se vzorkem:
Souhlasím se skladováním mého vzorku po ukonãení testování za úãelem dal‰í anal˘zy provedené k mému prospûchu a prospûchu mé 
rodiny, ale vÏdy budu pfied dal‰ím testováním pouãen/a a novû navrhovaná genetická laboratorní vy‰etfiení budou provedena s m˘m
aktuálním informovan˘m souhlasem.

Souhlasím s anonymním vyuÏitím vzorku mojí DNA k interní/externí kontrole kvality molekulárnû genetick˘ch metod.

MÛj vzorek bude po skonãení genetického vy‰etfiení zlikvidován s tím, Ïe v pfiípadû moÏnosti dal‰ího genetického testování v návaznosti
na budoucí nové poznatky bude nutné provést nov˘ odbûr materiálu.

Jsem si vûdom/a, Ïe svÛj souhlas mohu kdykoli odvolat.

V .....................................................................................................         Dne: ......................................................................................................

Podpis vy‰etfiované osoby (zákonného zástupce): ..................................................................................................................................................

Úãel genetického vy‰etfiení:
ovûfiení/potvrzení diagnózy

zji‰tûní predispozice pro nemoc

zji‰tûní nemoci u plodu

zji‰tûní pfiena‰eãství pro nemoc u rodinného pfiíslu‰níka probanda

zji‰tûní pfiena‰eãství pro nemoc u partnera probanda

Pfiíjmení, jméno a rodné ãíslo probanda:

Familiární mutace / vy‰etfiovan˘ gen:

Klinické údaje o pacientovi, jsou-li relevantní pro rozsah laborat.
vy‰etfiení (ev. prosíme pfiiloÏit klinickou zprávu):


