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C. pojisténce:
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Dg. hlavni:
Terapie:

Dg. ostatni:
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Razitko a podpis

HUMANN| GENOM

Soucasti této zadanky je vypinény Informovany souhlas vySetfované/ho s genetickym laboratornim vySetfenim (str. 2).
Bez vypinéného Informovaného souhlasu nelze genetické laboratorni vySetreni provadét.

Material: periferni krev (odbér do EDTA)

vyizolovand DNA (primami Material ..........ocoeeeeeesssrierisenmeereeeeereeees

amniocyty nativni

amniocyty kultivované choriové klky kultivované

TROMBOFILNi FAKTORY

OSTEOCHONDRODYSPLAZIE

Faktor II Prothrombin (20210G>A)

(sekvenace genu spojenych s poruchou kostniho metabolismu)

Faktor V Leiden (1691G>A)

gen MTHFR (677C>T a 1298A5C)

FGFR3 chondrodysplazie (achondroplazie, hypochondroplazie, CATSHL syndrom, thanatoforické
dysplazie)

gen PAI-1 (5G>4G)

faktor XIII (Val34Leu)

panel trombofilnich mutaci (FV Leiden 1691G>A, FV R2 4070A>G,
FIl 20210G>A, MTHFR 677C>T, MTHFR 1298A>C, PAI1 5G>4G)

poruchy kolagenu typu 2 (mnohoCetné epifyzedini dysplézie, achondrogeneze/hypochondrogeneze,
platyspondyldzni skeletélni dysplazie, spondyloepifyzedini dysplézie, spondyloepimetafyzedini dysplazie,
spondyloperiferalni dysplazie, Kniestova dysplézie, Ceska dysplazie, Legg-Calve-Perthes nemoc,
osteoartritida s chondrodysplézii, otospondylomegaepifyzedini dysplazie, Stickleriv syndrom typu 1)

HLA GENOTYPIZACE

predispozice ankylozujici spondylitidy (HLA-B27)

poruchy kolagenu typu 11 (SticklerOv syndrom typu 2 a 3, Marshall syndrom, fibrochondrogeneze,
otospondylomegaepifyzealni dysplazie)

predispozice celiakie (HLA-DQA1, HLA-DQB1)

CUKROVE INTOLERANCE

poruchy sulfonace (achondrogeneze, atelosteogeneze, diastrofickd dysplazie, mnohocetna
epifyzedini dysplézie, Larsenlv syndrom, Ehlers-Danlos syndrom typu 6B muskuloskeletaini)

intolerance laktdzy
(polymorfismy -13910T>C, -22018A>G v genu LCT)

poruchy filaminu (frontometafyzedini dysplazie, Melnick-Needles osteodysplastie, atelosteogeneze,
otopalatodigital syndrom, Larsen(v syndrom, spondylokarpéinétarzaini dysplézie)

intolerance fruktdzy (mutace 448G>C,
524C>A, 1005C>G, 357del4 v genu AldoB)

defekty TRPV4 (metatropicka dysplazie, spondylometafyzedini dysplazie typu Kozlowski,
Pseudo-Morquito syndrom, brachyolmie, familiami artropatie-brachydaktilie)

GASTROINTESTINALNI A JATERNI ONEMOCNENI

chondroektodermaini dysplazie - Ellis-van Creveld syndrom

Wilsonova choroba (sekvenaéni analyza genu ATP7B)

mnohoCetné epifyzedini dysplazie (typ 1-6)

Gilbertlv syndrom (TATA box genu UGT1A1)

pseudoachondroplazie

Crohnova choroba
(mutace Arg702Trp, Gly908Arg, 3020insC v genu NOD2)

SticklerGv syndrom typ 4 a 5

metafyzedini dysplézie (McKusick typ, Schmidt typ, Cartilage-hair hypoplazie)

hemochromatdza
(mutace His63Asp, Ser65Cys, Cys282Tyr v genu HFE)

spondyloenchondrodysplazie

Schimkeho imunokostni dysplazie

hemochromatdza (18 mutaci v genech HFE, TFR2 a FPN1)

akromelické dysplazie (tricho-rhino-falangedni dysplazie typy 1-3, Albrightova hereditdmi osteodystrofie)

deficit o1 antitrypsinu
(mutace Glu264Val, Glu342Lys v genu SERPINA1)

mezomelické a rhizomezomelické dysplazie (Leri Weill dyschondrosteoza, Langerova
dyschondrosteoza)

deficit o1 antitrypsinu
(kompletni analyza kddujici oblasti genu SERPINA1)

dysplazie s kloubnimi dislokacemi (Ehlers-Danlos syndrom, spondyloepimetafyzedini dysplézie
s kloubni laxitou)

DEDICNE PORUCHY TVORBY ZUBU

chondrodysplasia punctata Conradi-Hiinermann

poruchy dentinu (dysplazie dentinu, Dentinogenesis imperfecta)

osteopetrézy a osteopoikilézy

poruchy tvorby zubni skloviny - Amelogenesis imperfecta, typ 1-4

oligodoncie/hypodoncie selektivni

jiné osteosklerotické dysplézie (hyperostdza, sklerostedza, Osteopatia striata, Caffey disease, Raine
syndrom, Van Buchem endostedIni hyperostoza, kraniodiafyzedini dysplézie, juvenilni Paget disease)

oligodoncie/hypodoncie syndromické — specifikace:

JINA ONEMOCNENI

osteopatie zplisobené nizkou kostni denzitou (Osteogenesis imperfecta, juvenilni/primani
osteoporéza, Osteoporosis-pseudoglioma syndrom, Bruck syndrom, Cole-Carpenter syndrom,
osteochondrodysplazie letaini typ)

abnormaini mineralizace kosti (hypofosfatasie a hypofosfatemické osteomaldcie)

Spinalni muskulami atrofie
(delece/duplikace exondi 7 a 8 v genech SMN1 a SMN2)

genotypizace TPMT (deficit thiopurin methyltransferazy)

disorganizovany vyvoj skeletélnich komponent (mnohogetné chrupavcité exostdzy, fibrozni
dysplézie, progresivni heteroplazie, gnatodiafyzedlni dysplézie, progresivni osifikujici fibrodysplézie,
neurofibromatéza typu 1)

idiopatickd juvenilni hyperkalcémie (geny CYP24A1, SLC34A1)

idiopaticky nizky vzriist (gen SHOX)

jiny poZadavek (po tel. konzultaci):

kraniosynostézy (Pfeiffer syndrom, Apert syndrom, Crouzon syndrom, Seathre-Chotzen syndrom,
Beare-Stevenson syndrom, syndrom ohnutych kosti/bent bone dysplasia, Crouzonodermoskeletal
syndrom, Muenke kraniosynostdza, Shprintzen-Goldberg syndrom, kraniosynostézy typu 2, 3, 4)

kraniofacidlni dysostdzy (Weyersova akrofacidlni/akrodentalni dysostéza)

Poznamky:
Spravné: @
Chybné: X

Menkes disease
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INFORMOVANY SOUHLAS

vysSetfované/ho (zakonného zastupce) s genetickym laboratornim vySetienim

JMENo a prijmeni VYSEFOVANE/N0: ..ottt O

Jméno a pfijmeni zdkonného zastupce / vztah K vySetfovang 0S0DE: ..ot
(vyplrite, pokud je pacient nezletily / pravné nezpusobily)

Genetické laboratorni vySetfeni pro NEMOC/HIAGAOZU: .........vvuvuieieerieereereereereeseese ettt s st s st ss st

Ugel genetického vysetieni: Klinické Udaje o pacientovi, jsou-li relevantni pro rozsah laborat.
[ ovafenilpotvrzeni diagnézy vySetieni (ev. prosime pfiloZit klinickou zpravu):
(] ziténi predispozice pro nemoc
[ ] zjisténi nemoci u plodu
[ ] zjisténi prenageéstvi pro nemoc u rodinného pfislusnika probanda
[] zjiténi pfenadecstvi pro nemoc u partnera probanda
Pfijmeni, jméno a rodné ¢islo probanda:

Familidrni mutace / vySetfovany gen:

A. Prohlaseni lékare:

Prohlasuiji, Ze jsem vySetfované/mu (zakonnému zastupci vySetfované/ho) jasné a srozumitelné vysvétlil/a Gcel, povahu, pfedpokladany
prospéch, nasledky i moznd rizika vySe uvedeného genetického laboratorniho vySetfeni. Rovnéz jsem vySetfovanou osobu seznamil/a
s moznymi vysledky vySetieni a s dlsledky toho, Ze by vySetfeni nebylo mozno provést nebo by nemélo potfebnou vypovidaci schopnost pro
napinéni sledovaného Ucelu. Seznamil/a jsem vySetfovanou osobu také s moznosti uchovani DNA v bance za Uéelem ev. dopinéni dal$iho
vySetfeni v budoucnosti vzhledem k rozvoji oboru.

JMENO [BKATE: ..vovivevicieice et POdPIS: .veeveverce e DNE: o

B. Prohlaseni vySetfované osoby:

Potvrzuji, Ze jsem byl/a ve smyslu zakona ¢&. 372/2011 Sb., o zdravotnich sluZbach a dale ve smyslu vyhlasky ¢. 98/2012 Sb., Minister-
stva zdravotnictvi, o zdravotnické dokumentaci v dostate¢ném rozsahu informovan/a o svém zdravotnim stavu a o navrzeném individualnim
zdravotnim vykonu a vSech jeho zménach, ze mi bylo poskytnuto poradenstvi k poZadovanému genetickému laboratornimu vySetfeni a Ze
jsem byl/a poucen/a o Ucelu, povaze, pfedpokladaném pfinosu, moznych dusledcich i rizicich navrhovaného zdravotniho vykonu. Prohlasuii,
Ze jsem seznamil/a pfislusného Iékare se vSemi relevantnimi informacemi tykajicimi se mého zdravotniho stavu.

Vsechny informace ohledné zdravotniho vykonu mi byly sdéleny a vysvétleny jasné a srozumitelng. Mél/a jsem moznost vSe si fadné,
v klidu a v dostate¢né poskytnutém Case zvazit. Mél/a jsem moznost se Iékafe zeptat na vSe, co jsem povazoval/a za podstatné a potfebné
védét. Na mé dotazy jsem dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovéd. Mél/a jsem moznost svobodné se rozhodnout, zda s navrzenou zdra-
votni sluzbou souhlasim ¢i nikoli.

Na zakladé tohoto pouceni prohlasuiji, ze:
Souhlasim s odbérem pfislusného klinického vzorku a s provedenim vySe popsaného genetického vySetfeni s podminkami, jak jsou
uvedeny vySe.

Preji si, aby vysledky genetického laboratorniho vySetfeni byly sdéleny odesilajicimu 18KaTi: ..o,

Pieji si / nepreji si byt informovan/a o neogekavanych (nahodnych) vysledcich genetického laboratorniho vySetieni, které jsou medicinsky
vyznamné, avSak nesouviseji s uvedenou zakladni diagndzou.

Pokyny pro nakladani se vzorkem:
Souhlasim se skladovanim mého vzorku po ukon&eni testovani za Uéelem dalsi analyzy provedené k mému prospéchu a prospéchu mé
rodiny, ale vzdy budu pfed dalSim testovanim poucen/a a nové navrhovana geneticka laboratorni vySetfeni budou provedena s mym
aktudlnim informovanym souhlasem.

[ ] Souhlasim s anonymnim vyuzitim vzorku moji DNA k interni/externi kontrole kvality molekularné genetickych metod.

[] Maj vzorek bude po skonéeni genetického vySetieni zlikvidovan s tim, Ze v pfipadé moznosti dalSiho genetického testovani v navaznosti
na budouci nové poznatky bude nutné provést novy odbér materialu.

Jsem si védom/a, Ze sviij souhlas mohu kdykoli odvolat.

ettt b et r et nrens D] T TSR

Podpis vySetfované 0S0by (ZAKONNENO ZASIUPCE): .....cveiveeiieiriieeieicieiseets ettt s bRttt n st n e
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