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Razitko a podpis

Zadanka na molekularné genetické vysetieni

EXTRAHUMANNI GENOM

Material: krev sérum plasma likvor moé stolice sputum BAL ejakulat plodova voda
tkan punktat exudat kliste SEEIVTEEI oo JINY. e
VIROVE HEPATITIDY RESPIRACNI PATOGENY NEUROTROPNI A JINE VIRY

HBV kvanitativné (K(EDTA) 10 ml, PL, S)

Bordetella pertussis (BAL, NA, SP, ST, V)

Enteroviry (univerzing) (K(EDTA), MM)

HCV kvantitativné (K(EDTA) 10 ml, PL, S)

Chlamydia pneumoniae (BAL, SP, V)

HSV 1,2 (K(EDTA), MM, ST, V)

HEV (K(EDTA) 5ml a vice, PL, S)

Mycoplasma pneumoniae (BAL, SP, V)

VZV (K(EDTA), MM, ST)

Legionella pneumophila (BAL, SP, SY, V, M)

CMV (K(EDTA), MM, M, PV)

SEXUALNE PRENOSNE CHOROBY

Influenza A, typizace HIN1 (BAL, VM)

EBV (K(EDTA), MM)

Chlamydia trachomatis (E, M, V, VM)

Influenza B (BAL, VM)

HHV6 (K(EDTA), MM)

Neisseria gonorthoeae (E, M, V, VM)

Mycoplasma genitalium/ominis (E, M, V, VM)

Mycobacterium tuberculosis (BAL, E, EX, M, P, SP,
ST 8Y,T)

Parvovirus B19 (K(EDTA), PV)

Kiitova encefalitida (K(EDTA), MM, PL, S, Kiisté)

Ureaplasma parvum/urealyticum (E, M, V, VM)

Zika virus (K(EDTA), PL, 9)

Trichomonas vaginalis (E, M, V, VM)

Treponema pallidum (E, M, V, VM)

HPV vysoké riziko (14 genotypl) (VM)

HPV 16, 18 (VM)

HPV nizkeé riziko (genotypy 6, 11, 40, 42, 43, 44) (VM)

STD | - screening (Chlamydia trachomatis, Neisseria
gonorrthoeae, Mycoplasma genitalium/hominis, Urea-
plasma parvum/urealyticum, Trichomonas vaginalis)
(E, M, V, VM)

STD II - screening (Chlamydia trachomatis, Neisseria
gonorrhoeae, highrisk HPV, lowrisk HPV, HSV1,
HSV2, Treponema pallidum) (E, M, V, VM)

PARODONTALNi PATOGENY

Vy3etfeni parodontalnich patogenli (Aggregatibacter
actinomycetemcomitans, Porphyromonas gingivalis,
Prevotella intermedia, Tannerella forsythia,
Treponema denticola, Parvimonas micra,
Fusobacterium nucleatum, Campylobacter rectus,
Eubacterium nodatum, Eikenella corrodens,
Capnocytophaga sputigena, Capnocytophaga
gingivalis)

VySetfeni genetického rizika vzniku parodontitidy
(IL1A, IL1B, HLA-DR4)

Panel respiracnich patogen(

(detekce DNA/RNA Influenza A;

Influenza A HIN1pandem.;

Influenza B; Influenza C;

Parainfluenza 1, 2, 3, 4;

koronaviry NL63, 229E, OC43, HKU1;

lidsky Metapneumovirus A, B; Rhinovirus;
respiracni syncytidini viry A, B;

Adenovirus; Enterovirus; Parechovirus;
Bocavirus; Pneumocystis jirovecii;

Mycoplasma pneumoniag; Chlamydia pneumoniae;
Streptococcus pneumoniae;

Haemophilus influenzae typ B (detekuje také
Haemophilus parahaemolyticus, ktery je spojen
s faryngitidou);

Staphylococcus aureus; Moraxella catarrhalis;

Bordetella pertussis (kromé Bordetella parapertussis);

Klebsiella pneumoniae; Legionella sp.;
Salmonella sp.; Haemophilus influenzae)
(BAL, SP, V, VM)

NEUROTROPNI BAKTERIE

Anaplasma (Ehrlichia) (K(EDTA), MM, kiit8)

Borrelia (K(EDTA), MM, M, P, SY, T, kiit8)

OSTATNI

Helicobacter pylori (SL)

Toxoplasma gondii (K(EDTA), MM, PV)

Univerzalni detekce bakterii (UNB)
+ specifikace pozitivniho ndlezu (K(EDTA), MM, T, 1)

Univerzalni detekce mykotickych infekei (UNF)
+ specifikace pozitivniho nalezu (K(EDTA), MM, T, 1)

Jiné poZadavky:

Spravné: @
Chybné: X

Vysvétlivky zkratek: BAL: bronchoalveoldmi lavéz, E: ejakulat, EX: exudat, K(EDTA): krev v EDTA, M: mog,
MM: likvor, P: punktat, PL: plasma, PV: plodova voda, S: sérum, SL: stolice (odbér do media, na vyzadani
dodame), SP: sputum, ST: stér, SY: synovidini tekutina, T: tkan, V: vytér na sucho (uretra, cervix, spojivkovy vak),
VM: vytér do media (na vyzadani dodame), 1: vhodné pro primarné sterilni Klinické materialy

‘1906”0601”

F76, verze 06

113




Molekularné genetické vysetreni

HUMANNI GENOM

Soucasti této zadanky je vyplnény Informovany souhlas vySetfované/ho s genetickym laboratornim vysetfenim (str. 3).

Material: periferni krev (odbér do EDTA)

choriové klky nativni

vyizolovana DNA

choriové klky kultivované

amniocyty nativni amniocyty kultivované

T2 et

Klinické udaje o pacientovi
(ev. prosime pfilozit klinickou zpravu):

OOt

Uéel genetického vysetieni:
ovéfeni/potvrzeni diagndzy
Zjisténi predispozice pro nemoc
Zjisténi nemoci u plodu
Zjisténi prenaSeCstvi pro nemoc/nemoci u rodinného pfislusnika probanda
Zjisténi prenaeCstvi pro nemoc u partnera probanda

Pfijmeni, jméno a rodné Eislo probanda:
Familidrmni mutace:

VySetfovany gen:

TROMBOFILNI FAKTORY

OSTEOCHONDRODYSPLAZIE A DENTINODYSPLAZIE

Faktor Il Prothrombin (20210G>A)

Faktor V Leiden (1691G>A)

(SeqCap panel a sekvenace genil spojenych s poruchou
kostniho metabolismu a metabolismu dentinu)

gen MTHFR (677C>T a 1298A>C)

gen PAI-1 (5G>4Q)

faktor Xl (Val34Leu)

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

osteopatie zplsobené nizkou kostni denzitou

(Osteogenesis imperfecta, idiopaticka juvenilni osteopordza,
Osteoporosis-pseudoglioma syndrom, Bruck syndrom, Cole-Carpenter
syndrom, Osteochondrodysplézie letéIni typ, Hypofosfatésie)

CYSTICKA FIBROZA - gen CFTR

osteosklerotické dysplazie (Osteopetrosa, Osteopoikilosa,
Hyperostosa, Sklerosteosa, Osteopatia striata, Caffey disease,
Raine syndrom, Van Buchem disease, Gnatodiafyzedini dysplazie)

37 mutaci

68 mutaci

sekvenacni analyza kodujici oblasti genu

HLA GENOTYPIZACE

predispozice ankylozujici spondylitidy (HLA-B27)

predispozice celiakie (HLA-DQA1, HLA-DQB1)

defekt COL2A1 (Ceské dysplazie, Mnohodetné epifyzeélni dysplazie,
Kniestova dysplazie, Achondrogeneze /hypochondrogeneze,
Legg-Calve-Perthes nemoc, Osteoartritida s chondrodysplazif,
Otospondylomegaepifyzedini dysplézie, Platyspondyldzni skeletaini
dysplazie, Spondyloepifyzedlni dysplazie, Spondyloepimetafyzedini
dysplazie, Spondyloperiferaini dysplazie, Avaskulami nekréza krcku femuru,
Sticklerdv syndrom typ 1)

Sticklerdv syndrom typ Il - V

CUKROVE INTOLERANCE

Mnohoetna epifyzedini dysplazie

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

Pseudoachondroplazie

Ehlers-Danlos syndrom typ I-IV a VI

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

GASTROINTESTINALNI A JATERNI ONEMOCNENI

EDS-like spondylocheirodysplasie

Spondyloepi(meta)fyzeaini dysplazie, Larsendv syndrom,
Atelosteogeneze, Diastrofickd dysplazie, Frontometafyzeaini dysplézie,
Melnick-Needles osteodysplastie, Spondylokarpotarzaini synostéza

Wilsonova choroba (sekvenaéni analyza genu ATP7B)

Gilbertiv syndrom (TATA box genu UGT1A1)

Brachyolmie, Metatropicka dysplazie,
Familiarni artropatie-brachydakilie

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

Chondroektodermalni/mezoektodermaini dysplazie
(Ellis-van Creveld syndrom)

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

Weyersova akrofacialni dysostdza

Metafyzedlni (chondro)dysplazie — McKusick, Schmidt

hemochromatdza (18 mutaci v genech HFE, TRF2 a FPN1)

Schimkeho imuno-kostni dysplazie

deficit a1 antitrypsinu
(mutace Glu264Val, Glu342Lys v genu SERPINAT1)

Akromelické dysplazie

mnoholetné exostozy

deficit a1 antitrypsinu
(kompletni analyza kdduijici oblasti genu SERPINA1)

Chondrodysplasia punctata

Idiopatick juvenilni Hyperkalcémie

Menkes disease

JINA ONEMOCNENI

Spindini muskulami atrofie
(delece/duplikace exond 7 a 8 v genech SMN1 a SMN2)

dédicna onemocnéni dentice (Dentin dysplasia, Dentinogenesis
imperfecta, Amelogenesis imperfecta typ 1-4, Amelogenesis
imperfecta a platyspondylie)

jiny pozadavek (po pfedchozi konzultaci):

jiny poZadavek (po pfedchozi konzultaci):
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INFORMOVANY SOUHLAS

vysetfované/ho (zakonného zastupce) s genetickym laboratornim vysetienim

JMEno a prijmeni VYSEFOVANE/N0: ......c.cuueiiiircircnert st O

Jméno a pfijmeni zakonného zastupce / vztah K vySetfovang 0S0DE: ..ot bbb

(vyplrite, pokud je pacient nezletily / pravné nezpusobily)

GENEHICKE [ADOTALOIMI VYSEITENI .....eeieiececeeeiciseise ettt s e8RSt

A. Prohlaseni lékare:

Prohladuji, ze jsem vySetfované/mu (zdkonnému zastupci vySetfované/ho) jasné a srozumitelné vysvétlil/a ucel, povahu, pfedpokladany
prospéch, nasledky i mozna rizika genetického laboratorniho vySetfeni. Rovnéz jsem vySetfovanou osobu seznamil/a s moznymi vysledky
vySetieni a s dlsledky toho, ze by vySetfeni nebylo mozno provést nebo nemélo potfebnou vypovidaci schopnost pro naplnéni sledovaného
ucelu.

JMENO [BKATE: ..ot POdPIS: .vcveece e DNE: o

B. Prohlaseni vysSetfované osoby:

Potvrzuiji, Zze jsem byl/a ve smyslu zakona ¢&. 372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach a dale ve smyslu vyhlasky ¢. 98/2012 Sb., Ministerstva
zdravotnictvi, o zdravotnické dokumentaci v dostateéném rozsahu informovan/a o svém zdravotnim stavu a o navrzeném individualnim
zdravotnim vykonu a vSech jeho zméndch, a to ve smyslu ustanoveni § 31 odst. 2 zakona €. 372/2011 Sh., o zdravotnich sluzbach, tedy
Ze mi bylo poskytnuto poradenstvi k poZadovanému genetickému laboratornimu vySetfeni a Ze jsem byl/a pouéen/a o UCelu, povaze,
predpokladaném pfinosu, moznych disledcich i rizicich navrhovaného zdravotniho vykonu. Prohladuji, ze jsem sezndmil/a pfislusného lékare
se vSemi relevantnimi informacemi tykajicimi se mého zdravotniho stavu.

VSechny informace ohledné zdravotniho vykonu mi byly sdéleny a vysvétleny jasné a srozumitelné. Mél/a jsem moznost vée si fadné, v klidu
a v dostatené poskytnutém Case zvazit. Mél/a jsem moznost se lékafe 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 zdravotni
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.

(] souhlasim se skladovanim mého vzorku po ukonceni testovani za Ucelem dalsi analyzy provedené k mému prospéchu a prospéchu
mé rodiny, ale vzdy budu pfed dalSim testovanim poucen/a a nové navrhovana genetickd laboratorni vySetfeni budou provedena
s mym aktualnim informovanym souhlasem.

(] souhlasim s anonymnim vyuzitim moji DNA k Iékafskému vyzkumu.

L] m0j vzorek bude po skonCeni genetického vySetfeni zlikvidovan s tim, Ze v pfipadé moznosti dalSiho genetického testovani

v navaznosti na budouci nové poznatky bude nutné provést novy odbér materiélu.

Jsem si védom/a, ze sv(ij souhlas mohu kdykoli odvolat.

Podpis vySetfované 0S0bYy (ZAKONNENO ZASIUPCE): .....cveiveviieiiicieisicieisiets et s s s ettt n st n s
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