. VYPLNI LABORATORIUM

C. rodokmeria:

Adresa pre dorucenie vzorky:

Datum prijmu:

GENEXPRESS spol. s r.o.

Cas prijmu:

PRIF UK, llkoviéova 6, B2/207, B2/213, 842 15 BRATISLAVA

.-'I &. DNA vzorky:
GEN EEPRESS

Podpis

Rodné ¢islo pacienta:

Priezvisko:

Meno, Titul:

Pohlavie:

Adresa:

Typ materialu:

Datum a ¢as odberu:

Ochorenie:

Kéd diagnozy:

Poistovna:

Peciatka a podpis Ziadajuceho lekara:

ZOZNAM VYSETRENI /pozadované vySetrenie oznaéte X/

Neurologické, svalové ochorenia a vyvojové poruchy

(@ Amyotroficka lateralna skleréza ((0SOD1, C1C90rf72)

(@ Duchennova a Beckerova svalova dystrofia (DMD-MLPA)

@ Epilepsia (JSCN1A, 0SCN2A, OPCDH19)

(@ Hereditarna neuropatia s nachylnost'ou na tlakovu obrnu
(PMP22-MLPA)

. Hereditarne ataxie a HD podobné ochorenia (0SCA1,2,3,6,
OSCA7, 0SCA12, 0SCA17, OHDL2, ODRPLA, JCANVAS)

. Huntingtonova chorea (expanzia v HTT)

(@ charcot-Marie-Tooth syndrom typ 1A (PMP22-MLPA)

(@ Kongenitalne myoténie (CLCN1)

(@ Myotonicka dystrofia typ 1 (expanzia v DMPK)

(@ Myotonicka dystrofia typ 2 (expanzia v CNBP)

(@ Myoténie, paramyotodnie a periodické paralyzy (SCN4A)

(@ spinalne svalové atrofie typu | - Ill (SMN1/SMN2-MLPA)

(@ sy. fragilného X chromozému (expanzia FMR1)

Ochorenia zraku a sluchu

(@ Nesyndromova hluchota (0GJB2, OMARVELD2*)
@ Primarny juvenilny glaukém (OCYP1B1, OMYOC)
(@ Primarny kongenitalny glaukém (CYP1B1)

Metabolické ochorenia

(@ Alkaptonuria (HGD)

(@ Gilbertov syndrém (promotér UGT1A1)

(@ Fabryho choroba (GLA)

(0 Fenylketondria (PAH)

(@ Hereditarna hemochromatéza (HFE C282Y, H63D)

(@ Hyperfenylalaninémia (OPTS, JGCH1, JQDPR, OPCBD)

@ iné:

Hematologické ochorenia

. F2 - Faktor 2 (Prothrombin) 20210G>A, F5 - Faktor 5
(Leiden) 1691G>A

@ Hemofilia A (F8)

@ Inhibitor aktivatora plazminogénu (PAI1 675 4G/5G)

(@ Metyléntetrahydrofolat reduktaza (MTHFR 677C>T, 1298A>C)

Poruchy imunity

(@ Neutropénie (ELANE)

(@ shwachman-Diamond syndrém (SBDS)

(@ zavazna kombinovana imunodeficiencia
(JADA,ORAG1,0RAG2,0IL2RG)

Iné ochorenia a vySetrenia

(@ cysticka fibréza (350 mutacii, JCFTR)

(@ Muzska sterilita (delécie Y chr., CBAVD) (JAZF,OCFTR)
(@ stanovenie zygozity dvojéiat

(@ Uréenie otcovstva

(@ Uréenie pohlavia plodu

Potravinové intolerancie a celiakia

@ Laktézova intolerancia (gén LCT (c.-13910T>C,
c.-22018A>G))

@ Fruktozova intolerancia (gén ALDOB (p.A149P, p.A174D,
p-N334K, deldE4))

(@ celiakia (gény HLA, alely DQ2.2, DQ2.5, DQ8)

Rozsah laboratornych vysetreni je Sirsi, ako je uvedené vyssie. Ak mate zaujem o vysetrenie iného geneticky podmieneného zriedkavého ochorenia,
informujte sa prosim na moznost’ vysetrenia v laboratoriu telefonicky. *Analyza je len v rozsahu vybranych mutacii, resp. vybranych génovych oblasti.

Masivne paralelné sekvenovanie — panely génov

(@ Nervosvalové ochorenia
(@ Neurologické poruchy

(@ Hematologické ochorenia
(@ HBOC syndrém
. Metabolické ochorenia

(@ Ochorenia srdca
(@ Ochorenia zraku a sluchu

@ Poruchy imunity
(@ Vyvojové poruchy

(@ Hereditarne onkologické syndréomy

. Stredny panel génov (klinicky exom, metoda CES, doplnit indikaciu slovne/Giselne podra HPO databazy, max. 3 fenotypy)

Iné ochorenia [

(Specifikacia na zaklade klinickych priznakov)

. Ziadam nereportovat sekundarne/nahodné DNA varianty (trieda patogenity 3/4, 4, 5)
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Adresa pre dorucenie vzorky:
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-
-—
G E N E _}P RESS GENEXPRESS spol. s r.o.
F PRIF UK, llkovicova 6, B2/207, B2/213, 842 15 BRATISLAVA

Pre zdravotné poist'ovne: VySetrenie je uréené na Uhradu z verejného zdravotného poistenia a indikované podla klinickych kritérii na
indikovanie laboratornych vykonov v odbore Lekarska genetika, zverejiiovanych ku dnu indikovania na webovej stranke prislusnej
zdravotnej poistovne.

Suhlas s genetickym vysSetrenim a archivaciou DNA: Pacient, resp. jeho zakonny zastupca alebo doprovod 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 suhlasu.
Pacient pou€eniu rozumie a s navrhovanym postupom suhlasi.

Podpisom potvrdzujem, Ze som bol oboznameny s informaciami o spracuvani osobnych tdajov v dokumente Ochrana osobnych
udajov, ktoré mi boli predlozené. Beriem tiez na vedomie, ze Pravidla ochrany osobnych udajov sa nachadzaju aj na webovej

stranke www.genexpress.sk. Zaroven vyjadrujem svoj dobrovolny suhlas s archivaciou mojej vzorky DNA na pripadnu dalSiu analyzu
v buducnosti.

Nesuhlasim s anonymnym vyuzitim DNA vzorky pre dal$i biomedicinsky vyskum /v pripade nesuhlasu, prosim zaskrtnut/: .

( \
Datum: Podpis pacienta:
(zakonného zastupcu)

Zdbévodnenie vysetrenia / prilozte Lekarska sprava odborného lekara - Specialistu:

4 N\

. J
Rodokmern:

s N\

G J
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