Vevefi 39, 602 00 Brno, telefon: +420 545 247 489

E : Cytogeneticka laboratof Brno

e-mail: cytogenetika@cytogenetika.cz, www.cytogenetika.cz

Cislo vzorku:

ZADANKA 0 POSTNATALNI LABORATORNI VYSETRENI

PFijmeni, jméno

Pohlavi:

MmO z0O

Cislo pojisténce/
datum narozeni

Adresa, telefon

Kéd pojistovny

Zakladni dg.

Ostatni dg.

ORPHA kéd/y

Dudvod vysetreni

Datum, ¢as odbéru

Datum, ¢as pfijmu

Odbér provedl| Vzorek pfijal
Jméno, razitko a podpis v€etné adresy a kontaktu Zadatele o vysetfeni: Odbornost
ICP
Telefon
E-mail
diagnéza | X/S | CYTOGENETIKA odbér periferni krve do MATERIAL K VYSETRENI
Karyotyp Periferni krev - heparin
Mozaika Periferni krev - EDTA
ZCA Bukalni stér
FISH: Izolovand DNA z materialu:
diagnéza | X/S | MOLEKULARNI BIOLOGIE odbér periferni krve do EDTA

Cysticka fibréza - nejcastéjsi mutace

Tkan (orgdn):

Faktor Il (mutace G20210A) a Faktor V (Leidenska mutace) Moc
MTHFR - mutace C677T Sliny
Mikrodelece/duplikace metodou ARRAY CGH Jiny:

Fragilni X chromozom - repetice CGG v genu FMR1

Mikrodelece chr. Y - oblasti AZFa, AZFb a AZFc

SMA - spindlni muskularni atrofie, delece exon(i 7 a 8 v genech
SMIN1 a SMN2 metodou MLPA

SPERMIOGRAM

Mikrodelece/duplikace metodou MLPA — zakrouzkujte
pozadovanou diagndzu: NF1 / DiGeorge / DMD / PKD1
Jiné (nabidka diagnéz na webu):

Hluchota - vySetfeni 3 nejc¢astéjsich mutaci v genu GJB2*

Pfimy prikaz CMV z periferni krve

Odbér do sterilni nddobky, transport pfi
pokojové teploté, do 1 hod. po odbéru.
Nutno telefonicky objednat predem.
Jen SAMOPLATCI!

Detekce pritomnosti genu SRY

Aneuploidie chromozom( X a Y + pfitomnost genu SRY

ODESLAT DNA NA PRACOVISTE:

Genotypizace HLA lokust vazanych s celiakii

Vysetfeni haplotypu HLA B27 - Bechtérevova choroba

Kardiopanel ** - NGS

Rasopatie **- NGS (sy Noonanové, NF I/ aj.)

Heredity panel - Klinicky exom (3332 genti)

Je nutné priloZit Zddanku konkrétniho pracovisté..

Achondroplazie - FGFR3: c.1138G>A

Histaminova intolerance (vysetfeni 4 variant v genu pro DAO)

JINE VYSETRENI:

Osteoporodza (vysetieni polymorfism( v genech COL1A1 a VDR)

Izolace DNA do banky

Sangerovo sekvenovani - GEN (c.DNA varianta):

Reanalyza NGS dat (nutno specifikovat v divodu vysSetfeni)

Dle aktudlni nabidky na www.cytogenetika.cz

Zadané vysetfeni/material k vySetfeni oznacte kiizkem. S = samoplatce. Zadanku nelze pfijmout bez INFORMOVANEHO SOUHLASU pacienta!
Vysetieni musi byt indikovano a interpretovano klinickym genetikem!

Pozn.: * ¢.35delG, c.71G>A, c.313-326delAAGTTCATCAAGG, **aktudlni seznam gen(i: www.cytogenetika.cz
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