Ziadanka

Zriedkavé geneticky podmienené ochorenia

Rodné €islo

Priezvisko

Adresa (ulica, &islo domu, mesto/obec, PSC)

Kod zP Samoplatca faktira
lekar pacient
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KRV S EDTA

NEVYHNUTNE UDAJE K VYSETRENIU

Datum narodenia

Meno

Kod krajiny

Telefonne Cislo

E-mail

PLODOVA VODA

Datum a ¢as odberu

Diagnoza slovom

Pohlavie

muz Zena

INY MATERIAL
(len po dohode
s laboratoriom)

SAGELLAB

Peciatka a podpis lekara

Delegujici / Zastupujici lekar
P kod Akod

Kod hospitalizacného pripadu




Registracna skratka: V1_015_2025.07.22-OML, Platna od 1. 8. 2025

Rodné ¢islo

ANALYZA PANELU GENOV METODOU NGS

Dermatologické ochorenia
O Ichtyozy
O Ektodermalne dysplazie

Hematologické ochorenia
O cytopénie a kongenitalne anémie

Imunologické ochorenia
[ Autoinflamaéné ochorenia
O Primarne imunodeficiencie

Kardiologické ochorenia

O Aortopatie

O Hereditarne ochorenia srdca

O Kardiomyopatie

[ srdcové arytmie

[ Syndréomy nahleho srdcového
zlyhania

[ Celoexomové sekvenovanie - WES
O Panel vybranych génov

Datum narodenia

Metabolické a endokrinologické ochorenia
[ Diabetes

[ Hypogonadotropny hypogonadizmus
O obezita

[ Poruchy metabolizmu lipidov

O Poruchy pohlavného vyvoja

[ Pred¢asné ovarialne zlyhanie

Multisystémové ochorenia
O Bardetov-Biedlov syndrom
O RASopatie

Muskularne ochorenia

O Kongenitalne myasténie

[ Myopatie a svalové dystrofie
O Myotonie a periodické paralyzy

Nefrologické ochorenia
O Nefroticky syndrom
O Renalne tubulopatie

Priezvisko

Neurologické ochorenia

O Ataxie

[ Cerebrovaskularne ochorenia

[ Dystaonie a Parkinsonova choroba

O Hereditarne demencie

O Hereditarne epileptické syndromy

[ Hereditarne periférne neuropatie

O Hereditarne spastické paraplégie

[ Leukodystrofie a leukoencefalopatie

O Makrocefalia a syndromy spojené
s nadmernym rastom

O Mikrocefalia a pontocerebelarna
hypoplazia

O ochorenia motorickych neurénov
(AMLS)

O Poruchy autistického spektra

O Poruchy intelektu

Meno

Oftalmologické ochorenia

O Anoftalmia / mikroftalmia
O Katarakta

O ochorenia sietnice

Otorinolaryngologické ochorenia

[ Poruchy a straty sluchu - komplexny
panel

[ Porucha sluchu nesyndrémova

O Porucha sluchu syndromova

Pneumologické ochorenia
[ Primarna ciliarna dyskinéza

Poruchy rastu / Ochorenia skeletu

a spojivovych tkaniv

O Artrogrypoza

O Defekty koncatin

[ Osteogenesis imperfecta

O Skeletalne dysplazie

[ Syndromy spojené s nizkym vzrastom
O vrodené poruchy spojiva

p
Specifikovat gény

L

-
Uviest klinicky relevantné HPO terminy

L

VYBRANE OCHORENIA / SYNDROMY

Cysticka fibréza (gén CFTR)

[ Detekcia naj€astejsich patogénnych
variantov

[ sekvenalna analyza

[ MLPA analyza

Nesyndrémova porucha sluchu (gén GJB2)

[ sekvenalna analyza
[ MLPA analyza

Spinalna muskularna atrofia (gény SMN1/SMN2)

O MLPA analyza

DiGeorgeov syndrém (delécia v oblasti 22q11.2)

[ MLPA analyza

Spinocerebelarna ataxia (fragmentaéna analyza)

O Typ 1(gén ATXN1)
O Typ 2 (gén ATXN2)
O Typ 3 (gén ATXN3)
O Typ 6 (gén CACNATA)
O Typ 7 (gén ATXN7)

Gén FMR1 (fragmentaéna analyza)

[ Syndrom fragilného chromozému X
[ Primarna ovarialna insuficiencia asociovana s fragilnym

X chromozomom

[J Ataxia asociovana s fragilnym X chromozémom

[ vysSetrenie mikrodelécii v AZF oblasti Y chromozému

O Iné (Podla ponuky vySetreni)

Fpeciﬁkovat' Lokus / Gén / Variant

[ SEGREGACNA ANALYZA

Uviest symptomatologiu vySetrovaného

Uviest meno a rodné ¢islo probanda

Ziadané vy3etrenie (Specifikovat Lokus / Gén / Variant)

[ ANALYZA ANEUPLOIDIi CHROMOZOMOV 13, 18, 21, X, Y

[Gestaény tyzden

} [Pohlavie plodu

INFORMOVANY SUHLAS VYSETROVANE) OSOBY / ZAKONNEHO ZASTUPCU

[ Potvrdzujem, Ze informovany sihlas s vykonanim 3pecifickych molekularno-genetickych vy3etreni, vratane odberu biologického materialu, je zalozeny v dokumentacii u indikujaceho lekara.
O Potvrdzujem, Ze som bol/-a pouceny/-a o podstate, icele a dopade vysledkov 3pecifickych molekularno-genetickych vysetreni.
[ sdhlasim so spracovanim osobnych Gdajov pre Gcely nevyhnutné k poskytnutiu vySetrenia v plnom rozsahu.

O sthlasim O nesihlasim s archivaciou vysetrovaného biologického materialu.

V pripade Specifického nalezu s anonymizovanou archivaciou mojej vzorky DNA na acely referenénej vzorky vo vysetrujicom laboratoriu: (Jsthlasim [ nesdhlasim

V pripade NGS analyz

- s archivaciou genomickych dat pre acely opatovnych analyz: (Jsihlasim [ nesthlasim

- s reportovanim sekundarnych nalezov: (Jsthlasim [(Jnesthlasim
- s reportovanim nahodnych nalezov: (Jsthlasim (Jnesihlasim

Osobné (daje st spracovavané na (cely stanovenia klinickej diagnozy a sluzieb s tym spojenych.

Datum:

Viac informacii o spracovani vasich osobnych Gdajov a o pravach najdete na www.agellab.sk

Podpis pacienta



