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Zadanka k molekularné genetickému vysetieni

?

MENTALNi RETARDACE a MIKROCEFALIE [A]
701 genu (v2)*

Jméno a pfijmeni: Jméno lékare, odbornost, ICP/ICZ,
Razitko a podpis:

Cislo pojisténce:

Kéd pojistovny: Pohlavi: O muz [Jzena

Zakladni diagnéza: Narodnost:

Datum a ¢as odbéru:

Datum a ¢as prezkoumani: (vyplfiuje LAB)
Datum a ¢as pfijmu: (vyplfiuje LAB)
Provedeni vysetreni: [J [Rutina [ | Statim (po predchozi domluvé)
Material:
[J |lzolovana DNA [ | Periferni krev (EDTA) [0 |Plodova voda [ | Choriova tkan
O |Jiny

Ucel vysetieni:

[] | Uréeni - potvrzeni diagnézy

[0 | Konfirmaéni test (z druhého nezavislého odbéru)

[ | Prediktivni test u rodinného pfislusnika probanda / partnera probanda

Jméno a pfijmeni probanda:

Cislo pojisténce:

Sekvencni varianta: Gen:

S zadankou prosim dodejte informovany souhlas pacienta s analyzou DNA. Bez tohoto dokumentu nemuze byt vzorek vysetren.

Komentar:
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Pozadované NGS vysSetieni (bioinformaticka analyza se tyka vzdy celého panelu gent):
Piktogram na konci fadku vyznacuje dal$i panel, ktery mlzete pro vySetfeni daného onemocnéni vyuzit (mohou se liSit v rozsahu vySetfovanych
genu). Zvolte prosim panel, ktery Vam nejlépe vyhovuje z pohledu diferencialni diagnostiky.
1 - e Mentalni retardace-hyperfosfatazie
[ | Mentalni retardace bez podezfeni na konkrétni syndrom O (PGAP2, PGAP3, PIGO, PIGV, PIGY)
: : o gt Mentalni retardace autozomalné dominantni
[] | Mikrocefalie bez podezieni na konkrétni syndrom O — 59 gen dle OMIM
0 Aicardi-Goutieres syndrome 0 Mentalni retardace autozomalné recesivni
(ADAR, IFIH1, RNASEH2A, RNASEH2B, RNASEH2C, SAMD1, TREX1) - 52 gent dle OMIM
- Mentalni retardace nesyndromologicka
[ |Bérjeson-Forssman-Lehmann syndrom (PHF6) © O ~'20 gent dio OMIM
Mentalni retardace syndromologicka
O | cohen syndrom (vPs13B) © O 43 gent dio OMIM
N Mikrocefalie primarni (ANKLE2, ASPM, CDK5RAP2, CDK6
Coffin-Siris syndrom . ' ’ ’
[] | (ARID1A, ARID1B, ARID2, DPF2, SMARCA4, SMARCBL, @ U CEPl‘zS' CEP152, gENPJ' C:';T’ZCOPBCZ' K£F14'C KNLé’ LE"NBL
SMARCC2, SMARCD1, SMARCEL SOX11, SOX4) LMNB2, MAP11, MCPH1, MFSD2A, NCAPD2, NCAPD3, NCAPH,
' ' ' ' NUP37, PHC1, SASS6, STIL, WDR62, ZNF335)
Corneliade Lange syndrom :
O (ANKRD11, BRD4, HDACS, NIPBL, RAD21, SMC1A, SMC3) @ [] | Mowat-Wilson syndrom (zes2) @
0 Encefalopatie vyvojova, epilepticka 0 Neurovyvojové poruchy spojené s mikrocefalii
(27 genli uvedenych na OMIM) — 47 genu dle OMIM
T Ohdo syndrom, Opitz-Kaveggia syndrom,
[ | Encefalopatie jiné (EHTEL, FBXL4, MFF, TBCD, TRAPPC12) | Lujan-Fryns syndrom (MED12) ©
[ | Feingold syndrom (MYCN, MIR17HG) [ | Periventrikularni heterotopie (ARFGEF2, MAP1B)
Galloway-Mowat syndrom (LAGE3, NUP107, NUP133, :
O OSGEP, TP53RK, TPRKB, WDR4, WDR73) qp [ | Phelan-McDermid syndrom (SHANK3)
Pontocerebelarni hypoplazie
B (AGTPBP1, AMPD2, ATAD3A, CASK, COASY, CLP1, EXOSCS3,
[ |Helsmoortel-van der Aa syndrom (ADNP) O EXOSC8, EXOSC9, CHMP1A, PCLO, RARS2, SEPSECS, TBC1D23,
TOE1, TSEN15, TSEN2, TSEN34, TSEN54, VPS51, VPS53, VRK1)
Holoprosencefalie )
[J | (cooN, CNOT1, DISP1, DLL1, FGF8, FOXH1, GAS1 GLI2, NODAL, @ [ | Renpenning syndrom (PQBP1)
PTCH1, SHH, SIX3, STAG2, TGIF1, ZIC2)
Hydrocefalus .
[J | wicam, ccbessc, MPDZ, PTEN, POMT1, POMT2, POMGNTL, ISPD, O E:A?éésectfjutse %Qg&ogsmz) @
FKTN, FKRP, DAG1, B3GALNT2, POMK a dal$ich 24 genti dle OMIM) ' ' '
Rubinstein-Taybi / Menke-Hennekam syndrom
[0 | CHARGE syndrom (CHD7, SEMA3E) ,f' © O (CREEBP, EP300) N4
e : < Seckel syndrom (ATR, ATRIP, CENPE, CENPJ, CEP152,
[ | Kalcifikace mozku, typ Rajabové (FARSA, FARSE) O CEP63, DNA2, NIN, NSMCE2, PCNT, PLK4, RBBP8, TRAIP) @
O | KBG syndrom (ANKRD11) § | O | schizencefalie (EMX2, SHH, SIX3)
[ |Kleefstra syndrom (EHMT1, KMT2C) [ | Simpson-Golabi-Behmel syndrom (GPC3) f N4
0 Kortikalni dysplazie (CTNNA2, KIF2A, KIF5C, TUBAS, (I- m Trichothiodystrofie
TUBB, TUBB2A, TUBB2B, TUBB3, TUBG1) (ERCC2, ERCC3, GTF2E2, GTF2H5, MPLKIP, RNF113A, TARS1)
) Vrozena porucha glykosylace
0 Leukodystrofie (ACBDS, AIFM1, AIMP1, AIMP2, LMNB1, PLEKHG2, [] | (ALGL ALG3, ALGY, ALG11, ALG12, ALG13, COGL, COG2, COG4,
PYCR2, RARS1, UFM1, VPS11) COG5, COG8, COG7, DPAGTL, CPM1, RUT8, GALNT2, PMM2, RFTL1,
SLC35A2, SLC35C1, SSR4, STT3A, STT3B, TMEM165)
Lisencefalie . -
[ | (acTB, ARX, CDK5, DCX, KATNB1, LAMBL, MACF1, NDE1, [ | velokardiofacialni syndrom (TBX1) '
PAFAH1B1, PHGDH, POMT1, POMT2, RELN, TMTC3, TUBA1A)
Meier-Gorlin syndrom .
O (CDC45, CDCB, CDT1, GMNN, MCM5, ORC1, ORC4, ORC6) @ [] | White-Sutton syndrom (Poc2)
Vysvétlivky:
' Onemocnéni a vady srdce [A] q P Onemocnéni ledvin [A] , Vrozené kostni anomalie [A]
-263 gent (v4)* - 484 gena (v4)* - 1029 genu (v3)*
@ Vzacna onemocnéni [A] @ Onemocnéni a vady oc€i [A] @ Vrozena porucha sluchu [A]
- 636 gend (v2)* -637 gent (v3)* - 359 gent (v3)*
Mentalni retardace a Mikrocefalie [A] Neurodegenerativni onemocnéni [A] ﬁ .
N . nkogenetika [A
f) - 701 gend (v2)* % - 190 gena (v2)* Onkogenetika [A]

* Poc¢et genll v panelu (verze) je platny k datu vydani zadanky. Seznam vysSetfovanych gen( a oblasti viz Aktualni seznam &innosti provadénych
flexibilniho rozsahu akreditace, www.fno.cz. a www. slg.cz
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