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Zadanka k molekularné genetickému vysetieni

©

ONEMOCNENI A VADY OCi [A]
637 genu (v3)-

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

Cislo pojisténce:

Koéd pojistovny: Pohlavi: O muz [Jzena

Zakladni diagnoéza: Narodnost:

Datum a ¢as odbéru:

Datum a ¢as prezkoumani: (vypliiuje LAB)

Datum a ¢as pfijmu: (vypliiuje LAB)

Provedeni vysetreni: [J | Rutina [J | statim (po pfedchozi domluvé)

Material:
[0 |1zolovana DNA [0 | Periferni krev (EDTA) [0 | Plodova voda [ | Choriova tkan
O |Jiny

Ugel vysetieni:

[ | Uréeni - potvrzeni diagnozy

[0 | Konfirmaéni test (z druhého nezavislého odbéru)

[ | Prediktivni test u rodinného pfislusnika probanda / partnera probanda

Jméno a pfijmeni probanda:

Cislo pojisténce:

Sekvencéni varianta: Gen:

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

Komentar:
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Pozadované NGS vysetieni (bioinformaticka analyza se tyka vzdy celého panelu gent):

Piktogram na konci fadku vyznacuje dal$i panel, ktery mizete pro vySetfeni daného onemocnéni vyuzit (mohou se liSit v rozsahu vySetfovanych
genl). Zvolte prosim panel, ktery Vam nejlépe vyhovuje z pohledu diferencialni diagnostiky.

O

Achromatopsie
(ATF6, CNGA3, CNGB3, GNAT2, PDE6C, PDE6H)

O

Chédiak-Higashi syndrom (LYST)

Akro-renalné-okularni syndrom, Duane-Radial Ray
syndrom (SALL4)

Chorioretinalni atrofie (TEAD1, ADAMTS18)

Alagille syndrom (JAG1, NOTCH?2)

N4

Katarakty
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Aland Islands eye disease (CACNA1F)

Keratokonus (VSx7)

Albinismus o€ni, okulokutanni; vrozeny nystagmus
(34 gent — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Kolobom oé€ni
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

v

Alstrom syndrom (ALMS1)

Léberova kongenitalni amauréza
(25 gent — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Aniridie
(PAX6, CYP1B1, FOXC1, ELP4, PITX2, BDNF, ITPR1, TRIM44, WT1)

Makularni degenerace
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Anoftalmie; mikroftalmie
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Mikroftalmie; anoftalmie
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Atrofie optického nervu, atrofie optiku, opticka atrofie
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Myopie
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Axenfeld-Rieger syndrom, Axenfeldova anomalie
(FOXC1, PITX2)

Nocni slepota, vrozena stacionarni, Seroslepost
(22 gent — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Bestova viteliformni dystrofie makuly (Bestova
choroba) (BESTY)

Norrie choroba (NDP)

Bestrofinopatie, autozomalné recesivni (BEST?)

Oguchiho choroba (GRK1, SAG)

Bietti crystalline dystrophy (CYP4v2)

Oftalmoplegie, progresivni
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Blue cone monochromacy, barvoslepost (OPN1LW,
OPN1MW, OPN1SW)

Peters-plus syndrom (B3GLCT)

Botnicka retinalni dystrofie (RLBP7)

Petersova anomalie
(CYP1B1, FOXC1, FOXE3, PAX6, PITX2)

Bradyopsie (RGS9, RGS98P)

Piebaldismus (KIT, SNAI2)

Branchio-okulo-facialni syndrom (TFAP2A)

Refsumova choroba adultni/infantilni
(15 gent — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Coats disease; Coats plus syndrom
(NDP; CTC1, STN1)

Retinalni dystrofie
(dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Cone dystrofie; Cone-rod dystrofie
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Retinitis pigmentosa
(dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Duan retrakéni syndrom (CHN1, COL25A1, MAFB)

Retinitis punctata albescens
(PRPH2, RLBP1, RDH5, RHO)

Dystrofie rohovky
(34 genUl — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Retinopatie
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Ectopia lentis (FBN1, ADAMTSL4, LTBP2)

Retinoschisis (NR2E3, RS1)

Familial drusen, Doyne honeycomb retinal
dystrophy (CFH, CFl, EFEMP1)

Rod-cone dystrofie
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Fuchsova endotelova dystrofie rohovky
(AGBL1, COL8A2, SLC4A11, TCF4, ZEB1)

Septoopticka dysplazie
(20 gent — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Fundus albipunctatus (PRPH2, RLBP1, RDH5, RHO)

SHORT syndrom (PIK3R1)

N4

Glaukom: juvenilni, primarni, sekundarni, vrozeny
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)

Sorsbyho dystrofie fundu (T/MP3)

Gyratova atrofie cévnatky a sitnice (0AT)

Stargardtova makularni degenerace, Stargardtova
choroba (ABCA4, CNGB3, ELOVL4, PRPH2, PROM1, RIMS1)

Hermansky-Pudlak syndrom (AP3B81, AP3D1, BLOC1S3,
BLOC1S6, DTNBP1, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6)

o | ooooooo|oooojooo|jgoojobo|jgoo|go|g

Stickler syndrom (COL2A1, COL9AT,
COL9A2, COL9A3, COL11A1, COL11A2, GZF1, o> \V4
BMP4, LOXL3, LRP2)

oo oooo0|joyojojooooooooooo o ooooooo

Hypoplazie oéniho nervu (PAX6, OTX2, SLC38A8, SOX2)

O

Seroslepost, noéni slepota
(22 genu — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)
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[] | Tangier disease (ABCA?) ] |wagner syndrom (VCAN) \V/4
Tapetoretinalni degenerace
I:l (geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury) |:| WAGR syndrom (8DNF, PAX6, WT1)
H Usher syndrom ® ] Walker-Warburg syndrom
(15 genl — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury) (15 genl — dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury)
H Vitreoretinopatie J Warburg micro syndrom @
(geny vybrané dle dat. OMIM, Orphanet a odborné literatury) (RAB18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, TBC1D20)
[] | Vrozena ptéza (coL25a1, zFHx4) J gﬁ;l-m;;(;?esani syndrom (ADAMTS17, ADAMTS10, @
Waardenburg syndrom (EDN3, EDNRB, KIT, KITLG,
[ MITF, PAX3, SNAI2, SOX10, SMOC1, TYR) [] | Wolfram syndrom (cisp2 wrs)
Vysvétlivky:
. Onemocnéni a vady srdce [A] q P Onemocnéni ledvin [A] , Vrozené kostni anomalie [A]
-263 gent (v4)* - 484 genl (v4)* - 1029 genu (v3)*
@ Vzacna onemocnéni [A] @ Onemocnéni a vady oc€i [A] @ Vrozena porucha sluchu [A]
- 636 gend (v2)* -637 genu (v3)* - 359 gent (v3)*
Mentalni retardace a Mikrocefalie [A] Neurodegenerativni onemocnéni [A] .
’) - 701 gena (v2)* ﬁ} - 190 gentl (v2)* ﬁ Onkogenetika [A]

* Pocet genll v panelu (verze) je platny k datu vydani zadanky. Seznam vysSetifovanych genl a oblasti viz Aktualni seznam ¢innosti provadénych
v ramci flexibilniho rozsahu akreditace, www.fno.cz. a www. slg.cz
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