ZADANKA — Molekularni genetika poruch imunity

DNA/RNA ANALYZA

Geneticka laboratof, Centrum kardiovaskularni a transplantacni

chirurgie Brno, Jihlavska 831/24, 625 00 Brno

tel.: 532 214 228, 603 144 121; e-mail: genlab@cktch.cz; www.cktch.cz/genlab

Odbornost ICP zadatele

Datum odbéru

Cas odbéru

ORPHA kéd

Pojistovna

Datum pfijmu

Cas pFijmu

Jméno a prijment

Pohlavi

M

z ?

Zakladni diagndéza

Cislo pojisténce

Datum narozeni

Ostatni diagnoézy

Material: [ periferni krev
[ sucha krevni kapka

[ 0statni ...eceeeeeeeeeeeeeeeereeeee e

Informovany souhlas je soucasti Zadanky (vypliite prosim 2. stranu Zadanky)

Razitko a podpis Zadatele

Vysetieni

Sekvenovani nové generace (NGS)*

(viz www.cktch.cz/genlab)

Hodnoceni virtudlniho panelu gend z WES

Pro hodnoceni dalsiho virtudlniho panelu z dat uloZzenych v laboratofi je nutno uvést

jinou diagnodzu neZ u predchoziho vysetreni.

I Primarni imunodeficience (PID=IEI)

1 SCID screening

1 Hereditarni periodické horecky (HRF)/AID
[0 HAE s normalnim C1 inh

[ Klinicky exom — hodnoceni gen v korelaci s fenotypem/HPO terminy (po domluvé)

HPO terminy:

(viz https://hpo.jax.org/)

*Ke spravné interpretaci vysledkl je nezbytné priloZzeni podrobné Iékafské zpravy pacienta.

Sangerovo sekvenovani

Ostatni

X-SCID 0 IL2RG [ Deficit C2 slozky komplementu (C2)
AR-SCID [0 RAG1 [0 RAG2 [ TREC/KREC

OIL7R 0 ADA [ Genotypizace MBL (MBL2)
X-vdzanda agamaglobulinémie O BTK [J Hereditarni a-tryptasémie
AR-agamaglobulinémie O IGHM [ Jiné poZzadované geny (po domluvé):
Syndrom aktivované PI3K& (APDS)/CVID I PIK3CD I PIK3R1
WHIM syndrom 1 CXCR4
X-vazany hyper IgM syndrom 1 CcD40LG
Hyper IgE syndrom [ STAT3 [J STATIM (po domluveé)
IPEX syndrom 1 FOXP3
X-vazany lymfoproliferativni syndrom (XLP) [0 SH2D1A O XIAP
Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom/CVID 0 CTLA4 Zaznamy o provedeném vysSetreni:
Chronicka granulomatdzni choroba (CGD) JcyBB ICP: 72932050 Odbornost: 816
ADA2 deficience 0 ADA2 Datum Kod Pocet
Wiskott-Aldrich syndrom 0 WAS
Deficit GATA2 [0 GATA2
Syndrom hyperplastickych chrupavek a vlast 0 RMRP
VEXAS syndrom (oblast nej¢astéjSich mutaci) 0 UBA1
Hereditarni angioedém [0 SERPING1

[ Vysetreni familiarni varianty
RC probanda:
Vztah k probandovi:
Gen, varianta:

Razitko laboratore a podpis

Komentar
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o CK TC H Centrum kardiovaskularni
Ne a transplantacni chirurgie
Geneticka laborator, Centrum kardiovaskularni a transplantacni chirurgie Brno,
Jihlavska 831/24, 625 00 Brno; tel.: 532 214 226, 603 144 121; e-mail: genlab@cktch.cz

Souhlas vysetfované osoby (zakonného zastupce) s genetickym laboratornim vysetienim

A. Prohlaseni lékare:

Prohlasuiji, Ze jsem vySetfované osobé (zdkonnému zdastupci) srozumitelné vysvétlil Géel, povahu, pfinos, mozna rizika a disledky
genetického laboratorniho vysetfeni. Soucasné jsem ji/ho sezndmil(a) s moznymi vysledky a limity vySetfeni, véetné moznych
disledkd odmitnuti vySetfeni. VySetfovana osoba/zakonny zastupce mél(a) moznost klast otazky a obdrzel(a) na né
srozumitelné odpovédi. Vysledky genetického laboratorniho vySetfeni budou povaZovany za dlvérné a bez souhlasu
vysetfované osoby/zakonného zastupce nebudou sdélovany treti strané, pokud platné pravni predpisy neurcuji jinak.

B. Prohlaseni vysetfované osoby

Potvrzuji, Ze k vySe uvedenému genetickému laboratornimu vysetfeni mi byly poskytnuty dostatecné informace v jasné a
srozumitelné podobé. Mél/a jsem dostatek ¢asu vse zvazit a moznost polozit Iékafi otazky tykajici se vySetfeni. Na vsechny své
dotazy jsem obdrzel/a srozumitelné odpovédi.

o [1Pieji/ (I Nepfeji si byt informovén/a o vysledku genetického laboratorniho vysSetfeni.

o [ PFeji/ [ Nepieji si byt sezndmen/a s pfipadnymi neocekdvanymi medicinsky vyznamnymi nélezy, které v3ak
nesouviseji se zakladni diagnézou mé osoby/osoby mnou zastupované.

° Preji si, aby o vysledku vysetfeni byly informovany nasledujici osoby:

JMBNO it AOIESA: ittt ettt sttt e st s b e bbbt st be s e e et s
JMBNO et st AAIESA: ettt sttt et st st s bbb e bt a st ebe s bebe s

e [Souhlasim/[JNesouhlasim s pfipadnym zapsanim mé osoby do registrii geneticky vysetfovanych osob.

o [ Souhlasim/ 1 Nesouhlasim s uchovanim DNA pro G¢ely dalsiho vySetfovéni v zavislosti na pokroku ve vyzkumu a v zdjmu
ostatnich ¢lend rodiny. Jsem si védom/a, Ze v pfipadé nesouhlasu, jiz nebude moiné vysledek nékterych vySetfeni
dodatecné ovéfit nebo doplnit a bude nutny novy odbér materialu.

e []Souhlasim/[] Nesouhlasim s vyuzitim vysledk( genetického laboratorniho vysetfeni a souvisejicich informaci o mém
zdravotnim stavu pro védecké, vyzkumné a vyukové ucely, pricemz Udaje budou prezentovany a publikovdny pouze
v anonymizované i pseudonymizované formé.*

o [ Souhlasim/[1 Nesouhlasim s vyuZitim genetického vySetieni také pro UGcely biomedicinského vyzkumu zaméfeného na
zdravi a jeho poruchy. V této souvislosti mlzZe byt biologicky material, souvisejici Udaje ze zdravotnické dokumentace
a/nebo klinicka data vztahuijici se ke zjisténym genetickym zménam vyuzivany pro narodni i mezinarodni vyzkumné ucely,
a to vyhradné v anonymizované nebo pseudonymizované formé.

o [ Souhlasim/[INesouhlasim s vyuZitim biologického materialu, vysledkd genetickych laboratornich vy$etfeni a souvisejicich

udaji o mém zdravotnim stavu pro Ucely internich a externich kontrol kvality, validace a optimalizace diagnostickych
metod, a to vyhradné v anonymizované nebo pseudonymizované formé.

V pfipadé neoznaéeni danych moznosti Souhlasim / Nesouhlasim, bude postupovano jako v pfipadé souhlasu.

S uvedenymi osobnimi Gdaji bude nakladano v souladu s Nafizeni GDPR (EU) & 2016/679 a platnymi pravnimi predpisy CR.
Zpracovavané Udaje budou zabezpeceny tak, aby nemohlo dojit k Uniku a zneuZiti téchto dat nepovolanym osobam.

Na zakladé tohoto pouceni prohlasuji, Ze souhlasim s odbérem pf¥islusného vzorku a s provedenim vySe popsaného
genetického laboratorniho vysetieni. Jsem si védom(a), Ze svlj souhlas mohu kdykoliv odvolat.

VZEah K VYSEIFOVANE OSODE ..ottt sttt et et et te s teste st e st e s e bes et besessstesestestess s s bessesbeserssrsesannannan

* Souhlas zahrnuje rovné? vyuziti Gdaji Masarykovou univerzitou, Zerotinovo ndm. 617/9, 601 77 Brno, ICO: 00216224. Udaje mohou byt v nezbytném rozsahu
zpfistupnény zaméstnanctm, studentdim a spolupracujicim osobam Masarykovy univerzity podilejici se na téchto ¢innostech.

verze 12



mailto:genlab@cktch.cz

