UNIVERZITNA NEMOCNICA BRATISLAVA
Pazitkova 4, 821 01 Bratislava

Prac/ovisko: Nemocnica Staré Mesto, Mickiewiczova 13, 813 69 Bratislava
Ustav lekdrskej biologie, genetiky a klinickej genetiky LFUK a UNB
Oddelenie molekulovej a biochemickej genetiky

SPRIEVODNY LIST K VYSETRENIU GENU SHOX (OMIM: 312865, Xpter-p22.32)

Meno a PriezviSKo PACIENEA:. ..............coooiiiiiiieiieeeeece et ettt e e et e e s tae e s teeessbee e sbaeensseeenneeenns
Rodné Cislo pacienta:..........ccceeeeveeeeieeerieeerieeeiieeene Datum narodenia:..........ccceeecveeerieeenieeenieeeiee e
AQTESA PACTEILA...ceeetteeniiiee ettt ettt ettt e ettt e ettt e ettt e e bt e e s bt e e eabteeeab e e e s abee e abeeeaabeeeasbeesnbbeesasbeesabaeesabeeennnes
Zdravotnd poistoviia (KOd):......cccceeevveerveeerieeeiieennne, Cislo predchddzajiiceho vysetrenia:..............c.o..........
Vyska pacienta...................... Percentil:..................... Vyska matky:.......ccoeennee. Vyska otca:.....ccoueeenennnnns

Kritéria pre rozsah vySetrenia:
* V pripade skére pod 4 body bude realizovana analyza vyhradne metédou MLPA (detekcia
delécii/ duplikacii v PAR1)
* V pripade skore 4 a viac bodov bude realizované kombinované vySetrenie metédou MLPA
a sekvenéacia kodujicej oblasti SHOX génu (ex6ny 2-6a)

Symptém Skore*

Pomer rozpitie HK/vyska < 0,965 2 anodl  nieO nemerané[]
Pomer vyska v sede/v stoji > 0,555 2 anod  nied nemerané[]
Madelungova deformita u probandald alebo v rodined 6 anod nied  nevySetrenéd
Cubitus valgus 2 anodd nied  nevySetrenéO
Skratené predlaktie 3 anod nied  nevySetrenéO
Vyklenuté predlaktie 3 anodd nied  nevySetrenéO
Priznaky svalovej hypertrofie 3 anodd nied  nevySetrenéd
Dislokéacia ulny (v lakti) 5 anod nied  nevySetrenéd

*skoérovaci systém vychadza z klinickej Stidie Rappold et al. (Rappold G, Blum WF, Shavrikova EP, Crowe BJ, Roeth R, Quigley CA, Ross
JL, Niesler B. Genotypes and phenotypes in children with short stature: clinicals indicators of SHOX haploinsufficiency. J] Med Genet. 2007
May, 44(5):306-13.)

Vysledky laboratérnych vysSetreni (KO+dif., FW, CRP, urea, kreatinin, Na, K, Cl, Ca, P, ALT, ALP,
AST, ABR, TSH, T4, FSH, LH, IGF-I, IGFBP-3, rastovy hormén, antiendomyzidlne protilatky,

Adresa odosielajiceho pracoviska, tel.c.: Peciatka, kéd, podpis lekara:

Datum:




