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UNIVERZITNA NEMOCNICA BRATISLAVA

Pracovisko: Nemocnica Staré Mesto, Mickiewiczova 13, 813 69 Bratislava

Ustav lekarskej biologie, genetiky a klinickej genetiky LFUK a UNB
Oddelenie molekulovej a biochemickej genetiky — expertné pracovisko pre zriedkavé ochorenia
cgd@sm.unb.sk, tel. 02/57290 192

Sprievodny list k molekuldrno-genetickym vySetreniam

Meno a priezvisko

Adresa odosielajuceho pracoviska, tel. €.

Datum narodenia
Rodné ¢islo Datum a ¢as odberu

Material

Pohlavie o muz © Zena

Peciatka, kod a podpis lekara

Zdravotna poistovia (kod) Diagnoza (MKCH)

Poznamka lekara (Klinicky obraz, biochemické vysetrenia, epikriza, rodokmen, terapia a iné):

Ponuka frekventovanych genetickych portch

(] faktor V, Leiden c.1691G>A

(] protrombin ¢.20210G>A

[ MTHFR 677C>T a 1298A>C ~

L] Gilbertov syndrom, pocet (TA) opakovani

L] hereditarna hemochromatéza; C282Y; H63D; S65C

(] Smith-Lemli-Opitz syndrém; W151X; V326L

(| terapia warfarin; CYP2C9*1; CYP2C9*2; CYP2C9*3

(| terapia warfarin, VKORC1*1, VKORC1*2, VKORC1*3

[ terapia tiopuriny; TPMT*3A; TPMT*3B; TPMT*3C; TPMT*2;
TPMT*4

] MLPA vysetrenie mikrodele¢ny syndromov spojenych s
mentalnou retardaciou

Odber 2ml plnej krvi v EDTA
" ZP24 vyzaduje predchadzajuce vysetrenie homocysteinu

[] chitotriozidaza; duplikacia 24 baz

[] cystick4 fibréza; 36 najfrekventovanejsich mutacii

[] deficit myoadenylat deaminazy; 34 C>T

[] laktézov4 intolerancia -13910T>C a -22018A>G

[] celiakia HLA-DQ2, HLA-DQ8

(| aneuploidie; chromozémy 13, 18, 21, X, Y

[ mikrodelécie Y chromozomu

[] LDL receptor, sekven¢na analyza

[] defekt ApoB-100; R3500Q

(] polymorfizmy génu APOE (APOE2; APOE3;
APOE4)

[_] ochorenia spojené s expanziou vo FMR1; expanzia
CGG opakovani

Iné pozadované vysSetrenie (zoznam druha strana)

Kontakt:
cgd@sm.unb.sk, tel. 02/57290 192




Zoznam vySetrovanych genetickych ochoreni a rizikovych faktorov

A

Achondroplézia (FGFR)

Alkaptonuria (HGD)

Alzheimerova choroba (PSEN1, PSEN2, APP)
Alzheimerova choroba a frontotemporalnej demencii (MAPT)
Amyotrofickd lateralna skler6za (SOD1)

Aneuploidie (chromozémy 13, 15, 16, 18, 21, 22, X, Y)
Angelmanov syndrom (UBE3A)

APC rezistencia - faktor V — variant Leiden (F5 gén)
Apolipoprotein E genotypizacia (izoformy APOE2, APOE3, APOE4)
Apolipoprotein B defekt (APOB)

B

Beckwith-Wiedemannov syndrém (CDKN1C )

B-manozidoza — deficit enzymu B-manozidaza (MANBA)

C

CADASIL (NOTCH3)

Canavanova choroba (ASPA)

Celiakia (HLA-DQ2, HLA-DQ8)

Charcot-Marie-Tooth typ 1A (PMP22)

Crigler — Najjar syndrém I a II typu (UGTAL)

Cysticka fibroza (CFTR)

D

Deficit a-1-antitrypsinu (SERPINAL)

Deficit myoadenylat deaminazy (AMPD1)

Deficit peroxyzomalnej acyl-CoA oxidazy (ACOX1)

Deficit 3-OH-3-metylglutaryl koenzym A lyazy (HMGCL)
Deficiencia 5a-reduktizy (SRD5A2)

Deficiencia alanin-glyoxylat aminotransferazy 2 (AGXT2)
Deficit bifunkéného enzymu (HSD17B4 )

Deficiencia enzymu glukézy-6-fosfat-dehydrogenazy pri hemolytickej
anémii (G6PD)

Defekt feroportinu (SLC40A)

Deficit pyruvatdehydrogenazy (PDHAL)

D-glycerova acidémia (GLYCTK)

Duchennova/Beckerova svalova dystrofia (DMD)

F

Fabryho choroba (GLA)

Familiarna hypercholesterolémia (LDLR)

Familiarna hypertroficka kardiomyopatia (PRKAG2)
Fragilny X chromozémom — FXS, FXTAS, FX-POI (FMR1)
Friedreichova ataxia (FXN)

G

Gaucherova choroba (GBA)

Gilbetov syndrom, mutacia v enhancerovej oblasti (UGT1A1)
Glutarova acidémia typu I, deficit glutaryl-CoA dehydrogenazy (GCDH)
H

Hemofilia typu A (F8)

Hemofilia typu B (F9)

Hereditarna hemochromatéza (strip- HFE, TFR2, FPN1)
Hereditarna hemochromatéza (HFE)

Hereditarna hemochromatdza - juvenilnd (HAMP, HJV)
Hereditarna intolerancia fruktozy (ALDOB)

Hereditarna neuropatia s tendenciou k tlakovym obrnam (PMP22)
Huntingtonova choroba (HTT)

Hyper IgD syndrom (MVK)

Hypofosfatazia (ALPL)

Hypochondroplazia ( FGFR3)

CH

Chitotriozidaza — duplikacia 24 baz (CHIT1)

Chronicka pankreatitida (PRSS1, SPINK1, CTRC)

J

Jadrovy receptor aktivovany peroxizomovym proliferatorom (PPARG)

K

Kennedyho choroba — spinobulbarna muskularna atrofia (AR)
Kongenitalna adrenalna hyperplazia (CYP21A2, CYP11B1)
Kongenitalny myastenicky syndrom (CHRNE)

L

Laktozova intolerancia (LCT)

LCHAD deficiencia (HADHA)

Leighov syndrom (SURF1)

M

5,10-metyléntetrahydrofolat reduktaza — polymorf. (MTHFR)
MCAD deficiencia (ACADM)

Mentalne retardacie (delécie/duplikacie, 16 génov)
Metachromaticka leukodystrofia (ARSA)

Mevaldnova acidaria (MVK)

Mikrodele¢né syndromy (panel)

MNGIE (Syndrém deplécie mitochondrialnej DNA 1) (TYMP1)
Muenkeho syndrom ( FGFR3)

Mukopolysacharidoza I (MPSI) ( IDUA)
Mukopolysacharidéza IITA (MPSIIIA) (SGSH)

N

Nefrogénny diabetes insipidus (AVPR2)

Nieman-Pick A/B (SMPD1)

O

Ornitintranskarbamoylaza deficit (OTC)

P

Peroxizomovy membranovy protein (PEX1, PEX26, PEX®6,
PEX12, PEX10, PEX2)

Pompeho choroba (GAA)

Prader-Williho syndrom (UBE3A)

Primarna hyperoxaluria typ 1 — (AGXT)

Primarna hyperoxaluria typ 2 (GRHPR)

Progresivna externa ophtalmoplégia (POLG1)
Protrombinovy génovy variant (F2 gén)

R

RETTOV syndréom (MECP2)

S

SCAD deficiencia (ACADS)

Sclerosis multiplex - génova expresia MxA
Seipinopatie (BSCL2)

SHOX-haploinsuficiencia (SHOX)

Silver-Russelov syndréom (CDKN1C)

Smith-Lemli-Opitz syndrom (SLOS) (DHCRY7)

Spinalna muskularna atrofia (SMN1, SMN2)

Syndrom androgénovej insenzitivity a karcinom prostaty (AR)
T

Tay-Sachsova choroba (deficit hexozaminidazy) (HEXA)
Terapia warfarinom

Terpia tiopuriny (TPMT)

TMEM7YO0 deficit (TMEMT70)

Transtyretinova amyloidova polyneuropatia - FAP (TTR)
Trombofilné mutacie (strip - faktor V, faktor XIII, PAI-1,
EPCR, EPCR)

Vv

VLCAD deficiencia (ACADVL)

w

Wilsonova choroba (ATP7B)

X

X-adrenoleukodystrofia (ABCD1)

X a Y S$pecifické sekvencie (u pacientiek s Turnerovym
syndromom, u pacientov s poruchou vyvoja pohlavia)

Y

Y —chromozém detekcia mikrodelécii (AZF)

Viac informadcii o vySetreniach je mozné najst’ v zozname ponukanych vysetreni na strinke UNB Nemocnice Staré¢ Mesto.
Indikacia vySetrenia niektorych ochoreni si vyzaduje konzultaciu s lekarskym genetikom.




