ZADANKA — Molekularni genetika poruch imunity

DNA /RNA/ ANALYZA

Geneticka laboratof, Centrum kardiovaskuldrni a transplantacni

chirurgie Brno, Vystavni 17/19, 603 00 Brno
tel.: 543 182 546, 18; e-mail: tomas.freiberger@cktch.cz; www.cktch.cz/genlab

Pojistovna

ICP zadatele

Datum odbéru

Cas odbéru

Odbornost

Cislo vzorku

Datum ptijmu

Cas pfijmu

Jméno a pfijmenf

Pohlavi

? Zakladni diagno6za

Cislo pojisténce

Datum narozeni

Ostatni diagnézy

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

Material:

[ ] periferni krev

[ ] kostni dferi

[ ] sucha krevni kapka
[ ] plodovéa voda

[ ] lymfocyty

Razitko a podpis Zadatele

Panel gent (NGS):

Sangerovo

[ ] Primarni imunodeficience - komplet

[ ] Hereditarni periodické hore¢ky

sekvenovani:

Ostatni:

Komentar:

[ ] X-vazana agamaglobulinémie [BTK]

[ ] Agamaglobulinémie [IGHM]

|:| Sekvencni varianty v TACI [TNFRSF13B]
[ ] X-vézany lymfoproliferativni syndrom [

[ ] Hereditarni angioedém [SERPING1]

SH2D1A, XIAP]

[ ] Hereditarni angioedém typu Il [F12, ANGPT1, PLG]

|:| Chronicka granulomatdzni choroba [CYBB]

[] cVID screening [PIK3CD, PIK3R1, CTLA4, TNFRSF13B]

[ ] Syndrom aktivované PI3K& [PIK3CD, PIK3R1]

[ ] Autoimunitni lymfoproliferativni syndrom typu V [CTLA4]

[ ] syndrom hyperplastickych chrupavek a vlasti [RMRP]

|:| Deficit C2 slozky komplementu [C2]
[ ] TREC/KREC
|:| Genotypizace MBL [MBL2]

[ ]Jiné pozadované geny

I:' ,Sstatim” (po domluvé)

[ ] X-SCID [IL2RG]

|:| Omenn syndrom [RAG1, RAG2]

[ ] AR-SCID [IL7R, ADA]

|:| Wiskott-Aldrich syndrom [WAS]

[] Deficit GATA2 [GATA2]

[ ] X-vézany hyper IgM syndrom [CD40LG]
[ ] Hyper IgE syndrom [STAT3]

[ ] WHIM syndrom [CXCR4]

[ ] IPEX syndrom [FOXP3]

[ ] ADA2 deficience [ADA2]

Zaznamy o provedeném vysSetreni:
Icp L]
Odbornost

Datum Kod Pocet

Razitko laboratofe a podpis




Centrum kardiovaskuléarni
a transplantaéni chirurgie

4y, CRTCY

Geneticka laborator, Centrum kardiovaskularni a transplantacni chirurgie Brno,
Vystavni 17/19, 603 00 Brno; tel.: 543182546, 18; e-mail: tomas.freiberger@cktch.cz

Souhlas vysetfované/ho (zakonného zastupce) s genetickym laboratornim vysetfenim

A. Prohlaseni Iékare:

Prohlasuji, Ze jsem vySetfované/mu (zakonnému zastupci vysetfované/ho) jasné asrozumitelné vysvétlil/a ucel, povahu,
predpokladany prospéch, nasledky i mozind rizika vySe uvedeného genetického laboratorniho vysetfeni. Rovnéz jsem
vysetfovanou osobu seznamil/a s moznymi vysledky a s disledky toho, Ze by vysetfeni nebylo mozno za vy$e uvedenym uéelem
provést (nezdafilo by se) nebo by nemélo potfebnou vypovidaci schopnost pro naplnéni sledovaného ucelu. Seznamil/a jsem
vySetfovanou osobu (zdkonného zastupce) is mozZnymi riziky a dusledky v pfipadé odmitnuti tohoto vySetreni. Vysledky
laboratorniho vysetfeni budou divérné a nebudou bez souhlasu vysetfované osoby/zakonného zastupce sdélovany tfeti stranég,
pokud platné pravni predpisy neurcuji jinak.

B. Prohlaseni vySetfované osoby

Potvrzuji, ze mi bylo poskytnuto genetické poradenstvi k vySe uvedenému genetickému laboratornimu vysetreni. VSe mi bylo
sdéleno a vysvétleno jasné a srozumitelné. Mél/a jsem moznost vse si fadné, v klidu a v dostate¢né poskytnutém case zvazit,
mél/a jsem mozZnost se lékafe zeptat na vse, co jsem povaZoval/a za pro mne podstatné a potfebné védét a probrat s nim vse,
¢emu jsem nerozumél/a. Na tyto mé dotazy jsem dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovéd.

[ Pfeji/ I Nepfteji si byt informovén/a o vysledku genetického laboratorniho vyset¥eni.
. Pfeji si, aby o vysledku vysetfeni byly informovany nasledujici osoby:

[ Souhlasim/ [] Nesouhlasim s pfipadnym zapsanim mé osoby do registru geneticky vySetfovanych osob.

e [JSouhlasim/ CINesouhlasim s uchovanim DNA pro Géely dal$iho vy3etfovani v zavislosti na pokroku ve vyzkumu a v zajmu
ostatnich ¢élenl rodiny. Jsem si védom/a, Ze v pfipadé nesouhlasu, jiz nebude moiné vysledek nékterych vysetfeni
dodatecné ovérit nebo doplnit a bude nutny novy odbér materidlu.

[] Souhlasim/ [] Nesouhlasim s vyuzitim vysledkd genetického laboratorniho vysetfeni a relevantnich informaci o mém
zdravotnim stavu, véetné fotodokumentace, kvédeckym a vyukovym Gcéelim za podminky, Ze tyto Udaje budou
prezentovany a publikovany pouze v anonymni formé.

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

Jsem si védom/a toho, Ze pfi genetickém vySetieni mizZe dojit k odhaleni nevyzadanych vysledkdi. V zavérecné zpravé vsak
budou uvedeny pouze nalezy, které s nejvétsi pravdépodobnosti maji souvislost s fenotypovym projevem ¢i maji primy klinicky
dopad. Dale mizZe dojit k odhaleni nalezu, které se odlisuji od nédlez(l béznych, avsak jejich konkrétni dopad na soucasny a/nebo
budouci zdravotni stav probanda a geneticky pfibuzné osoby nelze na zakladé soucasnych znalosti stanovit.

S uvedenymi osobnimi Gdaji bude zachazeno dle zdsad Nafizeni GDPR &. 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 pfislusného vzorku a s provedenim vyse popsaného
genetického laboratorniho vysetieni. Jsem si védom(a), Ze svlj souhlas mohu kdykoliv odvolat.

Podpis vySetfované osoby (popr. ZAKONNENO ZASTUPCE): ..uceveriveeeseierce et sttt sttt es s s st ss b ere st ssssesaassre s

Jméno zdkonného zastupce (hidlkovym pismem):.......ccccoeveeeceeeieciereceeeeene e, CisIO POJIStENCE: ceuereeeeeees s




