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GENETIKAI VIZSGALATKERO LAP

Név: Leanykori név:
TAJ szam: Anyja neve:
Szlletési id:
Lakcim:
Beutal6 orvos neve: Pecsétszama:
Beutal6 orvos email cime:
OEP kad: Diagndzis (BNO kaéd):
Vizsgélati anyag: 0 EDTA-s vér (9 ml) 0 egyéb:
0 ideg/izomszovet:
Mintavétel iddpontja: Ambulans Naplészam:

A beteg klinikai informacioit tartalmazo ambulans lapot/zarojelentést kérjik csatolni!

GENETIKAI VIZSGALATBA, BIOBANKBA TORTENO TAROLASBA BELEEGYEZO NYILATKOZAT

Engedélyezem, hogy biolégiai mintdmbdl DNS izol&haarolhato, illetve a DNS mintabdl a betegségehajlamositd genetikai
tényedk illetve betegségemet okoz6 genetikai rendelledgdsiranyaban molekularis bioldgiai vizsgalatokégezheik:

(kérjuk specifikalni a betegséget)

A molekularis biologiai diagnosztikus, kutatasintségfejlesztési célokra tori@nér/ szévetminta vételbe beleegyezek. A vizsgélat
segitségével a fenti betegség vagy diagnosztizalliagy az arra hajlamosito rizikd tén§kzvagy az egyes gyodgyszerek hatékonysagat,
mellékhatasait befolyasold genetikai faktorok dlilagtok meg.

Tudomasul vettem, hogy a vizsgalat eredménye neilgdiat megfeld informaciét az alabbi okok ill. azok kombinacigsetén: 1)
meghataroz6 csaladtagok hianyzé vér vagy szévetiair?) a rendelkezésre allé genetikai markerek indonmativak; 3) technikai
okok.
Abban az esetben, ha egészségi allapotontbgivbetegségeim vonatkozasaban a kutatasok redénformaciokat eredményeznek:
¢ kérem annak kozlését
¢ nem kérem annak kozlését
Tudomasul vettem, hogy genetikai vizsgalatok eredmtszemélyesen genetikai tanacsadassal egybekiiwe megtudni.

A DNS mintam és a klinikai adataim a SE Genomikadidina és Ritka Betegségek Intézete DNS bankjalblaradatbazisaban
tarolhaték a megfelélbiztonsagi és adatvédelmi rendelkezések mellett.

Belegyezek abba, hogy a DNS mintamat (gyermekem BiNfajat) a SE Genomikai Medicina és Ritka Betegsédgiizete vagy mas
molekularis bioldgiai laboratérium a megféleldatvédelem mellett kutatasi, régegfejlesztési célokra felhasznélja. Tudomasulemsz
hogy személyemet (gyermekemet) dlehformaciok bizalmasan kezelefid Személyes adataimat a SE nem bocséathatja méeeint
rendelkezésére, addig, amig arrol kilon irasbanmgiatkozok.

A DNS mintam kutatasban, ill. fejlesztésben valszvételéért anyagi juttatdsban nem részesulok.

Alairasommal jelzem, hogy megértettem a fenti imfaciokat és azok elfogadasaval veszek részt a méhik genetikai vizsgalatban, a
Biobankban. A DNS mintat az intézet minimum 5 évigittsmenteselirzi, és barmikor az On rendelkezésére bocsatjsedyéb
betegség vonatkozasaban sziiksége lenne ra. A pemsgnem mentesiti a vizsgaldkat, az érintetzatéd a jogi és szakmai felskég
aldl. Ha tovabbi informacidra van sziiksége a fentiat illeten forduljon bizalommal kez&lorvosahoz, genetikai tanacsadojahoz.

A beteg vagy torvényes képviéginek alairasa Datum és tanu alairasa
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Kdzponti Idegrendszeri Betegségek
Monogénes stroke syndroma
¢ CADASIL (NOTCH3) gén mutacio §rés
¢ MELAS (m.3243A>G) pontmutécio analizis
Stroke rizikdtényezik vizsgélata
¢ ApoE genotipizalas
¢ MTHFR mutécié6 sirés (c.677 C>T)
Trinukleotid repeat betegségek
¢ Huntington koér
¢ Fragilis X syndromak
¢ Klasszikus Fragilis X syndroma
0 FXTAS syndroma
¢ POI/POF syndroma
¢ Spinocerebellaris Ataxia profil
(ataxia differencialdiagnosztika) vagy
0 SCAL1 (ATXN1) gén
0 SCA2 (ATXN2) gén
0 SCAS3 (ATXNS3) gén
0 SCAB6 (CACNAL) gén
0 SCA7 (ATXNT) gén
¢ Dystrophia myotonica 1 typusa
Parkinson kor (familiaris vagy korai kezdetii)
¢ PARK2 gén analizis
¢ LRRK2 gén analizis
¢ PINK1 gén analizis
¢ DJ1 gén analizis
Dystonia
¢ DYT1 (Torsin A) gén delécio rés

Agyi vastarolassal jard neurodegenerativ betegségek
¢ BPAN gén analizis
COASY gén analizis
Coeruloplasmin (CP) gén mutacié analizis
MPAN (C190rf12) gén analizis
PANK2 gén analizis
PLA2G6 gén analizis
Orokletes Alzheimer kor
¢ APP gén analizis
¢ Presenilin-1 (PS1) gén analizis
¢ Presenilin-2 (PS2) gén analizis
Frontotemporalis demencia
¢ TAU protein (MAPT) gén analizis
¢ Granulin (GRN) gén analizis
Prion betegségek
¢ PRNP3 gén analizis
Szellemi hanyatlas, demencia, atherosclerosis
rizikbtényezé
¢ ApoE genotipizalas
Migrén rizikdtényezék vizsgalata
¢ MELAS (m.3243A>G) pontmutécio analizis
¢ MTHFR mutécié analizis (c.677 C>T)
0 CADASIL (NOTCH3) gén pontmutéci6 s
Non szindromas hallasvesztés
¢ Connexin 26 (GJB2) gén analizis
Opticus atrophia
¢ OPAL gén analizis
¢ Leber Herediter Opticus Neuropathia - LHON
Béta oxidacios zavar
¢ MCAD gén (m.985 A>G) genotipizalasa
Depresszio, poszttraumas stressz
¢ SBHTT receptor gén genotipizalas
Mitochondridlis DNS betegségek
¢ PEO - mtDNS delécio érés
0 Myopathia - mtDNS delécio s
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¢ mtDNS deplécibés szindroma
(csak izombdl, 4 éves korig)
MELAS (m.3243A>G) mutacié analizis
NARP (m.8993 T>C, T>G) mutéacio analizis
MERRF (m.8344 A>G,) mutacié analizis
LHON (m.4360 G>A, m.11778 G>A, m.14484
T>C) pontmutacié analizis
¢ Teljes mtDNS szekvenalas

(egyedi megbeszélés esetén izomszdletb
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Intergenomialis kommunikacios zavarok (csak
izomszovetben igazolt mtDNS delécié/deplécid esetén
kérheté)

¢ mtDNS depléciés szindroma
(csak izombdl, 4 éves korig)
Multiplex mtDNS delécidk dzése
Alpers syndroma (POLGL1 gén analizis)
SANDO (POLG1 gén analizis)
PEO syndroma (POLGL1 gén analizis)
PEO syndroma (Twinkle gén analizis)
PEO syndroma (ANT1 gén analizis)
PEO syndroma (RRM2B gén analizise)
Deplécids syndroma (TK2 gén analizis)
SMA szeti kép (TK2 gén analizis)
Myopathia (TK2 gén analizis)
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Hypertrophias cardiomyopathia COX negativ
rostokkal (csecsertkori)
¢ SCO2 gén analizis
Pulmonoldgiai betegség
¢ Alphal Antitrypsin hiany (SERPINA) gén
elemzés

Neuromuscularis Kérképek
Myoglobinuria
¢ CPT-II (carnitin-palmitoyl-transferase 1)
mutacié analizis (c.C338T, ¢.C149A hot spot)
Congenitalis Myasthenia Syndroma
¢ CHNRE gén roma alapité mutacio analizise
Dystrophia myotonica 1 tipus
¢ DMPK gén analizis
Facioscapulohumeralis (FSHD) izomdystrophia
¢ FSHD1A gén deléci6 analizise
Duchene-Becker tipust izomdystrophia
¢ Dystrophin gén analizis
Végtagov typusu (LGMD) izomdystrophia DNS
diagnosztika
0 LGMD2A (CAPN3 - 550 del A)
0 LGMD2c (y SG - p. C283Y)
0 LGMD2| (FKRP ¢.826 C>A)
Izomdystrophiak protein diagnosztika (izombal)
¢ Dystrophin Western blot
¢ LGMD autosomalis dominans forma:
(caveolin, myotilin) Western blot
¢ Autosomalis recessziv forma:
(dysferlin, calpain, sarcoglycanok) Western
blot
Spinalis izomatrophia
0 SMN1 gén delécié analizis
Spinalis izomatrophia 1
¢ SCO2 gén analizis
ALS
¢ CO90ORF72 repeat expansio



Herediter neuropathiak
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Congenitalis cataracta facialis dysmorphia
neuropathia (CCFDN) roma alapitdtacio
Lom neuropathia roma alapité mutacié
Herediter neuropathia pressure palsy (HNPP)
PMP22 delécio vizsgalat
Multiplex alagut syndroma: PMP22 delécio
Charcot Marie Tooth-I. (demyelinisatios tipusu
neuropathia) profil: PMP22 duplikacio,
connexin 32, MPZ, EGR2 gén analizis
Charcot Marie Tooth-II (axonalis tipusu
neuropathia) profil: mitofusin, MPZ, Connexin
32 gén analizis
Dejerine Sottas neuropathia
MPZ, EGR2 gén analizis
Congenitalis hypomyelinisatio syndroma
MPZ, EGR2, Connexin 32 gén analizis
Autosomalis dominans herediter neuropathiak:
(PMP22 delécié/ duplikacié, MAEGR2
gének analizise)

¢ X chromosomalisan oréddié herediter

neuropathia - Connexin 32 (GJB1) gén analizis

Familiaris Amyloid Neuropathia
O TTR gén (V30M) elemzés

Amennyiben a vizsgalatké6 lap hianyosan
kitbltve érkezik, illetve amennyiben a klinikai
informaciokat tartalmazé dokumentéacio
hianyzik, az informaciok pétlasaig nem all
modunkban a vizsgalatokat elvégezni!

Pharmacogenomikai Vizsgalatok

Aminoglycosid indukalta siiketség

¢ (m.1555 A>G) mutacié analizis
Azatioprin toxicitas

¢ MTHFR mut4ci6 analizise
Citalopram mellékhatas

¢ CYP2C19*2 genotipizalas
Clopidogrel hatékonysag

¢ CYP2C19*2 genotipizalas
Diazepam mellékhatas

¢ CYP2C19*2 genotipizalas
Lanzoprazol mellékhatas

¢ CYP2C19*2 genotipizalas
Omeprazol mellékhatas

¢ CYP2C19*2 genotipizalas
Pantoprazol mellékhatas

¢ CYP2C19*2 genotipizalas
Statin indukalta myopathia

¢ SLCO1B1, KIF6, COQ2, ATP2B1

genotypizalas

Ticagleror mellékhatas

¢ CYP2C19*2 genotipizalas
Valproat indukalt hepatotoxicitas

¢ POLG1 gén SNP-k vizsgalata

Datum:

Orvos alairasa p.h.



