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GENETIKAI VIZSGALATKERO LAP

Neév: Leanykori név:

TAJ szam: Anyja neve:

Sziiletési ido:

Lakcim:

Beutal6 orvos neve: Pecsétszama:

Beutal6 orvos email cime:

OEP kod: Diagnézis (BNO kod):

Vizsgalati anyag: O EDTA-s vér (9 ml) O egyéb:

¢ ideg/izomszovet:
Mintavétel idépontja: Ambulans Naploszam:

A beteg klinikai informacidit tartalmaz6 ambulans lapot/zardjelentést kérjiik csatolni!

GENETIKAI VIZSGALATBA, BIOBANKBA TORTENO TAROLASBA BELEEGYEZO NYILATKOZAT

Engedélyezem, hogy bioldgiai mintdmbdl DNS izolalhato, tarolhato, illetve a DNS mintabdl a betegségemre hajlamosité genetikai
tényezok illetve betegségemet okozod genetikai rendellenességek irdnyaban molekularis bioldgiai vizsgalatok elvégezhetdk:

(kérjiik specifikalni a betegséget)

A molekularis bioldgiai diagnosztikus, kutatasi, mindségfejlesztési célokra torténd vér/ szovetminta vételbe beleegyezek. A vizsgalat
segitségével a fenti betegség vagy diagnosztizalhato, vagy az arra hajlamosito riziké tényezok, vagy az egyes gyogyszerek hatékonysagat,
mellékhatasait befolyasold genetikai faktorok allapithatok meg.

Tudomasul vettem, hogy a vizsgalat eredménye nem szolgaltat megfelel6 informaciot az alabbi okok ill. azok kombinacioja esetén: 1)
meghataroz6 csaladtagok hidnyzé vér vagy szovetmintaja; 2) a rendelkezésre allo genetikai markerek nem informativak; 3) technikai
okok.
Abban az esetben, ha egészségi allapotom / jovébeli betegségeim vonatkozasaban a kutatasok relevans informaciokat eredményeznek:
10 kérem annak kozlését
10 nem kérem annak kozlését
Tudomasul vettem, hogy genetikai vizsgalatok eredményét személyesen genetikai tanacsadéassal egybekdtve fogom megtudni.

A DNS mintam és a klinikai adataim a SE Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete DNS bankjaban ill. adatbazisaban tarolhatok
a megfeleld biztonsagi és adatvédelmi rendelkezések mellett.

Belegyezek abba, hogy a DNS mintamat (gyermekem DNS mint4jat) a SE Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete vagy mas
molekularis bioldgiai laboratorium a megfeleld adatvédelem mellett kutatasi, minéségfejlesztési célokra felhasznélja. Tudomasul veszem,
hogy személyemet (gyermekemet) illeté informaciok bizalmasan kezelendok. Személyes adataimat a SE nem bocsathatja mas intézet
rendelkezésére, addig, amig arrdl kiilon irasban nem nyilatkozok.

A DNS mintam kutatasban ill. fejlesztésben valo részvételéért anyagi juttatasban nem részesiilok.

Alairasommal jelzem, hogy megértettem a fenti informaciokat és azok elfogadasaval veszek részt a molekularis genetikai vizsgalatban, a
Biobankban. A DNS mintat az intézet minimum 5 évig téritésmentesen 6rzi, és barmikor az On rendelkezésére bocsatja, ha egyéb
betegség vonatkozasaban sziiksége lenne ra. A beleegyezés nem mentesiti a vizsgalokat, az érintett intézetet a jogi és szakmai felel9sség
alol. Ha tovabbi informaciora van sziiksége a fenti témat illetden forduljon bizalommal kezel6 orvosahoz, genetikai tanacsad6jahoz.

A beteg vagy torvényes képviseldjének alairasa Datum és tanu alairasa
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KOZPONTI IDEGRENDSZERI BETEGSEGEK
Orokletes kisérbetegségek
¢ CADASIL (NOTCH3) gén mutaci6 szlirés
O CARASIL (HTRAI)
¢ CARASAL (CTSA)
¢ COLIVAL (PADMAL, Microvérzések)
Repeat betegségek
¢ C9ORF72
¢ Dystrophia myotonica 1 typusa
¢ Huntington kor (differencialdiagnosztika)
¢ Fragilis X asszocialt korkép
¢ Klasszikus Fragilis X syndroma
O FXTAS syndroma
0 POI/POF syndroma
¢ Spinocerebellaris Ataxia profil
0 SCAl (ATXNI1) gén
0 SCA2 (ATXN2) gén
0 SCA3 (ATXN3) gén
¢ SCA6 (CACNAL) gén
0 SCA7 (ATXN7) gén
¢ SCAI17 (TRP) gén
Parkinson kér (familiaris vagy korai kezdetii)
¢ DJ1 gén analizis
¢ LRRK2 gén analizis
¢ GBA gén analizis
¢ PARK2 gén analizis
¢ PINKI1 gén analizis
¢ SNCA gén analizis
Dystonia
¢ DYTI1 (Torsin A) gén delécid sziirés
Agyi vastarolassal jaré neurodegenerativ betegségek
¢ BPAN gén analizis
¢ WDR45 gén analizis
¢ CP gén analizis
¢ MPAN (C19o0rf12) gén analizis
¢ PANK?2 gén analizis
¢ PLA2G6 gén analizis
Orokletes Alzheimer kér
¢ APP gén analizis
¢ Presenilin-1 (PS1) gén analizis
¢ Presenilin-2 (PS2) gén analizis
Frontotemporalis demencia
¢ CI90ORF72 gén analizis
¢ Granulin (GRN) gén analizis
¢ TARDP43
¢ TAU protein (MAPT) gén analizis
Prion betegség
¢ PRNP3 gén analizis
Szellemi hanyatlas, demencia, atherosclerosis
rizik6tényezo
¢ ApoE genotipizalas
Migrén rizikétényezok vizsgalata

¢ CADASIL (NOTCH3) gén pontmutacio szlirés

0 MELAS (m.3243A>G) pontmutacid analizis
Non szindromas hallasvesztés

¢ Connexin 26 (GJB2) gén analizis
Opticus atrophia

¢ OPA1 gén analizis

O Leber Herediter Opticus Neuropathia (LHON)

Béta oxidacios zavar

¢ MCAD gén szekvenalasa
Hypertrophias cardiomyopathia COX negativ
rostokkal (csecsemdkori)

¢ SCO2 gén analizis

Lysosomalis betegségek
¢ Fabry kor
¢ Gaucher kor
O MPS |
¢ Pompe kor
Mitochondrialis DNS betegségek
¢ MELAS (m.3243A>G) mutacid_analizis
¢ NARP (m.8993 T>C, T>G) mutacid analizis
¢ MERRF (m.8344 A>G,) mutacid analizis

¢ LHON (m.4360 G>A, m.11778 G>A, m.14484

T>C) pontmutacio analizis
¢ PEO - mtDNS deléci6 szlirés
¢ Myopathia - mtDNS delécio sziirés
¢ mtDNS deplécids szindroma
(csak izombol, 4 éves korig)
¢ Teljes mtDNS szekvenalas
(egyedi megbeszélés esetén izomszovetbdl)
Nuclearis mitochondrialis gének (izombdl)
¢ mtDNS depléciods szindroma
(csak izombdl, 4 éves korig)
¢ Multiplex mtDNS deléciok sziirése
Alpers syndroma (POLG1 gén analizis)
SANDO (POLG1 gén analizis)
PEO syndroma (POLG1 gén analizis)
PEO syndroma (TWINKLE gén analizis)
PEO syndroma (ANT1 gén analizis)
PEO syndroma (RRM2B gén analizise)
Deplécioés syndroma (TK2 gén analizis)
SMA szerii kép (TK2 gén analizis)
Myopathia (TK2 gén analizis)
Herediter spasticus paraparesis (HSP)
¢ SPG4 gén analizis
¢ SPG7 gén analizis
¢ SPG11 gén analizis
Autosomalis recessziv ataxiak
¢ ATM gén
¢ POLGI1 gén
O SACS gén
¢ SETX gén
NEUROMUSCULARIS KORKEPEK
Myoglobinuria
¢ CPT-1I (carnitin-palmitoyl-transferase I1)
szekvenalasa
Congenitalis Myasthenia Syndroma
¢ CHNRE gén roma alapité mutacio analizise
Dystrophia myotonica 1 tipus
¢ DMPK gén analizis
Facioscapulohumeralis (FSHD) izomdystrophia
¢ FSHDI1A gén delécio analizise
Duchene-Becker tipusii izomdystrophia
¢ Dystrophin gén analizis
Végtagov typusi (LGMD) izomdystrophia DNS
diagnosztika
O LGMD2A (CAPNS3 - 550 del A)
0 LGMD2C (v SG - p. C283Y)
0 LGMD2I (FKRP ¢.826 C>A)
Spinalis izomatrophia
¢ SMNI1 gén analizise (diagnosztikai,
hordozosag sziirés)
¢ SMN1 + SMN 2 gén analizise (kezelés eldtt
statusfelmérés SMN1 asszocialt SMA-ban)
ALS (Amiotrophias lateralsclerosis)
¢ CI90RF72
¢ SODI mutacio
¢ SETX mutacio
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Herediter neuropathiak

O CMT I/a (PMP22 delécio/duplikacio)

¢ CMT l/a (PMP22 pontmutacio)

O HNPP (PMP22 delécié/duplikacio)

0 CMT profil (PMP22, MPZ, CX32)

0 CMT Il/a (MFN1)

0 CMT Il profil ( MFN1, CX32)

¢ X chromosomalisan 6rokl6d6 herediter
neuropathia - Connexin 32 (GJB1) gén analizis

¢ Transthyretin amyloid neuropathia (TTR)

¢ Multiplex alagat syndroma: PMP22 delécio

¢ Dejerine Sottas neuropathia
MPZ, TTR, EGR2 gén analizis

¢ Congenitalis hypomyelinisatio syndroma
MPZ, EGR2, Connexin 32 gén analizis

¢ Congenitalis cataracta facialis dysmorphia
neuropathia (CCFDN) alapité mutacid

¢ Lom (NDRG1) neuropathia alapitdé mutacid

Autizmus (ASD) microdelécioés syndroma

¢ array CGH

Szemészeti betegség

O Norrie kér NDP gén
O RS1 gén

SZEGREGACIOK
¢ Szegregacios vizsgalat:

PANELEK
Autizmus Spektrum betegség

¢ ASD microdelécios syndroma

¢ ASD Panel

¢ FRAGILIS X syndroma
CMT-SMA szerii korkép

(Egyedi méltanyossagi kérelemmel)
Leukodystrophia Panel

(Egyedi méltanyossagi kérelemmel)
Marfan Panel
Neurocutan syndromak (NF, TSC)
Retina Dystrophia Panel
Infertilitas Panel

O No6i

O Férfi

WES (Teljes exom)

Pulmonolégiai betegség

¢ Alphal Antitrypsin hiany (SERPINA) gén (Egyedi méltanyossagi kérelemmel)

Amennyiben a vizsgalatkéro lap hianyosan
kitoltve érkezik, illetve amennyiben a klinikai
informaciokat tartalmazo dokumentacio
hianyzik, az informaciok potlasaig nem all
modunkban a vizsgalatokat elvégezni!

Datum:

Orvos alairasa P.H.



