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GENETIKAI VIZSGALATKERO LAP 2022/04 verzié

Neév: Leanykori név:

TAJ szam: Anyja neve:

Sziiletési id6: Lakcim:

Beutal6 orvos neve: Pecsétszama:

Beutalo orvos email cime: Beutalo OEP kod:

Beutal6 diagnézis (BNO kod):

Vizsgalati anyag: O EDTA-s vér (9 ml) O egyéb: ¢ ideg/izomszovet:
Mintavétel idépontja: Ambuléans Naploszam:

ROVID KLINIKAI OSSZEFOGLALO:

Kérjiik a beteg Kklinikai informacioit tartalmaz6 ambulans lapot/zaroéjelentést csatolni!

GENETIKAI VIZSGALATBA, BIOBANKBAN TORTENO TAROLASBA BELEEGYEZO NYILATKOZAT

Engedélyezem, hogy bioldgiai mintambdl DNS izolalhato, tarolhato, illetve a DNS mintabol a betegségemre hajlamositd genetikai
tényezok illetve betegségemet okozd genetikai rendellenességek iranyaban molekularis bioldgiai vizsgalatok elvégezhetok:

(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 riziko tényezok, vagy az egyes gyogyszerek hatékonysagat,
mellékhatasait befolyasold genetikai faktorok allapithatok meg.

Tudomasul vettem, hogy a vizsgélat eredménye nem szolgaltat megfeleld informaciot az alabbi okok ill. azok kombinécidja esetén: 1)
meghatarozo csaladtagok hidnyzd vér vagy szovetmintaja; 2) a rendelkezésre allo genetikai markerek nem informativak; 3) technikai okok.
Abban az esetben, ha egészségi allapotom / jovobeli betegségeim vonatkozasaban a kutatasok relevans informaciokat eredményeznek:

[0 kérem annak kozlését
[J ¢ nem kérem annak kozlését

Tudomasul vettem, hogy genetikai vizsgalatok eredményét személyesen genetikai tanacsadassal egybekotve 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 mintajat) a SE Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete vagy mas
molekularis biologiai laboratérium a megfeleld adatvédelem mellett kutatasi, mindségfejlesztési célokra felhasznalja. Tudomasul veszem,
hogy személyemet (gyermekemet) illetd informaciok bizalmasan kezelenddk. Személyes adataimat a SE nem bocsathatja més intézet

rendelkezésére, addig, amig arrol kiilon irasban nem nyilatkozok.
A DNS mintam kutatasban ill. fejlesztésben valo részvételéért anyagi juttatasban nem részesiilok.

Alairasommal jelzem, hogy megértettem a fenti informéciokat 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 felelsség alol. Ha

tovabbi informacidra van sziiksége a fenti témat illetden forduljon bizalommal kezel6 orvosahoz, genetikai tanacsaddjahoz.

A beteg vagy torvényes képviseldjének alairasa

Datum és tan alairasa
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SGS

SGS

KOZPONTI IDEGRENDSZERI BETEGSEGEK
Orokletes kisérbetegségek

¢ CADASIL (NOTCH3) gén hotspot mutaci6 sziirés
0 CADASIL (NOTCHB3) teljes gén mutacio szlirés

0 CARASIL (HTRAI)

0 CARASAL (CTSA)

¢ COLIVAI (PADMAL, Microvérzések)

Repeat betegségek

CI90RF72 asszocialt korkép (ALS, FTD)
Dystrophia myotonica 1 typusa
Dystrophia myotonica 2 typusa
Huntington kor (differencialdiagnosztika)
Fragilis X asszocialt korkép (FXS/FXTAS/FXPOI)
Spinocerebellaris Ataxia profil

SCA1 (ATXNI1) gén

SCA2 (ATXN2) gén

SCA3 (ATXN3) gén

SCA6 (CACNAL) gén

SCA7 (ATXN7) gén

SCA17 (TRP) gén

Friedreich ataxia (FRDA) gén

RFC1 gén (CANVAS)

ST T T T

Parkinson kor (familiaris vagy korai kezdetii)

O SNCA, PARK2, PINK1, PARK7, ATP13A2, LRRK2,
kopiaszam vizsgalat (MLPA)

DJ1 gén szekvenalas

LRRK2 gén szekvenalas

GBA gén szekvenalas

PARK2 gén szekvenalas

PINK1 gén szekvenalas

SNCA gén szekvenalas

ST

Dystonia
¢ DYTI (Torsin A) gén delécid szlrés

Agyi vastarolassal jaré neurodegenerativ betegségek
¢ PANK2, PLA2G6 kopiaszam, (MLPA)

¢ WDR45 (BPAN) gén analizis

¢ CP gén analizis

¢ C190rf12 (MPAN) gén analizis

¢ PANK2 gén analizis

¢ PLA2G6 gén analizis

Orokletes Alzheimer kér

¢ APP gén analizis

¢ Presenilin-1 (PS1) gén analizis
¢ Presenilin-2 (PS2) gén analizis

Prion betegség

O

PRNP3 gén analizis

Frontotemporalis demencia

0
0
0

CI90RF72 gén analizis
Granulin (GRN) gén analizis
TARDP43

TAU protein (MAPT) gén analizis
Szellemi hanyatlis, demencia, rizikotényezo

0

ApoE genotipizalas

Non szindromas hallasvesztés

¢

Connexin 26 (GJB2) gén analizis

Opticus atrophia

0
0

OPAL1 gén analizis
Leber Herediter Opticus Neuropathia (LHON)

Béta oxidacios zavar

0

Hypertrophias cardiomyopathia COX negativ rostokkal

MCAD gén szekvenalasa

(csecsemokori)

0

SCO2 gén analizis

Lysosomalis betegségek

0
0
0

Fabry kor
Gaucher kor
Pompe kor

Mitochondrialis DNS betegségek

0

0
O
O

<

MELAS (m.3243A>QG) analizis
NARP (m.8993 T>C, T>G) analizis
MERRF (m.8344 A>G,) analizis
LHON (m.4360 G>A, m.11778 G>A, m.14484 T>C)
analizis
mtDNS delécié sziirés (PEO, myopathia)
mtDNS deplécids szindroma
(csak izombol, 4 éves korig)
Teljes mtDNS szekvenalas
(egyedi megbeszélés esetén izomszovetbdl)

Nuclearis mitochondrialis gének

0
0

0

POLG1 gén (Alpers, SANDO, PEO, Kearns-Sayre sy)
TWINKLE gén (PEO)

ANT1 gén analizis (PEO)

RRM2B gén (PEO, csecsemdkori myopathia)
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¢ TK2 gén (Deplécids syndroma, myopathia)
Herediter spasticus paraparesis (HSP)

¢ SPG4 gén képiaszam (MLPA)

¢ SPG4 (SPAST) gén szekvenalas

¢ SPG7 gén analizis

¢ SPGI11 gén analizis

Autosomalis recessziv ataxiak

¢ ATM gén

¢ POLGI gén

NEUROMUSCULARIS KORKEPEK
Myoglobinuria
CPT-II (carnitin-palmitoyl-transferase II) szekvenalasa

Congenitalis Myasthenia Syndroma
CHNRE gén roma alapité mutécio analizis

Facioscapulohumeralis (FSHD) izomdystrophia
FSHDIA gén deléci6 analizise
FSHD2 metilacio/haplotipus analizis

Duchenne-Becker tipusi izomdystrophia
Dystrophin gén delécio/duplikacié (MLPA)
ismert delécio/duplikacio esetén: Exon(ok): [ . ]

Végtagov typusi (LGMD) izomdystrophia (hot spot)
LGMD2A (CAPN3 - 550 del A)

LGMD2C (y SG - p. C283Y)

LGMD2I (FKRP ¢.826 C>A)

Spinalis izomatrophia

SMN1 hordozdsag sziirés

SMA diagnosztika (SMN1, ha pozitiv, SMN2 is)

SMN2 (és SMN1) kopiaszam vizsgalat (terapiahoz)
SMN szekvenalds (compound heterozigdta gyanu esetén)

ALS (Amiotrophias lateralsclerosis)
CI90RF72
SOD1 mutacid

Herediter neuropathiak

Congenitalis cataracta facialis dysmorphia
neuropathia (CCFDN) alapité mutaci6

Lom (NDRG1) neuropathia alapitd6 mutacid

X-hez k6tott CMT

Cx32 (kopiaszam +szekvenalas)

CMT - Demyelinisatios forma

PMP22 duplikacié/delécié6 (CMT1A/HNPP)
PMP22 szekvenalas

TTR szekvenalas

MPZ (kopiaszam +szekvenalas)

CMT- Axonalis forma
Mitofuzin szekvenalas
MPZ (kopiaszam +szekvenalas)

0

Y
0
0

TTR szekvenalas

Mikrodelécios MLPA vizsgalat
Mikrodelécios MLPA (P245)
ASD Mikrodelécios MLPA (P343)

Szemészeti betegség

0
Y

0

<
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Norrie kor NDP gén
RS1 gén

Pulmonolégiai betegség
Alphal Antitrypsin hiany (SERPINA) gén

SZEGREGACIOK
O Szegregacios vizsgalat:

HGVS Nukleotid (c.):
HGVS Protein (p.):
Transzkript ID (NM_):
Genomi pozici6 (chr):
Rokon neve:

Rokoni kapcsolat(r.fok.):

NG S KIS PANELEK

Marfan Panel

Visceralis myopathia Panel
Neurocutan syndromak (NF, TSC)

EGYEDI MELTANYOSSAGI ENGEDELLYEL
KERHETO NAGY PANELEK

Orokletes izombetegségek panel

Orokletes neuropathiak panel

Motoneuron betegség panel

Leukodystrophia panel

WES (Teljes exom)
(EGYEDI MELTANYOSSAGI
KERELEMMEL)

Amennyiben a vizsgalatkéroé lap hidanyosan
kitoltve érkezik, illetve amennyiben a klinikai
informaciokat tartalmazoé dokumentacio

hianyzik, az informaciok potlasaig nem all
modunkban a vizsgalatokat elvégezni!

Datum:

Orvos alairasa P.H.



