PECSI TUDOMANYEGYETEM

Orvosi Genetikai Intézet
A NAH éltal NAH-9-0003/2022 szdmon akkreditélt vizsgdlélaboratérium
Pécs 7624, Szigeti u.12, Tel: (72)-536-426, Fax: (72)-536-032

MONOGENES BETEGSEGEK VIZSGALATKERO LAP 1.

Bekiildé intézet neve: | |

Bekiildé intézet kédja: | | Bekiildé orvos kédja: | |
Bekiild6 orvos email cime: | |
Beteg neve: | | TAJ szama: |

Leanykori neve: | | Anyja neve: |

Beteg lakcime: |

Sziiletési helye, ideje: |

Téritési kategéria: |:| Jarobeteg-szakellatas (alapellatas) I:l Nem biztositott
|:| Fekvébeteg szakellatas l:l Egyéb

Bekiildé diagnézis: | |BNOkéd: [ |

Mintavétel idopontja: | |
Vizsgalati anyag: |:| Vér |:| DNS Naplésorszam: | |

A kért vizsgalatokat sziveskedjenek bejeldlni vagy aldhizni!

NEUROFIBROMATOZIS GEN PANEL!
] NF1 gén vizsgélata (szekvendlds, MLPA) (MIM 162200)
[CJNF2 gén szekvendldsa (MIM 101000)
CIKIT gén szekvendldsa (MIM 164920)
[JRAFI gén szekvenalasa (MIM 164760)
[1SPREDI gén szekvenaldsa (MIM 609291)
[1SMARCBI gén szekvendlasa (MIM 601607)
[(JPTPNI11 gén szekvendldsa (MIM 176876)

MARFAN SZINDROMA (MIM 162200)"
(] Fibrillin 1 (FBNI) gén vizsgélata (direkt szekvenalds, MLPA) (MIM 154700)
[0 TGFBRI gén direkt szekvendldsa (MIM 190181)
(] TGFBR2 gén direkt szekvenalasa (MIM 190182)

EGYEB MONOGENES BETEGSEGEK'

(] Filamin B (FLNB) gén 46 exonjank direkt szekvendlasa (MIM 603381)
spondilocarpotarsdlis szinoszt6zis szindroma; Larsen-szindroma; 1. tipusu atelosteogenezis; III. tipusu atelosteogenezis; Bumerang-
szindréma

[] Primer szisztémas karnitin deficiencia; organikus kation transporter 2 (OCTN2, SLC22A5) gén promoterének és 10

exonjdnak direkt szekvendldsa (MIM 603377)

(] Tuberous Sclerosis 1 (TSC1) gén vizsgalata (direkt szekvendlds, MLPA) (MIM 191100)

(] Tuberous Sclerosis 2 (TSC2) gén vizsgalata (direkt szekvendlds, MLPA) (MIM 613254)

[] Lassti/béta miozin nehézlanc (MYH7) gén direkt szekvendldsa (MIM 160760)
familiaris hypertophids cardiomyopathia, dilatativ cardiomyopathia, scapuloperonedlis izomdystrophia, myosin storage myopathy, Laing
korai kezdetii distalis myopathia

[] Herediter spasticus paraplegia (SPG4) gén vizsgalata (direkt szekvenalas, MLPA) (MIM 182601)

[JANOS gén direkt szekvendldsa. Végtagov tipusu izomdisztréfia (LGMD) Type 2L (MIM 611307)

[[1 DNAJB6 gén 5. exon direkt szekvendldsa. Végtagdv tipusu izomdisztréfia (LGMD) Type 1E (MIM 603511)

1. A vizsgalatok elvégzéséhez DNS mintéra, vagy EDTA-val alvaddsgatolt vérre van sziikség.

2. A vizsgélatok elvégzése (a vizsgdlatok jellegétdl fiiggéen) 2-12 hénapot vesz igénybe.

3. A laboratérium nem dolgozza fel a mintat, ha: a vizsgdlati anyag vétele, szdllitisa nem megfelel6 moédon tortént €s emiatt az anyag feldolgozasra alkalmatlan; tovabba, ha a
kisér6lap hidanyosan kitoltott, olvashatatlan vagy a mintan és a kisérélapon szereplé azonositok nem egyeznek.

A T megjeloléssel feltiintetett vizsgélati eljaras ISO 9001:2015 tanusitassal rendelkezik, NAH ISO 15189:2013 tanusitassal nem.

Détum Orvos aléirdsa, pecsétje



