PECSI TUDOMANYEGYETEM

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

MONOGENES BETEGSEGEK VIZSGALATKERO LAP IL.

Bekiildo intézet neve: \ |

Bekiild§ intézet kodja: | | Bekiildé orvos kédja: | |
Bekiildo6 orvos email cime: \ \
Beteg neve: \ \TAJ szama: \

Leanykori neve: | | Anyja neve: |

Beteg lakcime: |

Sziiletési helye, ideje: |

Téritési kategoria: D Jarobeteg-szakellatas (alapellatas) D Nem biztositott
D Fekvdbeteg szakellatas D Egyéb

Bekiildé diagnézis: | IBNOkéd: | ]

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

A kért vizsgdlatokat sziveskedjenek bejelolni vagy aldhtizni!

CISZTAS FIBROZIS (MIM 602421)
[0 CFTR gén 5 gyakori AF508%, G542X, R553X, G1717A, CFTR dele 2,3 mutécidja (MIM 602421)
[0 CFTR gén vizsgalata (direkt szekvenalds, MLPA) (MIM 602421 )*
Verejték klorid-ion kKoncentraci’ ErtéK ...........oouiiiiiiii i e

RETT-SZINDROMA (MIM 312750) 7
COMECP2 gén vizsgélata (direkt szekvendlas, MLPA) (MIM 300005)
0 FOXGI gén vizsgalata (direkt szekvenalds, MLPA) (MIM 164874)
O CDKLS5 gén vizsgalata (direkt szekvenalds, MLPA) (MIM 300203)

EPILEPSZIAT
[0 SCNIA gén vizsgalata (direkt szekvenalas, MLPA) (MIM 604403)
CJARX gén vizsgalata (direkt szekvendlds, MLPA) (MIM 308350)

1. A vizsgalatok elvégzéséhez DNS mintdra, vagy EDTA-val alvaddsgatolt vérre van sziikség, kivéve a kett6s kereszttel (#) jelzett
analizisek, amelyek szlir6papirra kicseppentett vérbdl is végezhetdk.

2. A vizsgalatok elvégzése (a vizsgdlatok jellegétdl fiiggden) 3-6 hénapot vesz igénybe.

3. A laboratérium nem dolgozza fel a mintdt, ha: a vizsgdlati anyag vétele, szdllitdsa nem megfeleld6 mddon tortént és emiatt az anyag
feldolgozdsra alkalmatlan; tovabbd, ha a kisérdlap hidnyosan kitoltott, olvashatatlan vagy a mintdn és a kisérélapon szerepld azonositék nem
egyeznek.

*csak verejték klorid-ion koncentracié értékének ismeretében végezziik el

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

Détum Orvos alairasa, pecsétje



