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Sprievodny list k molekularno — genetickému vySetreniu
Kongenitianej adrenalnej hyperplazie (CAH) s deficitom 21-hydroxylazy

Meno a priezvisko Adresa odosielajuceho pracoviska, tel. ¢.
Déatum narodenia Pohlavie ©muz o Zena
Rodné ¢islo Détum a ¢as odberu Peciatka, kod a podpis lekara
Material
Zdravotna poistoviia (kod) Diagnoza (MKCH)
O,SVObna anamneza. U detského pacienta zaroven vyplnit
Vyska:
EmomOStf Poradie gravidity:
) a}ry_otyp. . Po6rodna hmotnost’:
Stadium p.uberty. Gestacény tyzdeii:
P: Porodna dlzka:
M:
Stupen virilizacie (Prader):
Kostny vek:
Menarché:

Menstruac¢ny cyklus (pravidelny/nepravidelny):

Pritomné priznaky:

O vracanie O hnacky O anomalie genitalu

O hirzutizmus O oligo/amenorea O hypoplazia prsnikov

O akné O urychleny rast O predéasna pseudopuberta
O iné:

V pripade, Ze pacient je na terapii prosime uviest’ (Hydrocortisone, Fludrocotisone, iné):

Laboratorne vySetrenia:
170H-progesteron — bazal:
170H-progesterén — max. v ACTH teste:
Testosteron:

Na/K:

Iné:




Rodinna anamnéza (vyska rodic¢ov, tmrtie deti, véasny nastup puberty v rodine, lie¢ena sterilita, hirzutizmus):

Poziadavka na vySetrenie ¢lenov rodiny pacienta s CAH:
Meno Rodné cislo Kod poistovne Vzt'ah k pacientovi

U kazdého vySetrovaného ¢lena rodiny pozadujeme vyplnenu samostatnti ziadanku. Uvedeny zoznam sluzi len pre lepSiu orientaciu.

Dodato¢né informacie:

Suspekcia na:

O CAH s deficitom 21-hydroxylazy — jednoducha virilizujica forma
O CAH s deficitom 21-hydroxylazy — so sol'nou poruchou

O CAH s deficitom 21-hydroxylazy — neskoro nastupujtica forma

Dovod vyziadania genetického vysetrenia:

Potvrdenie suspekcie na diagnézu CAH u pacienta (prvovysetrenie)

Doplnenie celkového obrazu o ochoreni pacienta s dlhsie stanovenou diagnézou (t.j. uz dlhsie lieceného)
Zistovanie segregacie mutécii génu CYP21A2 u rodinnych prislusnikov

Overenie moznosti prenosu mutacie pri planovani tehotenstva

Prenatalne vySetrenie plodovej vody u gravidnej matky

Iné:

Ooooooo

Material zaslany na vySetrenie: plna krv, odber ako na krvny obraz (do EDTA minim. 1 ml)




