UNIVERZITNA NEMOCNICA BRATISLAVA
@ Pazitkova 4, 821 01 Bratislava

Pracovisko: Nemocnica Staré Mesto, Mickiewiczova 13, 813 69 Bratislava

Ustav lekarskej biolégie, genetiky a klinickej genetiky LFUK a UNB
Oddelenie molekulovej a biochemickej genetiky — expertizne pracovisko pre zriedkavé choroby
cgd@sm.unb.sk, tel. 02/57290 192

Sprievodny list k molekularno-genetickému vySetreniu
Prader-Williho/Angelmanovho syndromu

Meno a priezvisko

Adresa odosielajiuceho pracoviska, tel. ¢.

Datum narodenia

Rodné ¢islo Datum a ¢as odberu

Material

Pohlavie ©omuz © Zena

Peciatka, kod a podpis lekara

Zdravotna poistovia (kod)

Diagnoza (MKCH)

Poznamka lekara

(Klinicky obraz, biochemické vysetrenia, epikriza, CK, LD, terapia a iné)

V pripade Angelmanovho syndromu prosime napisat’ vysledky pomocnych zobrazovacich vysetreni (EEG):

Klinicky obraz — Prader-Williho syndrom:
[ prenatalna rastova retardacia

[ novorodenecka a dojéenské centralna hypoténia
[ dolichocefalia

0 mandlovy tvar oénych $trbin

O poruchy sania a prehitania

O myopia

O hypogonadizmus

[0 mentalna retardacia

O hyperfagia

O poruchy spravania:

agresivita, obsedantno-kompulzivne poruchy
[ nepokoj pri spanku, apnoe

O nizky vzrast

[ hypopigmentacia

[ viskézne sliny

O skoliéza

O kyféza

[ osteopordza

[ rahko otlagitelna pokozka

O diabetes mellitus

né:

Klinicky obraz — Angelmanov syndrom:
O oneskorenie psychomotorického vyvoja
O ataxia

O poruchy rovnovahy

O svalové zasklby

0 hypermotorika

O bezdévodné vybuchy smiechu

O porucha reci

O stupen poskodenia:

O mikrocefalia

O epileptické zachvaty

O prognacia

O poruchy sania a prehitania

[ Siroké diastémy

O hypersalivacia a nadmerné Zuvanie

O strabizmus

O hypopigmentacia

né:




Rodokmen:

Poziadavka na vySetrenie ostatnych ¢lenov rodiny:
Meno Rodné ¢islo Kod poistovne identifika¢né ¢islo v rodokmeni

IS

U kazdého vySetrovaného ¢lena rodiny pozadujeme vyplnent samostatn(i Ziadanku. Uvedeny zoznam slizi len pre lepsiu orientaciu.

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




