UNIVERZITNA NEMOCNICA BRATISLAVA
@ Pazitkova 4, 821 01 Bratislava

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

Ustav lekarskej biologie, 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 vySetreniu génu SHOX (OMIM: 312865, Xpter-p22.32)

Meno a priezvisko Adresa odosielajuceho pracoviska, tel. ¢.
Détum narodenia Pohlavie ©omuz © Zena

Rodné ¢islo Datum a ¢as odberu Peciatka, kod a podpis lekara

Material

Zdravotna poistoviia (kod) Diagnoza (MKCH)

Pozndmka lekara Vyska: Hmotnost™:
(Klinicky obraz, biochemické vysetrenia, epikriza, CK, LD, terapia a iné)

Symptom Skore*

Pomer rozpitie HK/vyska < 0,965 2 anod  nie O nevysetrené O
Pomer vyska v sede/v stoji > 0,555 2 anod  nie O nevySetrené¢ O
Madelungova deformita u probanda [ alebo v rodine OJ 6 anod  nie O nevysSetrené O
Cubitus valgus 2 anod  nie O nevysetrené O
Skratené predlaktie 3 anod  nie O nevysetrené¢ O
Vyklenuté predlaktie 3 anod  nie O nevysetrené O
Priznaky svalovej hypertrofie 3 anod  nie O nevysetrené O
Dislokacia ulny (v lakti) 5 anod  nie O nevysetrené O

Kritéria pre rozsah vySetrenia:

e V pripade skore pod 4 body bude realizované analyza vyhradne metédou MLPA (setekcia

delécii/duplikacii v PAR1)

e V pripade skore 4 a viac bodov bude realizované kombinované vysetrenie metdédou MLPA a
sekvenacia kodujtcej oblasti SHOX génu (exo6n 2-6a).

Poziadavka na vySetrenie ostatnych ¢lenov rodiny:
Meno Rodné ¢islo
1.

2
3.
4.
5

U kazdého vySetrovaného ¢lena rodiny poZadujeme vyplnent samostatnt ziadanku. Uvedeny zoznam slzi len pre lepSiu orientaciu.

Kod poistovne

identifikaéné ¢éislo v rodokmeni




Rodokmen:

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




