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Csaladvizsgalat esetén azon csaladtagok adatai, akiktdl mintat kiildtek:
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A mintdt nem szabad lefagyasztani! A vérvételi csovon legalabb két azonositot sziikséges feltiintetni!

Csak a laboratorium tolti ki!

Megjegyzések: Mintaazonosito:

Velesziiletett betegségek

[]

Autoszomalis recessziv policisztas vesebetegség
(PKHDI gén szekvenalas)

Duchenne/Becker izomdystrophia
(DMD koépiaszam meghatarozas)

Beckwith-Wiedemann/Russell-Silver szindroma
(kopiaszam, metilacio)

Duchenne/Becker izomdystrophia
(DMD gén szekvenalas)

B-globin gén szekvenalas Fabry kor (GLA gén szekvenalas)
Cerebrotendinosus xanthomatosis

(CYP27A1 gén szekvenalas)

Familiaris hiperkoleszterinémia génpanel
Familiaris mediterran laz (MEFV gén szekvenalas)

Chondrodysplasidk (FGFR3 gén szekvenalas) Fragilis-X szindréma

Craniosynostosisok (FMR1 gén, tripletszam meghatarozas)

(FGFR2, FGFR3 és TWISTI gének szekvenalasa) Gaucher kor (GBA gén szekvenalas)

Cystas fibrosis (CFTR célzott muticio analizis) Gitelman kor (SLCI2A43 gén szekvenalas)

Cystas fibrosis (CFTR gén szekvenalas) GM1-gangliosidosis (GLB! gén szekvenalas)
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DiGeorge szindroma (kopiaszam meghatarozas) Hiperammonémia (4LS, OTC gének szekvenalasa)




HLA-DQ genotipizalas (coelidkia)
HLA-B27 genotipizalas
Hypophosphataemias rachitis
(FGF23, PHEX gének szekvenalasa)

Parkinson-kor (LRRK2 Gly2019Ser mutacio)
RET mutéciok vizsgalata
Smith-Lemli-Opitz szindréma

(DHCR7 gén szekvenalas)

Lissencephalia
(LIS1, DCX, TUBAIA gének szekvenalasa)

Szubtelomerikus régiok (kopiaszam meghatarozas)
Transztiretin amyloidosis (77R gén szekvenalas)

Mikrodelécios szindromak (kopiaszam meghatarozas) Y kromoszoéma mikrodeléciok
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Niemann Pick A, B betegség Célzott mutacio analizis

(SMPDI gén szekvenalas) (Konkrét mutacio vizsgalata, hordozdsag)

Niemann Pick C betegség

(NPCI, 2 gének szekvenaldsa) Korabban vizsgalt csaladtag: ............................

[]

NOD?2 polimorfizmusok vizsgalata Monogénes betegség prenatalis célzott mutacio
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Oroklstt haemochromatosis (HFE C282Y mutacio) analizise kapcsan végzett anyai DNS kontaminécio
Prader-Willi/Angelman szindroma vizsgalat
(képiaszam, metilacio, UBE3A gén szekvenalas) |:| Egyéb: .o,

Farmakogenetika

[ 1 cyracomkoret genotipizilas (CYP2co *2, *3 allélek; || Tioguanin kezelés (TPMT gén szekvendlas)
VKORCI ¢.-1639G>A) |:| 5-fluorouracil toxicitas (DPYD genotipizalas)
|:| Irinotecan kezelés (UGTIA1 *28 allél)

Kockazati tényezok

[ ] 4POE genotipizalas (E2, E3, E4 allélek) [ ] Protrombin ¢.20210A allél
|:| LPL genotipizalas (p.DIN, p.N291S) |:| V-6s faktor Leiden (R506Q) mutacio
|:| MTHFR ¢.C677T polimorfizmus

Megjegyzések

A KERT VIZSGALAT ELVEGZESENEK FELTETELE A KEROLAPHOZ CSATOLT,
KITOLTOTT ES ALAIRT EREDETI BELEEGYEZO NYILATKOZAT POSTAI UTON VALO
ELJUTTATASA!

Kérdlap - Molekularis genetika, verzi6 3.0
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