Debreceni Egyetem, Klinikai K6zpont
Klinikai Genetikai K6zpont

TELJES EXOM SZEKVENALAS
Telefon: (52) 411-717/50038; https://klinikaigenetika.unideb.hu

Vizsgalatot kérd intézmény k(’)dja:| | | | | | | | | | Naplészém/TE)rzsszém:| | | | | | | | | |

INtEZMENY NEV, CIM, OSZEALY: .. .eeiti et e e et e et ettt et e et e et aeaes

NEV: oo ANYJANEVE: ..o
TBAZONOSITOJEL: | | | | | | | | | | szOLETESIDATUM: | | | | Jev | | | ho | |

NEM: [ ] ferfi Lakciv:| [ ][]

DIAGNOZIS: .......c...ooeeeeeeeeee e BNOKOD: [ [ [ [ []
Téritési kategéria: || Feltétleniil kitoliends! pAtum: [ | [ [ Jev [T nap

telefonszam: ...........ccooiiiiiiiiiin,

noé

VIZSGALATKERO ORVOS:

Hivatalos e-mail CIm: ..ot e orvosi pecsétszam: | | | | | | |

MINTAVETELDATUMA: | | [ | Jev | | | h6 [ ]| | nap

VIZSGALATI MINTA: |:| perifériés vér (EDTA/citrattal alvadasgatolt) |:| egyéb ....................................
[ ]ELSO VIZSGALAT

[ REANALIZIS (NAOKIAS: ... e oe oo )

A mintdat nem szabad lefagyasztani! A vérvételi csévon legalabb két azonositot feltiintetni!

Csak a laboratorium tolti ki!

Megjegyzések: Mintaazonosito:

KLINIKAT INFORMACIOK - Fenotipusos jellemzék

5. Agy és gerincveld

|:| {ziileti contractura

1. Pre-/perinatalis események 7. Szem és latas

[ ]IUGR L] Ob,eSItaS 1o [ Corpus callosum agenesia ] Myopia
) ) [ ] Végtaganomaliak: )
] Oligohydramnion . [|Hydrocephalus [ ]Hyperopia
tipusai.....coooeiiiiiiii . . yperop
|:| Polyhydramnion |:| Agyi atrophia |:| Csokkentlatas
[ Korasziilottség [ Seoliosis [ ] Corticalis dysgenesis ] Opticus atrophia
|:| Primer microcephalia . |:| Holoprosencephalia |:| Vaksag
. ] Gyarapodasi zavar . .
LEgyéb:. oo, [ Téplaldsi nehezitettség []Lissencephalia []Coloboma
2. Fejlédés/Viselkedés ] Csip6dysplasia [ Encephalocele ) . [ Strabismus
o o Macroglossia |:| Cerebellum/vermis hypoplasia |:| Szemmozgaszavar
] Fej} lodesbel% késés . O] Egyéb: ] Dandy-Walker malformacio [ Ptosis
D Fe’]lofiest’)e}] regressz]o ............................ D Polymicrogyria D Retinitis pigmentosa
[ ] Beszédkésés 4. Neuromuscularis []Pachygyria [ ] Cataracta
E Tanuldsi zavar [ Ataxia ] Spina bifida . [] Glaucoma
Mentalis retardacio [ Fokozott izom¢ [] Periventricularis leukomalacia [ |Egyéb:...........................
[] Autizmus spektrumzavar OROZOT 1zomtonus ] ali linizacié
[JHypotonia Abnormalis myelinizacio P
E ADHD D Géresrohamok |:| Arnold-Chiari malformacid e
Hangulatzavar ] [ ]Egyéb: (M hali
. Izomgyengeség gYCDI. o acrocephalia
tHpUSAL. .o ; :
] Vlzselke dészavar [ ]1zomdystrophia 6. Fill és hallas E lédlcr9cephal1a )
Y . raniosynostosis
HPUSA . e EI(\}Ieuropth;a ] Sensoneuralis hallasvesztés [] Ajakhasadék
LEgyéb:..oooioiiieiii, owers et [ ] Vezetéses hallasvesztés [ szijpadh K
] Izomatrophia [ ] Kevert halls & Szdjpadhasadé
3. Novekedés, vazrendszer [ ] Spasticus paraparesis cvert hallasvesztes LIF ogrendellene?sseg
— [ Extrapiramidalis tiinetek [ ]Kiilsé fiil malformacié ] Arcdysmorphia
s propdpop. - [IENmpiamidl Gnstee (3 ppsonyan ek B
A acsonynoves: pI'Op./dysprop. ............................. I:‘ Periauricularis g6 dor /appen dix
[ iziileti hypermobilitas LIEgyébe.ooioiiiiiic . [TEyéb:eooneeer




9. Bor és haj 11. Cardiovascularis 13. Gastrointestinalis 14. Hematologiai és
Immunologiai

|:| Café-au-lait foltok |:| ASD |:| Omphalocele

|:| Bullak |:| VSD |:| Pylorus stenosis |:| Immundeficiencia

] Ichthyosis [ ] Fallott tetralogia ] Oesophagus stenosis/atresia [] Anaemia

[ Bér abnormalis pigmentécidja [ Coarctatio aortae [] Anus atresia ] Thrombocytopenia

] Haj abnormalis ] Cardiomyopathia ] GERD ] Leukopenia
pigmentacioja/szerkezete [] Arrhythmia [ Hirschprung betegség [ Véralvadasi zavar/vénas

[ ] Alopecia []stroke [ ] Székrekedés thrombosis

[ ] Dermatitis/Ekcéma ] Myocardialis infarktus ] Krénikus hasmenés |:| Splenomegalia

[ IKét8szoveti rendellenesség [ Pulmonalis stenosis ] Hanyas ] Allergia

] Koéromrendellenesség []Aorta aneurysma [ ] Meconium ileus [ ] Visszatéré laz

[ ] Hirsutismus/Hypertrichosis || Hirtelen [ Méjelégtelenség [ ] Gyakori fertézések

] Synophrys szivhalal/szivmegallas ] Ascites ] Thymus hypoplasia

I:l Egyéb ........................... I:l EgYéb ............................. I:l Hepatomegalia I:l Egyéb ...........................

10 Endokrin~~ e AR AR |:| En,l.e]kedett. transzaminazok 15. Urogenitalis
[ | Diabetes mellitus < 1\CSPIIZ [] Steatosis hepatis ] Veserendellenesség

] Hyperparathyreoidismus [ ] Asthma [ 1Icterus []Vese agenesia
L] Hypoparathyreoidismus [ Visszatérd léguti fertézések [ ] Cholestasis [ Vese dysplasia
L] Hyperthyreoidismus ] Légzési elégtelenség ] Cholelithiasis L] Hypogonadismus
[_] Hypothyreoidismus [] Tiid8 aplasia/hypoplasia [] Umbilicalis hernia (] Genitélis rendszer
[|Korai pubertés [ | Dyspnoe [ Inguinalis hernia abnormalitasa
D Pubertds késése |:| Egyéb:...ooooiiii |:| Diaphragma hernia |:| Cryptorhidismus
[ ]Rendellenes menstrudcio ..., [ ] Pancreatitis ] Hypospadiasis
L] Csontanyagcsere zavara ] Egyéb:i..oooooiiiii [|Nemi fejlédés zavara
[ |Hypophysis insufficiencia (] Bizonytalan nemiiség
Egyeb:........cooo LI Egyéb:...oooooiiiiee
Congenitalis anomaliak: Dysmorphias jelek:
Egyéb relevans tiinet/klinikai informécio: Javasolt virtualis génpanelek (opcionalis):

KORABBI VIZSGALATOK EREDMENYEI

Nem tortént vizsgalat Normal Eltérés  Részletek:

Agyi képalkoté (UH, CT, MR)

[] [] []
EEG [ [ [
EMG, ENG [ [ [
Rtg vizsgalat L] ] ]
Elektrofizioldgiai eljarasok ] ] L]
(ASSR, BERA, VEP)
Kariotipizalas L] ] ]
Array CGH ] L] L]

Egyéb genetikai vizsgalat:

CSALADI ANAMNEZIS

[ ] Sziildknél 2 vagy tobb vetélés [] Rokonok hasonlé tiinetekkel

(] Elhunyt testvér [] Vérrokonsag
Csaladvizsgalat esetén azon csaladtagok adatai, akikt6l mintat kiildtek:
NEVi Rokonsagi fok:........................ Sziil. datum: ................... TAT: o
NEVi i Rokonsagi fok:........................ Sziil. datum: ................... TAT: o,

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