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MEGJEGYZES:

CSALADVIZSGALAT ESETEN AZON CSALADTAGOK NEVE ES ROKONSAGI FOKA, AKIKTOL MINTAT KULDTEK:

MINTAVETEL DATUMA, IDGPONTIA: | | | | |é& | |n6 || |nap A mintat nem szabad lefagyasztani!
VIZSGALATI MINTA: [ citrétos vér (] EDTA-s vér L egyéb oo,
[ ] Cystas fibrosis (CFTR 30 leggyakoribb mutacid) [] Nemi differencialédasi zavarok (SRY és AR gének)
[] Cystas fibrosis (CFTR célzott muticié analizis) [ ] Mikrodeléciés szindrémak (MLPA)
] Cystas fibrosis (CFTR gén szekvenalas) ] Prader-Willi/Angelman szindréma (MLPA)
[] Cystas fibrosis (CFTR duplikdcié/delécié MLPA) [] Szubtelomerikus régidk (MLPA)
[] Duchenne/Becker izomdystrophia [] Niemann Pick A, B betegség (SMPD1 gén)
(DMD duplikacid/delécié MLPA) [] Niemann Pick C betegség (NPC1, 2 gének)
[] Duchenne/Becker izomdystrophia (DMD gén szekvenalds) [ ] Smith-Lemli-Opitz szindréma (DHCR7 gén)
[ ] Oroklstt haemochromatosis (p.C282Y mutécid) [] Fabry kér (GLA gén)
[ ] Y kromoszéma mikrodelécidk (18 lokusz) ] Gaucher kér (GBA gén)
[ ] B-thalassaemia komplex kivizsgéldsa (vérkép, vaspanel, [] Familidris hiperkoleszterinémia (LDLR, apoB100 gének)
hemoglobin analizis és B-globin gén szekvenalds)* [ ] Autoszomdlis recessziv policiszts vesebetegség (PKHD1 gén)
[] Fenilketonuria (PAH gén) [] Gitelman kér (SLC12A3 gén)
[] Craniosynostosisok (FGFR1, 2, 3 és TWIST1 gének) [ ] Transztiretin amyloidosis (TTR gén)
[] Chondrodysplasidk (FGFR3 gén) [] Hiperammonémia (ALS, OTC gének)
[] Lissencephalia (LIS1, DCX, TUBA1A gének) L] @YD oo
[] Fragilis-X szindréma (FMR1 gén)
Kockazati tényezdk ] MTHER (c.C677T polimorfizmus)
[] V-os faktor Leiden (p-R506Q) mutacid [] LPL (p.DYN, p.N2918S)
] Protrombin 20210A allél ] HLA-DQ2/DQS
[ ] XIII-as faktor p.Val34Leu polimorfizmus [ ] NOD2 (Arg702Trp, Gly908Arg, 3020insC)
[0 Apo E (E2, E3, E4 allé]) T3 OYED e

*: A vaspanel eredményeit a megjegyz€s rovatban kérjiik feltiintetni!

A zarojelben felsorolt vizsgalati tipusokbdl a kért vizsgalatot kérjiik alahazni!



Farmakogenetika
L] cYP2C9 #2,#3
[ ] tioguanin kezelés (TPMT gén)

irinotecan kezelés (UGT1A1 *28)
VKORCI (-1639G>A)

Immundeficiencidk Antitest deficiencidk

(AID, BTK, CD40LG, ICOS, IGHM, TACI, UNG gének)
Immunrendszer szabalyozasi zavara (AIRE, FAS, FASLG,
FOXP3, PRF1, SH2D1A, XIAP gének)

Phagocyta defektusok (CYBB, CSF3R, ELANE, GFI, G6PC3,
HAXI, IFNGRI1, IFNGR2, IL12B, IL12RB1, SBDS gének)
Velesziiletett immunitas zavara (CARD9, CXCR4, IKBKG,

(DKC1, NBN, STAT3, TYK2, WAS, WIPF1 gének) IL17F, IL17RA, IRAK4, MyDS88, STAT1, TRAF3 gének)

[ ] Autoinflammatorikus betegségek
(CIAS1, MEFV, MVK, TNFRSF1A gének)
[] Kombinalt immundeficiencidk (DOCKS, IKAROS, IL2RG,
IL7RA, PIK3CD, RAGI1, RAG2, RMRP gének)
[] Komplement deficiencia (C2 gén)
[]

O o 0O gpogd

Definialhaté immundeficiencia szindrémak

Hemosztazis rendellenességek

[

Coagulopathidk (FV, FVII, FIX, FX, FXI, FXIII deficiencia,
[] Vascularis rendellenességek (Osler kor) hypo,-dysfibrinogenaemiak)

[ Ritka thrombophilidk (Protein C, Protein S, [] Thrombocyta funkcié zavarok (Glanzmann thrombasthenia,
Antitrombin III deficiencia) Bernard-Soulier szindréma, ADP receptor deficiencia,

[] Von Willebrand betegség (2A, 2B, 2M, 2N) Hermansky-Pudlak szindréma, MYH9 gén)

Velesziiletett tumorhajlam [ ] BRCAL, 2 gének (185delAG, 5382insC, T300G,

[] Von-Hippel Lindau betegség (VHL gén) 9326insA, 6174delT)

[ ] RET gén (Cys634, Cys609, Cys611, Cys618, Cys620) L] @YED e

Nem szindromas siiketség [] Connexin 31 gén

[] Connexin 26 (30delG, gén szekvenalas) [] Prestin gén

[] Connexin 30 (del342kb) L] @QYED oo

A zardjelben felsorolt vizsgalati tipusokbdl a kért vizsgalatot kérjiik alahizni!

UTMUTATO A LABORATORIUMI VIZSGALATKERO LAP KITOLTESEHEZ

A KEROLAPOT KERJUK NYOMTATOTT NAGYBETUKKEL KITOLTENI!

VIZSGALATOT KERO INTEZMENY KODJA
Az intézmény és/vagy szakrendelés kilenc jegyli ANTSZ kddja.

DIAGNOZIS
Feltétleniil kitoltendd!

TERITESI KATEGORIA
Feltétleniil kitoltendd!
A négyzetbe az alabbiak koziil a megfelel§ szam vagy betjel irandé be.
1.  Magyar egészségbiztositds alapjan (jardbeteg szak- s alapellatas)
4. Egyéb nem magyar biztositas alapjan
6. Fekvl beteg részére végzett ellatas
D. Menekiilt, menedékes statuszt kérelmezd
E. Elszamolason alapulé nemzetkozi szerz8dés alapjan torténd ellatas, kozosségi szabaly alapjan torténé ellatas

VIZSGALATKERO ORVOS
A vizsgalatot kér6 orvos neve ill. pecsétje.

TELEFONSZAM
Amelyen sziikség esetén konzulticid vagy siirgds eredménykozlés céljabdl elérhetd a vizsgalatot kéré orvos.
MEGJEGYZES

A vizsgalatkéréssel vagy mintdkkal kapcsolatos megjegyzések.

VIZSGALATOK KERESE
A megfelel6 négyzetbe X jeloléssel torténik.
A csillaggal (¥) jelzett vizsgdlatokndl kérjiik, hogy a modszertani levélnek megfelelGen jarjanak el.

VIZSGALATI MINTA
A minta tipuséat a megfelel négyzetben X-szel jelolje, egyéb minta esetén kérjiik a minta tipusdnak megnevezését.
A vizsgalati mintat postai uton is el lehet kiildeni. A mintat nem szabad lefagyasztani, elkiildésig +4 °C-on kérjiik tarolni!
A t(9;22) vizsgalatokra mintdt minden nap 14 draig fogadunk el, a mintavétel €s a minta beérkezése kozott maximum 6 6ra telhet el!



