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Rodné ¢islo: ‘

=N, ZIADANKA NA LABORATORNE VYSETRENIA
y Oddelenie lekarskej genetiky
ZIADOST O ANALYZU DNA - IMUNOGENETIKA

L/GE-3-2

Samoplatca: D ‘ Adresa fakturacie:

Priezvisko: ‘

Meno: ‘

Muz: D Zena: D Email: ‘

P
Tel. ¢islo: ‘

|
|
|
|
|
Kéd ZP: DDDD EU poistenec: D Kéd krajiny EU: DD
|

C. pacienta/ID hospitalizaéného pripadu: ‘
Pozndmka: EU poistenci prilozit kdpiu preukazu poistenca.

Zakladna diagnoza: DDDDD
nédiagnezy: | | || | [ JA J [0 JJA U T

Datum odberu: |:| Cas odberu: |:|

Datum vystavenia ziadanky: |:|

* Nepovinny Udaj

ICO: ‘ ‘ DIC: ‘ ‘

Koéd PZS odosielajuceho lekara: ‘

Kod odosielajuceho lekara: ‘

Koéd PZS odporucajuceho lekara: ‘

|
|
Tel. &islo/Email: * ‘ ‘
|
|

Koéd odporucajuceho lekara: ‘

Poznamka lekara:

Peciatka a podpis lekara:

PREDMET VYSETRENIA (oznadit)

I [ 1 O O

Geneticka predispozicia GLUTENOVEJ INTOLERANCIE (gén HLA-DQ - 6 variantov)

Geneticka predispozicia LAKTOZOVEJ INTOLERANCIE (gén LCT, 2 varianty)

Genetickd predispozicia FRUKTOZOVEJ INTOLERANCIE (gén ALDOB - 3 exdny)

Geneticka predispozicia HISTAMINOVEJ INTOLERANCIE (gén DAO - 4 varianty)

ODBER A TRANSPORT MATERIALU

Typ tkaniva Odber Skumavka

Periférna krv | 2 - 3 ml periférnej krvi

Postupujte podla prilozenych

Bukalny ster pokynov

Indikujuci lekar - odbornost:

Vacutainer s EDTA (ruzovy
vrchnak, ako na krvny obraz)

Odberova skumavka so strerilnym
tamponom, bez média

Skladovanie Transport

Izbova teplota,
Chladni¢ka - 24 hod.,
Mraznic¢ka - dlhodobo

Izbova teplota - postou, ihned,
Ak zmrazena - mraznicka

Izbova teplota Postou, osobne

- gastroenteroldg, klinicky imunoldg-alergoldg, lekarsky genetik

Vid' INDIKACIE na vysetrenie na druhej strane

Oddelenie lekarskej genetiky, OUSA, Heydukova 10, 812 50 Bratislava ¢ www.ousa.sk/genetika

Tel. ¢.: 02/3224 8585, 8573, 8574
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Pacient, resp. jeho zakonny zastupca, je povinny si pred vykonanim vysetrenia precitat nizSie uvedené uUdaje a svojim
podpisom potvrdit, ze informacidm porozumel a nasledne sa rozhodnut, ¢i ddva suhlas k vySetreniu svojej vzorky v zmysle
tohto poucenia.

Informacia o testoch:

1. Celiakia a gluténova intolerancia

Genetické vysetrenie haplotypu HLA-DQ2 a DQ8 ma vysoku negativnu prediktivnu hodnotu t.j. nepritomnost predispozic¢nych
aliel HLA-DQ2/DQ8 vylucuje diagndzu celiakie priblizne s 99 % istotou. Klinicka indikacia na genetické vysetrenie celiakie by
mala byt iba pri pretrvavajucom podozreni na celiakiu a sucasne nejednoznacnej sérologii a spornych vysledkoch histologického
vysetrenia.

2. Laktézova intolerancia

Adultny deficit laktazy (ATH) je asociovany s dvomi DNA variantmi v regulacnej oblasti laktdzového génu (LCT). Intolerancia
laktozy v dospelosti je spdsobend postupnym znizovanim aktivity (expresie) génu LCT po dojceni. Test sluzi ako diferencialna
diagnostika na rozliSenie primarnej geneticky podmienenej a sekundarne ziskanej formy ochorenia. Test by mal nadvazovat
na pozitivne funkéné vysetrenie laktdzového tolerancného alebo H2 dychového testu.

3. Fruktézova intolerancia

Fruktézova intolerancia je autozémovo recesivne ochorenie spdsobené deficitom enzymu aldolaza B v peceni a obli¢ckach,
¢o vedie k bolestiam brucha, neprospievaniu, postprandialnej hypoglykémii. Frekvencia nositelov predispozicie k vrodenej
fruktdzovej intolerancii je pomerne vysoka, priblizne 1:70, avsak frekvencia postihnutych je 1:20 000. S vynimkou DNA
analyzy génu ALDOB neexistuje ind metdda na identifikdciu asymptomatickej osoby a potvrdenie tejto dedi¢ne podmienenej
intolerancie (gén ALDOB, 3 exdny).

4. HIT geneticky podmienena znizena aktivita DAO

Geneticky test Styroch polymorfizmov je uréeny pre pacientov, u ktorych bola stanovena znizena aktivita DAO (diaminooxidazy)
a vykazuju symptdémy asociované s histaminovou intoleranciou (HIT). Test sluzi ako diferencidlna diagnostika na rozliSenie
primarnej geneticky podmienenej a sekundarnej ziskanej formy ochorenia.

Genetickd predispozicia k znizenej DAO aktivite moze prispievat ku klinickym symptédmom HIT, ale ju priamo nespdsobuje,
pretoze iba polovica pacientov s HIT a az 17 % zdravych jedincov ma znizenu aktivitu DAO.

Genetické vysetrenie histaminovej intolerancie sa indikuje:
Ak je splneny niektory z bodov 1- 3 alebo kombinacia bodov 2+4, 2+5

1. Potvrdend HIT prostrednictvom oralneho provokac¢ného testu, zlepsenia symptdmov pri nizkohistaminovej diéte alebo
podavanim pripravkov s obsahom DAO (Daosin a pod.).

2.  Znizena aktivita DAO (menej ako 10 U/ml).

3. Znizend expresia DAO v endoskopickom naleze

4. Familidrny vyskyt symptémov asociovanych s HIT (uvedené v bode 5) a/alebo znizenej aktivity DAO (menej ako 10 U/ml).
5. Nafukovanie, ki¢e, hnacka, nevolnost, chronické bolesti hlavy, migréna, rinitida, opuchy tvare, koncatin, nosovej sliznice,

tazké dychanie, ako sa vyskytuje pri astme, hypotenzia, arytmia, urtikaria, pruritus, mastocytéza, bolestivd menstruacia,
problémy s menstruacnym cyklom, opakované aborty, psychické poruchy, nahle straty vedomia.

Oddelenie lekarskej genetiky, OUSA, Heydukova 10, 812 50 Bratislava ¢ www.ousa.sk/genetika
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Konkrétne informacie o etioldgii ochorenia, spdsobe testovania, citlivosti metodik a indikacidch poskytne pacientovi
v ambulancii lekar genetik a pri telefonickej konzultacii aj laboratérny diagnostik so Specializaciou na Oddeleni lekarskej
genetiky Onkologického Ustavu sv. Alzbety, s.r.o.

1. Meno, priezvisko a datum narodenia osoby, ktorej vzorka DNA/RNA sa ma analyzovat: *

2. Na zdaklade vysetrenia vyssie uvedenej osoby vzhladom na novovzniknuté tazkosti, pripadne nové prejavy ochorenia
osoby bola(i) stanovena(é) diagndéza(y): *

3. Navrhovany (planovany) diagnosticko-liecebny postup, prip. navrhovany vykon: *

Molekulovogenetickd analyza génu , archivacia a skladovanie DNA/RNA materialu.

Dolu podpisany(ad) potvrdzujem svojim podpisom, ze lekdrovi, ktory ma vysetril, som pri poskytnuti anamnestickych
udajov nezatajil(a) zZiadne vaznejSie ochorenie, pre ktoré som sa v minulosti liecil(a), pripadne ktoré mi bolo v minulosti
diagnostikované (v pripade potreby doplnenie zavaznych anamnestickych udajov):

Zaroven svojim podpisom potvrdzujem, ze som bol(a) informovany(d) o povahe mdbjho ochorenia, o dbvode, ucele,
spdsobe a moznostiach molekulovogenetického vysetrenia vzorky mojej DNA/RNA, ako aj o moznych nasledkoch a moznych
rizikdch spojenych s navrhovanou zdravotnou starostlivostou. Suhlasim s tym, aby vzorka mojej DNA/RNA bola pouzita
pre molekulovogenetické ucely a analyzu vyssie uvedeného navrhovaného vykonu (v bode 3) alebo pre budice mozné
vySetrenie doposial neznameho génu suvisiaceho s objasnenim mojej diagndzy.

Suhlasim, aby bola vzorka gendmovej DNA alebo RNA uchovavana v referencnom laboratdriu Oddelenia lekarskej genetiky
OUSA a pri sprdvnom zaisteni ochrany mojich osobnych Udajov bola pouzitd pre dalsie vysetrenia a studium DNA/RNA,
prip. pre Ucely referen¢nej vzorky.

Tiez suhlasim, aby vysledky vySetreni, vratane zodpovedajucich informacii o mojom zdravotnom stave zistené v suvislosti
s molekulovogenetickym vySetrenim boli anonymizované a anonymné vysledky a informacie nasledne pouzité v rdmci aktivit
Oddelenia lekarskej genetiky OUSA pre dalsie diagnostické a vedecké Ucely, prip. na Uc¢ely referen&nej vzorky.

Bol(a) som pouceny(d) o moznostiach volby navrhovanych postupov, ako aj o rizikdch odmietnutia poskytnutia zdravotnej
starostlivosti. Poucenie mi bolo poskytnuté zrozumitelne, ohladuplne, bez natlaku, s moznostou a dostatocnym c¢asom
slobodne sa rozhodnut. Porozumel(a) som poskytnutym informaciam, mal(a) som prilezitost klast otdzky a dostat uspokojivé
odpovede, a potvrdzujem, ze vsetky poskytnuté informacie su podla méjho najlepsieho vedomia pravdivé.

Svojim podpisom potvrdzujem, ze s vyssie navrhovanym vysetrenim vzorky mojej DNA/RNA a jej archivovanim/skladovanim:

sthlasim - nesuhlasim. *
* vyplni oSetrujuci lekar ** nehodiace sa preskrtnut
V , dna cas
podpis a odtlacok peciatky lekara podpis osoby, ktorej sa poskytuje

zdravotna starostlivost
(pripadne jej zakonného zastupcu)
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ZIADANKA NA LABORATORNE VYSETRENIA
Oddelenie lekarskej genetiky L/GE-3-2
K s ooyt | ZIADOST O ANALYZU DNA - IMUNOGENETIKA

www.ousa.sk

1. VysSetrenie je urc¢ené na uhradu z verejného zdravotného poistenia a indikované podla Kritérii na indikovanie
laboratérnych vykonov v odbore Lekarska genetika, zverejnenych ku dnu indikovania na webovej stranke
prislusnej zdravotnej poistovne.

Klinické podrobnosti su uvedené v zdravotnej dokumentacii pacienta.

2. Od vysledku vysetrenia o¢akdavam:
a) potvrdenie pracovnej diagndzy*
b) vylucenie pracovnej diagndzy*

*Nehodliace sa preciarknite

Vysledok podla bodu 2a) alebo 2b):
aa) bude mat vplyv na dal$i manazment pacienta:
F - farmakoterapia; BL - biologicka lie¢ba; DO - dietetické opatrenia; O - operacia; D - dispenzarizacia*

LIF [ ]BL [ I po []o [ 1D *Yyznacte moznosti

ab) nebude mat vplyv na dalsi manazment pacienta

Podpis indikujuceho lekara
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