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Vzacna onemocneéni

* rare disease, rare disorder, orphan disease

* ,Zivot ohrozujici Ci invalidizujici onemocneni s velmi nizkou
prevalenci, které vyzaduje zvlastni peci” (Evropska komise)
e EU: ménénez5z10000“=1:2 000
e USA: méné nez 200 000*?=1:1 590
e Japonsko: ,méné nez 50 000“ =1 : 2500

1) Narizeni EC 141/2000
2) Rare Diseases Act of 2002 (PUBLIC LAW 107-280—NOV. 6, 2002)
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. Ultravzacna onemocnéni

*1:50000 (EU)
* méné nez 30 popsanych pacientu (na celém sveéeté)

* podobné problémy, jako u vzacnych onemocneni, ale

jesté prohloubené:
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. Nediagnostikovani pacient

* Syndrome Without A Name
 pacienti, u kterych je zrejmé, ze maji néjaky geneticky
syndrom, ale nevime jaky
* typickeé priznaky:
e opozdéeni psychomotorického vyvoje
e porucha uceni
* rzné vyvojové vady

e facialni dysmorfie
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. Geneticka vysetreni

* geneticka konzultace

* klinicko-genetické vysetreni

* laboratorni vysetreni

 geneticka konzultace

* rekonzultace
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. Laboratorni geneticka vysetreni

* karyotyp
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Laboratorni geneticka vysetreni
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. Laboratorni geneticka vysetreni

* cilené vySetfeni genu

e Sangerovo sekvenovani
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e vySetifeni panelu genlt (NGS)
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. Laboratorni geneticka vysetreni

* NGS — Next Generation Seqguencing
e klinicky exom (CES)

* celoexomové vysetreni (WES)

e celogenomove vysetreni (WGS)
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. Informované souhlasy

informovany souhlas s vedenim dokumentace
 informovany souhlas s hospitalizaci
 informovany souhlas s vykonem

* informovany souhlas s porizenim fotodokumentace

* informovany souhlas s laboratornim genetickym vysetrenim

informace o genetickém vysSetreni

z jakého materialu/odbéru bude vysSetreni provedeno

jaké vysetreni (resp. jaka) budou ze vzorku provedena

mozna rizika
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Informovany souhlas
s genetickym vysetrenim

* souhlas se samotnym vysetrenim
* souhlas se sdelenim vysledku
* souhlas se skladovanim materialu (DNA) pro dalsi vysSetreni
* souhlas s vyuzitim Casti materialu k vyzkumu
* souhlas s vyuzitim Casti materialu k interni Ci externi kontrole
kvality
* souhlas se sdélenim nahodnych nalezu
* ovlivnitelnych leCbou Ci prevenci
* neovlivnitelnych

* souhlas se sdelenim, od ktereho rodiCe byla dispozice zdedena
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. Dékuji za pozornost.

marek.turnovec@fnmotol.cz
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