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Ambulance pro détské pacienty bez diagndzy
— od 9/2023 Pediatricka klinika, FN Brno

— Podezreni na vzacné/ultra-vzacné onemocnéni
— VysSetreni jiz nékolika specialisty (véetné zakladniho genetického vysetreni)

— Cil: kompletizace dosavadnich vysledkd
navrzeni dopliiujicich vysetreni (vé. WES/WGS)
nastaveni planu sledovani
stanoveni individualizovaného |écebného planu pred stanovenim diagnozy
stanoveni diagndzy (- ERN centra, klinicka hodnoceni, stanoveni
|écebného planu)
dalsi postup v pripadé, ze se nepodari diagnozu stanovit
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— multioborovy tym pro détské pacenty bez diagnozy,
— FN Brno od 7/2023

—od 9/2019 vyzkumny projekt:
Vyuziti WES/WGS pro hledani genetickych pfic¢in VO u détskych
pacientu bez diagnozy”
—Zarazeno 72 pacientt
—Diagnodza stanovena u 26 pacientt ..... 36 %



: FAKULTNI PCEITEC MU Peciaioks
Centra ar f Technology M E D

NEMOCNICE
BRNO

Vo 1
M a t EJ 1 et Hmotnost k télesné vvsce, chlapcl
' do obdobi dospivani

— Dg. Neprospivani (susp. PPP)

— hospitalizace — komplexni dosetreni
— WES — MEGF10 myopatie
— celosvétoveé doposud 13 popsanych pripadU
— Diagnosticka odysea 13 let
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— Dosazeni dostatecné vahy (+8 kg) e e

— Funkéni genomické testy
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Kontaktni udaje

Ambulance pro détské pacienty bez diagnozy
Pavilon G, amb. ¢. 8, Detska nemocnice — FN Brno
Ordinacni hodiny: Pondéli 7:00 — 12:00

Tel. 532234990

MUDr. Katerina Slaba
slaba.katerina@fnbrno.cz



