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Molekularis szindromatolégia
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Miért szikséges a kildnbozb diagnosztikai technikak alkalmazasa?
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Minor anomalia mintazat DiGeorge-szindromaban
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Molekularis etio

/ )
Og|a el N

del22q11.2, TBX1 | 112 | Dup22ql11 — CES Sy

/ del17p13.3 -

DiGeorge Sy — del8p23 & i

del10p14 — 17

213

¥ RRBEEEEE 2 2
 wuwy wif P EES g e B
- EEE EEEG o Boo

8 Kleefstra Sy — del9qter, EHMT1—] 1S

EEE B

5 £ 8 g 282

10 del4g35—

Human Genomért

SEMMELWE e kovacs.arpad@med.semmelweis-univ.hu ' Alapitvany 2020

= ECYETEM 1769




Klinikailag felmerilt DiGeorge-szindroma
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T-sejtes immundiszfunkcié utankovetéses elemzése
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DiGeorge-szindréma I, I tipus és CES szindréma irdnyu vizsgilatkérs lap

Neév Orvos neve
TAJ-szam ‘ ‘ \ | | | | | Pecsétszam
Nem E-mail cim
saerssiids | | [ [ ] [ | | | asiases
Anyja neve belyegz6
Lakcim
Vizsgalatkérés datuma | 202 Mintaazonos{to:
Mintavétel datuma 202 o A mintat nem szabad lefagyasztani.
. - - clkiildésig szobahémérsékleten kerjiik
Vizsgalati minta: mL EDTA-s ver tarolni! (max 36 6ran 40)
e o2l ionizalt- és :
Teljes vérkép P fT4, TSH. Sziv-
Genetikai vizsgilat elétt elvégzenda!* Ossz- ; ’
ettt vizsgalat eloft elvegzenda IgA., IgM. IgG 2;51; kilcium ATPO, PTH, D ultrahang
Biobankols ImL TV -80fok DNS izolélva HMW DNS Beleegyez
nyilatkozat
Sziilé telefonos elérhetiség TUKEE FISH Fénykép
Arediszmorfids jelek
Eltérés (HPO kod) Eltérés (HPO kod)
Széles orrgydk (HP:0000431) Sziik és magas szajpad (HP:0000218)
Besilppedt orrgysk (HP:0005280) Szajpadhasadélk (HP:0000175)
Hipertelorizmus (HP:0000316) Micrognathia (HP:0000347)
Révid szemrés (HP:0012745) Hosszd philtrum (HP:0000343)
Vekony felsé ajak (HP:0000219) Alacsonyan iil8 fillek (HHP:0000369)
Kettézétt uvula (HP:0000193) Egyéb:
Jell tiinettan
Eltérés (HPO kod) Eltérés (HPO kod)
Fallot tetral6gia (HP:0001636) Autizmus spektrumzavar (HP:0000729)
Kamrai sovény hiany (HP:0001629) Hipotireozis (HP:0000821)
Truncus arteriosus (HP:0001660) Obezitas (HP:0001513)
Megszakadt aortaiv (HP:0011611) Alacsony novekedés (HP:0004322)
Errendszeri fejlodési anomalia (HP:0002597) Fejlodési clmaradas (HP-0001263)
Thymus hipoplazia (HP:0000777) Megkésett beszéd (HP:0000750)

T-scjt diszfunkeié (HP:0005435)

Tanulasi nehezitettség (FP-0001328)

Visszatérd fertszésck (HP:0002719)

ADHD (HP-0007018)

Vesefejlodési rendellenesség (HP:0000077) Orrhang (HP:0001611)

Strabismus (HP:0000486) Scoliosis (HP:0002650)

Egyeb: Koldoksérv (HP:0001537)
Lagyeksérv (HP-0000023)
Hipokalcémia (HP:0002901)

* A vizsgalatot akkor végezziik el, ha a mellékelt 4 vizsgalati eredmény az elmult 1 évben késziilt és

ezeket csatoljak/ tovabbitjak a laboratorium részére.

Cim: 1085 Budapest, UlI5i dt. 26.
Postacim:1085 Budapest, UlIGi ut. 26.; 1428 Budapest, Pf. 2.
Klinika cime: 1094 Budapest, T(izolt6 u. 7-9.

Tel:(06-1) 2151380, (06-1) 459-1500/52800,
52870
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DiGeorge-szindréma
betegtajékoztatd

Az élet egy oroklédd
tlinetegyiittessel

Humdan Genomért Alapitvany

Ingyenesen let6lthetd: https://humangenomert.hu/alap/BT015.pdf
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K6sz6nOm szepen a figyelmet!

NEMZETI KUTATASI,
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