NARODNY REGISTER VRODENYCH CHYB ZRVCH ZR

podla Zdkona &.153/2013 Z.z. o Narodnom zdravotnickom informaénom systéme

a o zmene a doplneni niektorych zdkonov v zneni neskorsich predpisov

HLASENIE O OSOBE S DEDIENOU, GENETICKOU A ZRIEDKAVOU CHOROBOU
ROK 2025

Identifikacia zariadenia

Rok spracovania: Mesiac spracovania:

Nazov zariadenia: | |

Priezvisko, meno, titul lekara: |

1€o Pzs:

s pzs: N N N O O O O O B

Datum vyplnenia hlasenia (uvddzajte détum do 31.12. za hidseny rok)

Identifikaéné tudaje pacienta

MODUL 1: Udaje o pacientovi / probandovi

Hlasenie VCH sa tyka pacienta:

1- sporadického 2- zo znameho rodokmena 3-z neznameho rodokmena I:I
Meno: Priezvisko: |
LIl Rodné &islo:
narodenia:

(dopocitany udaj) (v pripade nezndmeho RC uviest pri muzovi 0010000000, pri zene 0050000000)

Adresa trvalé bydlisko | Obec: | |
ulica, ¢.d. (vyber z ponuky)

Pohlavie: (dopotitany idaj) I:I Vek: (dopocitany udaj) I:I:I Narodnost: (vyber)

Nazov choroby/ diagnézy

MODUL 2: Nazov choroby / diagnézy

Podrobna diagndza:

Monogénova choroba (MCH) (vybrat zo zoznamu):  Typ monogénovej choroby: (len v pripade, ak dand choroba md svoj typ):

Monogénova choroba (uviest ndzov, ak nie je v zozname)

Typ dedi¢nosti MCH: AD - autozémovo dominantnd XDD - X-viazand dominantnd
AR = autozémovo recesivna YL - Y-viazand I:I
XRD - X-viazand recesivna MIT — mitochondridlna vypisat vyber

Gén MCH: (vypisat podla OMIM/ORPHA) |

Chromozémova anomalia (popisuje sa podla §tandardov, podla moznosti sa kéduje vietkymi troma kédmi):

Asymptomaticky nosi¢ dominantnej mutacie: (zapisuje sa len osoba doteraz zdravd) I:I
Ak dno, ozna¢ krizikom

Klasifikacia diagnézy, DNA vySetrenie

MODUL 3: Klasifikacia diagn6zy, DNA vySetrenie

Diagndza podla MKCH - 10 | | | | | |

ORPHA kéd

Diagnéza podla McKusicka (OMIM)

Karyotyp (symbol ) zapisuje sa len u chromozémovych anomalii

Vysledok DNA analyzy : (podrobny molekuldrno-geneticky zapis podla sucasnej klasifikacie)

Poznamky

Doplnenie informacii o pacientovi (probandovi)




