Art. 613028

CENTRUM MENSELIJKE ERFELIJKHEID
p[UZ & el

' 8-24990-92-000

’7 LEUVEN AANVRAAGFORMULIER

GENETISCH ONDERZOEK

CONSTITUTIONELE (AANGEBOREN) AANDOENINGEN Nr. 3028
tel. +32-16-345903 - fax +32-16-346060 10-08-2011 -

PER PERSOON MOET EEN AANVRAAGFORMULIER WORDEN INGEVULD !

4\\!

Het laboratorium kiest voor karyotypering en/of FISH en/of moleculair (DNA) onderzoek, afhankelijk van de indicatie.

KLINISCHE GEGEVENS en INDICATIE:

Kies één indicatie uit onderstaande lijst of, indien ze ontbreekt op de lijst, vermeld ze onder 'andere’ in de betreffende rubriek.
Moet het onderzoek uitgevoerd worden op [ gestockeerd DNA of [ gestockeerde cellen duidt het dan hier aan en kleef de (in dat geval overbodige) staaletiketten
op dit formulier.

VRAAGSTELLING: [ predictief genetisch onderzoek 758 ®| GEGEVENS OVER DE INDEXPATIENT:
[ bevestiging van Klinische diagnose (enkel na genetische raadpleging - extra bloedstaal vereist)| Naam:
[ dragerschapsbepaling (3 verwant met indexpatiént '
[ preconceptueel advies (1 voorbereiding van prenataal onderzoek Geboortedatum: / /
ZELFVERKLAARDE ETNICITEIT: STOCKEREN: . . .
(1 DNA (enkel indien nuttig) 751 ®| Naam van de familie waartoe de patient behoort:
[ (gefixeerde) cellen (na kweek) 755 @

Indicatie: BLOED | MY Indicatie: BLOED SL‘II.\:m\lI[Ii.;ES
ONTWIKKELINGSSTOORNISSEN EN MENTALE RETARDATIE
Afwijkingen van ongekende oorzaak ONTWIKKELINGSSTOORNISSEN EN MENTALE RETARDATIE
Karyotypering, conventioneel (G-banding) 333400 Rett syndroom (MECP2) & 3480 ®
Moleculaire karyotypering (CGH, arrays) = 1% 3340 ® Silver-Russell syndroom (SRS) 368 1®
FISH onderzoek (specifieer ) Syn- en polydactylie (HOXA13, HOXD13, TBX5, GJAT.NOG, ..) T 359 1 ®
Metafase (Standaard) 36110 Tubereuse sclerose (TSC1, TSC2) #=7 3490 ®
Interfase 6410 3520 Uniparentele disomie (UPD7, UPD14, ...) 1t 3500 ©®
Trisomie 21 (Down syndroom; FISH) 3620® 3564 : =
Turner syndroom (monosomie X; FISH) 3550® 3570 Andere: 3511®
DiGeorge / Velocardiofaciaal syndroom (22q11 deletie) 335 ® 353 1 FERTILITEITSPROBLEMEN / PGD VOORBEREIDING
Andere: 35400 358 CF-dragerschapsonderzoek (incl. CBAVD) 450 1 ®
Achondroplasie 336 ® FMR-dragerschapsonderzoek (incl. POF) 4510 ®
ﬁgielma': synddroom | R 22(7) E: g Microdeleties op Y-chromosoom (incl. DAZ) 4530 ®
-gerelateerde aandoeningen = . . : X
Ataxia Telangiectasia (ATM) 6700 Karyotypering, conventlon.e(.al (G-banding) 4520 @
Beckwith-Wiedemann syndroom (BWS) 33800 FISH onderzoek (voorbereiding PGD) 455 ®
Cardiofaciocutaan syndroom (CFC) & 3390® Andere: 454 ®
Doofid dominn Wi0s STOLLINGSPROBLEMEN |
Doofheid, dominant (COCH of DFNA9, P51S) 341 ® STOLLINGSPRBLEMEN
Doofheid, recessief, congenitaal (Connexine 26, 30delG) 342 1 ® Factor II, prothrombine (Fll, 20210G>A) 460 M=
Fragiele X syndroom (FMR) 3430 ® Factor V Leiden (FV, R506Q) 461 H[3)
:DR si/]nd:jooml (GATA3) gig g g Hemofilie A (factor VIl deficiéntie) 4622 ®
ypochondroplasie #=7 - A
Leopard syndroom T 3630 @ Hemofilie B (factor IX deficiéntie) 4630 ®
Noonan syndroom & 60 ® Sikkelcelanemie #=7 @ 4642 ®
PTPN11 . e .
S0S1, RAF1, e., 369 ® Thalassemie #=7 @ (specifieertype: ) 46500 ®
Papillorenaal syndroom (PAX2) 366 1 ® ] 466 1 ®
Prader-Willi syndroom 3470® Andere:

Gelieve de stalen op 4°C (EDTA) of op kamertemperatuur (heparine) te bewaren en binnen de 24 u na afname in het laboratorium

af te leveren. Om de kwaliteit te garanderen moeten alle stalen duidelijk geidentificeerd zijn, met vermelding van naam, voor-
naam en geboortedatum op de tube(s) en het aanvraagformulier.

AANVRAAGDATUM: UR___u__ EENHEID: KAMER/BED: /
AANVRAGER Dr.: PATIENT IDENTIFICATIE EAD-/HOS-nr. L1 L L1
1.D. nr.: Rizavne: )LL) L] Naam: Voornaan;
Adres:
verklaart dat, voor de aangevraagde tests in de Geboortedatum: \_\_l_l_l_% CBes
paarse kleur, aan de diagnoseregel is voldaan. d dm "151'
Handtekening VERZEKERWIGSIRRTEREING KG1/KG2: I 2 B
Nr. verdBkeri | Verwantschap ||
Stamnr.
Indien patiént elders gehospit. is; Naam inrichting
AFNAME DATUM: UUR___u ___ || dentificatienr.: Dienst:
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Indicatie:

BLOED

WANG-
SLIJMVLIES

INWENDIGE GENEESKUNDE EN METABOLE AFWIJKINGEN

WANG-
SLIJMVLIES

NEUROLOGISCHE EN NEUROMUSCULAIRE AANDOENINGEN

Indicatie: BLOED

a1-antitrypsine deficiéntie (o.1AT, AAT) 5000 ® Amyotrofe laterale sclerose (ALS), familiaal (SOD1) 4743 ®
Androgeenreceptor (CAG repeat) 501 ® Charcot-Marie-Tooth (CMT)

Apolipoproteine E (ApoE) 502 ® CMT type IA (CMT1A, PMP22 duplicatie) 4750 ®
Familiale diabetes (MODY) #=7 5030 ® Andere types: =7 4761 ®
(specifieer type: ) Duchenne/Becker spierdystrofie (DMD) 4771 ®
Familiale hyperlipidemie/hypercholesterolemie Dystonie (DYT1) 4790 ®
(LDLR, APOB) 5040 © o :

) . . Episodische ataxie (EA2, CACNA1A) 4801 ®
Fenylketonurie (PKU) en verwante aandoeningen#=7 506 1 ® Facio-scapulo humerale dystrofie (FSHD) 4781 ®
Gilbert syndroom (UGT1A1) 507 ® Familiale migraine (CACNA1A, ATP1A2, SCN1A) 4813 ®
Glucocorticoid-remedieerbaar aldosteronisme (GRA) 521 1 ® Friedreich's ataxie (FRDA, frataxin) 430 1 ®
Gonadale dysgenese (bij XY) (SRY) 508 1 ® FXTAS (FMR) 4450 ®
Hereditaire hemochromatose (HFE1) 5091 ® Hereditaire drukneuropathie (HNPP, PMP22 deletie) 431 ®
21-hydroxylase deficiéntie 5100 ® Huntington (HD) 432 ®
(adrgnale hyperplasie, CYP21) #=7 Kennedy syndroom (SBMA) 4330 ®
Medium-chain acyl-CoA dehydrogenase 510® Leber Hereditaire Optische Neuropathie (L(HON)2=7 434 0 ®
deficiéntie (MCAD) =7 — Mitochondriale diabetes, MELAS (tRNALeu 3243A>G) 4351 ®
;\II\IAeTtE)I/:Is.egt7e7tréll1¥d0rfo}‘\ozlazgt\;)eductase deficientie 5121 ® Mitochondriale pathologie & -7 4360 ®

L Myotone dystrofie (ziekte van Steinert) 4374 ®
Mucoviscidose (CF, CFTR) S131® 5200 Oculopharyngeale musculaire dystrofie (OPMD) 4381 ®
Pancreatitis, hereditaire (PRSS1) & #=7 5140® Spastische paraplegie, autosomaal dominant
Pancreatitis, idiopatische Spastine (SPG4) 4390 ®

gIF:’ITI\TK 5} o g g Andere types: 4400 ®
— 516 Spinale musculaire atrofie (SMA, Werdnig-Hoffmann,
Periodische koortssyndromen Kugelberg-Welander) 4106
Familiale Middellandse Zeekoorts (FMF) & #=7 5051 ® - - -
HyperlgD, TRAPS, ... & #=7 5170® Sp'"°°erebsegf\'1re;tgx'g . 20
Primaire pulmonale (arteriéle) hypertensie (PPH1, BMPR2) 522 (1 ® Ander’e t’yp’es’: 4300
Renale cysten, diabetes (HNF1B) 5231 ® 1400
Rendu-Osler-Weber (ENG, ALK1) 524 1 ® Andere:
Shwachman-diamond syndroom (SDS, SBDS) 525 ® CARDIOLOGIE
Steroid sulfatase deficiéntie (STS) & #=7 518 B® Brugada syndroom & 4851 ®
Familiale hypertrofe cardiomyopathie (HCM) & 486 0 ®
Andere: 5190® i i ; i
: Familiale gedilateerde cardiomyopathie (DCM) & 48706
Indicatie: BLOED vzlé':FosFéL Lang QT syndromen & 4881 ®
FAMILIALE KANKERSYNDROMEN EN KANKER-GERELATEERDE SYNDROMEN [ALILE 4891 ©
Cowden syndroom (PTEN) 7210 ® FARMACOGENETISCHE BEPALINGEN
Erfelijke borst- en ovariumkanker & Cytoc_r;_room P450 el | 5310@
BRCA1, BRCA2 722 A ® (specifieer gene(-.lslmll el
CHEK?2 ¢.1100delC 7380 ® FIuoroTu.racn tOXICItEIt. (DPYD) «- ; 5321 ®
Erfelijke colontumoren (HNPCC) & 723 ® Floxacilline of .AbacaVH' toxiciteit (HLA-B*5701) 5351 ®
Microsatelliet (MS)-analyse 7240® 736 | [HCVbehandelingsprognose (IL28B) 536 1®
Familiale adenomateuze polyposis coli (FAP) 72950 ® Thiopurine S-methyltransferase deficiéntie (TPMT) @ 533 1 ®
(CDKN2A, P16(INK4), p14(ARF)) Andere: 534 ®
T e e T ANDERE |
Multipele endocriene neoplasie 1 (MEN1) 7281 ® .
Multipele endocriene neoplasie 2 (MEN2A, MEN2B, RET), 7990 ® HLA-typering . -
schildkliercarcinoom (FMTC), familiale Hirschsprung ga“l’f"sps'e gg 8 g ®

) . oeliakie
Neurofibromatose 1 (NF1) T =7 &~ 7301® Voor andere HLA-bepalingen zie aanvraagbon 3022a HILA (Rode Kruis)
Neurofibromatose 2 (NF2) & #=7 7310 ® Rhesus genotypering 11 585 1 ®
Paraganglioma, feochromocytoom e.a. X-inactivatie & 5860 ® 5871

SDHD 737a® o - -
SDHB 7300 ® Zygositeitshepaling (geen staal van ouders nodig) 5821 ® 5841
Recessieve polyposis 7390 ® Aanvraag voor andere indicatie en/of op niet voorziene staal-
(MYH-geassocieerde polyposis of MAP) & soort (andere dan bloed, wangslijmvlies, tumorweefsel)
Retinoblastoma =7 7330 @ Enkel na overleg met het laboratorium
Von Hippel-Lindau (VHL) 734 ® (specifieer staalsoort: )= 5831
Andere: 7350 ® Aanvraag weefselkweek Enkel voor speciale indicaties en/of na overleg &
: Aanleg van EBV cellijn (lymfoblasten)(4 tubes) 5981 ©
LEGENDE - —
71V - Diaanoseregel Aanleg van fibroblasten cultuur (huidbiopt) 5970
= enkel na overleg, of met uitgebreid klinisch verslag Te versturen naar:
=7 bloedstaal of DNA wordt doorgestuurd naar elders
1] staal van beide ouders toevoegen
- vers bloedstaal vereist
© bloed, citraat, 2,5-5 mL tube
® bloed, heparine, 10 mL tube — -
® bloed, EDTA, 10 mL tube Andere (specifieer staalsoort: ) 595
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