
Dotazník a žádanka k DNA vyšet ení d di ných neuropatií

íjmení:

Jméno:

rodné íslo: PS :

slovní diagnosa:

diagnosa-kód:

zdrav. pojišovna:

odes. léka :  – Jméno, název a adresa pracovišt  ( event. razítko):

P:     … … … … … … … … … … … … … … ..

odbornost léka e:     209                208               jiná: … … … … ..

jde o sporadický p ípad v rodin , jediný takto postižený v rodin  ?: ano                    ne

jsou v rodin  další p íbuzní s podobným postiženým, jde o familiární p ípad ?: ano               ne

výskyt onemocn ní ( neuropatie CMT) v kolika generacích-v etn  pacienta : 1     2      3     4      5

je stejné i podobné postižení u matky ? : ano                 ne

je stejné i podobné postižení u otce ? : ano                 ne

je stejné i podobné postižení u sourozence ? : ano                ne

je v rodin  n kdy výskyt p enosu choroby z otce na syna ? ano                      ne

byli postižení p íbuzní vyšet eni (neurol., EMG) : ano                 ne

kdo z p íbuzných byl vyšet en ? :

první p íznaky onemocn ní u pacienta ve v ku 0-5 let
            (zaškrtn te to správné, prosím 5-10 let

10-20 let
20-30 let

                                                                                      30-40 let
                                                                             více než 40 let
                                                                              není jasné, známé

je u pacienta distální svalová slabost na dolních kon etinách: ano                     ne

je schopen ch ze po patách ? : ano            ne

má deformity nohou ?: ano                      ne

má distální svalovou slabost na horních kon etinách ?: ano                      ne
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má atrofie sval  na rukou ?: ano                         ne

svede špetku ? : normáln nenormáln -špatn                   nesvede

idružené p íznaky: porucha sluchu abnormní fotoreakce dysfonie          jiné, jaké?

EMG vyšet ení rychlosti vedení provedeno: ano                      ne

EMG kdy a kde, u koho ? :

typ CMT dle výsledku EMG: demyeliniza ní axonální intermediární nejasné

rychlost vedení na n. medianus:   motorická (MNCV):            m/s    senzitivní (SNCV):               m/s

rychlost vedení na n. suralis:                 senzitivní (SNCV):               m/s

rychlost vedení na n. peroneus:

rychlost vedení na dalších nervech: normální st edn  snížená výrazn  snížená

byla n kdy provedena biopsie nervu ?                ano                    ne

jestliže ano, ve kterém roce?                            , kde ?
výsledek, popis:

na který typ CMT i gen navrhujete se zam it po vyšet ení nej ast jší mutace: … … … … … … … ...

rodokmen rodiny (nezbytné !) se jmény:

Upozorn ní – bez kompletn  vypln ného formulá e  a nakresleného rodokmenu nebude možné
DNA vyšet ení provést. V p ípad  nejasností Vaše dotazy rádi zodpovíme na e-mailu:
pavel.seeman@lfmotol.cuni.cz nebo radimmaz@hotmail.com , p ípadn  fax 2 2443 3322.
K vyšet ení je možné zaslat bu  již izolovanou DNA nebo 5-10 ml krve v EDTA zkumavce – lze
posílat poštou, ádn  zabalené proti poškození – NEMRAZIT !

Adresa na zaslání krve i DNA:   MUDr. Pavel Seeman, Klinika d tské neurologie, DNA laborato ,
UK 2. LF a FN Motol, V úvalu 84, 150 06 Praha 5. Obvyklá doba vyšet ení do zaslání výsledk  je
cca 2 m síce.

muž – zdráv, nepostižený

žena – zdravá, nepostižená

postižená žena
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