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Genetikai tanacsadasra felkésziilési utmutatd Alapitvany?020

Kedves Sziil6! Kedves Tanacskérd Paciens!

Az 6roklodo megbetegedés gyanujanak felmeriilése esetén els6 1épésben a fizikalis vizsgalat mellett
kiemelten fontos a genetikai korelézmény ¢és csaladfa. A részletes genetikai korelézmény és digitalis
csaladfa adatainak rogzitéséhez, amelyek eldsegitik a genetikai szakrendelés gordiilékenységét, kérjiik,
lehet6ség szerint sziveskedjenek magukkal hozni az alabbi dokumentacids csomagot, illetve
csaladjukban érdeklédjenek az alabbi informaciokrol:

A vizsgalandé gyermekre (paciensre) és sziilokre vonatkozo6 adatok:
- Véarandossag létrejottének madja, anyai és apai életkor a varanddssag 1étrejottekor

- Véarandossag alatti magzatvédo vitamin haszndlata (melyik készitményt, mennyi ideig
hasznalta)

- Varandossag alatti gyogyszer szedése (melyik készitmény, adagolas)

- Tortént-e kombinalt teszt, nem invaziv prenatalis sz{ir6teszt, magzatviz mintavételbol vagy
meéhlepény mintavételbdl genetikai vizsgalat?

- Volt-e varandossag alatt igazolt fert6zés? Tortént-e TORCH sziirdvizsgalat?
- Volt-¢ az elso trimeszterben 48 6rat meghalado lazas (38 C fok feletti) allapot?

- A varandossag alatt volt-e sugar expozicio (pl. kontrasztanyagos képalkoto vizsgalat,
rontgen vizsgalat, CT vizsgalat) vagy vegyi anyaggal tortént expozicio?

- Sziilés mddja, magzatviz (tiszta/ meconiumos volta), terhességi kor sziiléskor, sziiletési stly,
sziiletési hossz, sziiletési fejkorfogat, APGAR érték, hany napig volt sziikséges a korhazi
ellatas?

- Tortént-e fejlesztés (korai fejlesztés, Dévény-torna, TSMT, konduktiv fejlesztés,
gyogytorna, logopédia)? Amennyiben igen, hany honapos/éves korban kezdték, milyen
idétartamon at?

- Gyakori visszatérd és/ vagy elhuizodo fertdzések jelentkeztek-e?

- Atesett-e a gyermek COVID-19 fertézésen? Részesiilt-e SARS-CoV-2 ellenes
védodoltasban? (ha igen, hany adag, mikor?)

Kérjiik az alabbi dokumentaciot sziveskedjenek magukkal hozni:

1. Varanddéssag alatti ultrahang leletek

. Varanddssag alatt esetlegesen késziilt genetikai vizsgalatok leletei
. Ujsziilottkori zarojelentés

. Gyermek egészségiigyi konyv (oltasi konyvvel)

. Miitéti beavatkozasok, korhazi ellatasok zardjelentései

. Haziorvosi/ szakorvosi beutalo
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. Ha a varandoéssag mesterséges megtermékenyitéssel jott 1étre, az ehhez kapcsolodo
orvosi dokumentacié

8. Ha mar tortént, a fejlédésneurologiai felmérés eredménye

v.1/2022.06.15 oldal1/2



Genetikai tanacsadasra felkésziilési atmutato

Fejlodési mérfoldkovek elérése (hénapokban):

- Hang felé fejforditas

- Szocialis mosoly

- Fejtartas

- Kuszas

- Feliilés

- Felallas

- Jaras

- Beszéd indulasa

- 2-4 szavas mondatok hasznalata
- Megnevezésre targyakra mutatas
- Lépcson jaras

Csaladfa adatok:
Eléfordult-e a csaladban (ha igen, kinél):
- spontan vetélés az édesanyanal vagy anyai nagymamanal?
- 45 éves kor el6tti daganatos megbetegedés?
Amennyiben igen, milyen tipusu daganat és hany évesen diagnosztizaltak?
- mélyvénas trombozis, tidéembolia?
- hirtelen szivhalal?
- yjsziilottkori elhaldlozas?
- halvasziiletés?
- medddéség?
- rokonhazassag?

Abban az esetben, ha jelentds alacsonynovés az egyik f6 panasz, kérjiik az érintett testvéreinek,
sziileinek, els6fokt és mdasodfokl rokonainak testmagassagat eldzetesen feljegyezni és
magukkal hozni!

Budapest, 2022.06.15. Koszonettel:

A jelen itmutatot ellendrizte €s jovahagyta a Human Genomért Alapitvany Kuratériuma a
2022.06.16.-4n megtartott Kuratoriumi Ulésén.

Készitette: Dr. Kovéacs Arpad Ferenc, Abonyi Tiinde, Némethi Zarand
Lektoralta: Prof. Dr. Fekete Gyorgy

Jelen ttmutatd online elérhetdsége: www.humangenomert.hu/gt.pdf

© 2022. Minden jog fenntartva! Jelen tajékoztatd részleges vagy teljes felhasznalasa kizarolagosan a
Kuratorium irdsos engedélyét kvetden lehetséges.
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