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НЕВРОЛОГИЧНИ И НЕВРО-ДЕГЕНЕРАТИВНИ ЗАБОЛЯВАНИЯ
Пациент №_________________
Изолиране № _______________

[______][______][__________]	
                (дата)



ПОРЪЧКА ЗА ИЗВЪРШВАНЕ НА ДНК АНАЛИЗ

НАСОЧВАЩ ЛЕКАР: 

[_____________________________________________________________________________][______][______][_________][______________________ ]
(име, фамилия)                                                         (дата)                              (подпис)

[_______________________________________][_______________________________________________________________] [____________________ ]
(здравно заведение /клиника)                (пълен адрес за изпращане на резултатите)                                (телефон/е-email)

ОСНОВАНИЕ ЗА НАСОЧВАНЕ:
 Генетична диагноза			 Изследване носителство на известна мутация
 Прогностични маркери		 Предиктивни маркери

НАЛИЦЕ СА СЛЕДНИТЕ ДОКУМЕНТИ И МАТЕРИАЛ, ГАРАНТИРАЩИ ДИАГНОЗАТА:
 ДА   НЕ	ВЗЕТО ПИСМЕНО СЪГЛАСИЕ ЗА ДНК АНАЛИЗ 	 ДА   НЕ   ЕПИКРИЗА
 ДА   НЕ	ПИСМЕНА МЕДИКО-ГЕНЕТИЧНА КОНСУЛТАЦИЯ 	 ДА   НЕ   КРЪВ с K2 EDTA (виолетов вакутейнер) 
 ДА   НЕ	НЕВРОЛОГИЧНО ИЗСЛЕДВАНЕ		 ДА   НЕ   ИЗОЛИРАНА ГЕНОМНА ДНК
 ДА   НЕ	НЕВРОПСИХИЛОГИЧНО ИЗСЛЕДВАНЕ			 ДА   НЕ   ПАРАФИНОВИ БЛОКЧЕТА
 ДА   НЕ      ЕЕГ 				 ДА   НЕ  ТУМОРНА ТЪКАН
 ДА   НЕ      ЕМГ                            				 ДА   НЕ  НОРМАЛНА ТЪКАН	 
 ДА   НЕ	ДРУГА ДОКУМЕНТАЦИЯ
С √ отбележете наличните документи и биологични материали

ИНДЕКСЕН ПАЦИЕНТ/ПРОБАНД:

[_____________________________________________________________________________][________________________________________________]
                                                Трите имена                                                                                               ЕГН /дата на раждане                         [______________________________________________________________________________________________________________________________] 
	                                                              Пълен домашен адрес

[_________________________] [______________________________________][______________________][____________________________________] 
                Телефон                             Е-mail                                                          Етн.произход	             Местораждане на родителите[

ДАННИ ЗА СЪПЪТСТВАЩИ ЗАБОЛЯВАНИЯ:
	Онкологични: да / не ________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Други: да / не
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

	СЛУЧАИ НА НЕВРОЛОГИЧНИ ЗАБОЛЯВАНИЯ СРЕД РОДСТВЕНИЦИТЕ НА ПРОБАНДА: 

	Епилепсия: да/ не ________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

	Моторно-сензорни невропатии: да /не 
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Други: да / не
____________________________________________________________________________________  ____________________________________________________________________________________


НАЧЕРТАЙТЕ РОДОСЛОВНО ДЪРВО (Включете всички членове на семейството, за които сте получили информация, отбележете засегнатите родственици и означете със звездичка тези от които изпращате кръв с настоящата поръчка)
Моля, отбележете в родословното дърво случаите на онкологични заболявания и възрастта на начало на заболяването. За починали родственици, отбележете годината и причината за смъртта.

1. БРЕМЕННОСТ, РАЖДАНЕ И ОБЩО РАЗВИТИЕ						
Бременност:				❒ Нормална	❒ С усложнения……………………………………………….
Продължителност на бременността: 	❒ Нормална	❒ Преждеврененно прекъсване в седмица [_______]+[_______] 
Раждане:				❒ Нормално	❒ С усложнения……………………………………………….
Развитие на детето:			❒ Нормално	❒  Забавено, уточнете…………….................................................................

2. ЕТИОЛОГИЯ НА ЕПИЛЕПСИЯТА								-	-
❒ НЕ  ❒ ДА    Травма:		❒ Без загуба на съзнание 		❒ Със загуба на съзнание
❒ НЕ  ❒ ДА    Мозъчна инфекция: 	❒ Менингит 	❒ Енцефалит 	❒ Мозъчен абцес		 ❒ Друго………………………...
❒ НЕ  ❒ ДА    Мозъчна операция: уточнете……………................		
❒ НЕ  ❒ ДА    Асфиксия: уточнете………………………………....
❒ НЕ  ❒ ДА    Употреба на алкохол			❒ НЕ  ❒ ДА    Други вероятни причини …………………………....

3. ФЕБРИЛНИ ГЪРЧОВЕ (FS)									______
Начало: [_____________]		Последен припадък: [_____________]	Продължителност: [______________]
Локализация на FS:	❒ Фокална	❒ Генерализирана
Тип на FS*: 		❒ Прост 		❒ Сложен
*Прост =генерализирани тонично-клонични без латерализация, продължителност по-малка от 15мин., без повторение през следващите 24 часа;
Сложен =фокален или с фокално начало, или с продължителност по-голяма от 15мин., или 2 или повече гърча за 24 часа

4. ЕПИЛЕПСИЯ												_
Възраст на първи пристъп: [________________________]		Възраст на последен пристъп: [______________________]
Честота на пристъпите:       [________________________________________________________________________________________]

❒ НЕ  ❒ ДА    Провокационни фактори: 	❒ Инфекция	❒ Безсъние 	❒ Фоточувствителност 	❒ Друго ……………….
❒ НЕ  ❒ ДА    Епилептичен статус до момента:		❒ Частични 	❒ Генерализирани	❒ Брой: [___________]
Тип епилепсия: ………………………………………………………………………………………………………………………………………………………
Източник на информация:…....…………………………………………………………………………………………………………………
Описание на ВСЕКИ тип  припадък:.................................................................................................................................................................
………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………
КЛАСИФИКАЦИЯ НА ЕПИЛЕПТИЧНИТЕ ПРИСТЪПИ						
❒ НЕ  ❒ ДА    ЧАСТИЧНИ (фокални) припадъци:
                              ❒Прости парциални (без загуба на съзнание):						
Начало:[_____________________]				Последен припадък:[____________________]
                             ❒Комплексни частични (със загуба на съзнание)
Начало:[_____________________]				Последен припадък:[____________________]
                             ❒Частични припадъци с развитие във вторично генерализирани припадъци 
Начало:[_____________________]				Последен припадък:[____________________]

❒ НЕ  ❒ ДА    ГЕНЕРАЛИЗИРАНИ припадъци:

❒ Абсaнсни	❒ Миоклонични	❒ Клонични	❒ Тонични 	❒ Тонично-клонични	❒ Атонични

Начало:[_____________________]				Последен припадък:[____________________]

КЛАСИФИКАЦИЯ НА ЕПИЛЕПТИЧНИЯ СИНДРОМ						
❒ НЕ  ❒ ДА    ИДИОПАТИЧЕН ЕПИЛЕПТИЧЕН СИНДРОМ

ПАРЦИАЛЕН идиопатичен епилептичен синдром:
❒ Aвтозомно-доминантна нощна фронтална епилепсия (ADNFLE) ❒ Фамилна парциална епилепсия с вариабилни фокуси (FPEVF)
❒ Фамилна мезиална темпорална епилепсия (FMTLE)		 ❒ Роландова епилепсия (BCECTS)
❒ Автозомно-доминантна парциална епилепсия със		 ❒ Синдром на Gastaut (Идиопатична окципитална епилепсия с слухови прояви (ADPEAF)                                                     късно начало GS)
❒ Парциална епилепсия с перицентрални пики (PEPS)		 ❒ Синдром на Panayiotopoulos (PS)
❒ Друго, уточнете……………………………………………………………………………………………………………

Начало:[_____________________]				Последен припадък:[____________________]

ГЕНЕРАЛИЗИРАН идиопатичен епилептичен синдром:
❒ Генерализирана епилепсия с фебрилни гърчове (GEFS+)	❒ Епилепсия с ГТКП при събуждането
❒ Детска абсансна епилепсия					❒ West синдром
❒ Ювенилна абсансна епилепсия					❒ Lenox Gastaut синдром
❒ Ювенилна миоклонична епилепсия				❒ Друго, уточнете ……………………………
Начало:[_____________________]				Последен припадък:[____________________]

5. КОМОРБИДНОСТ										_____
❒ НЕ  ❒ ДА    Мигрена
❒ НЕ  ❒ ДА    Тремор					❒ НЕ  ❒ ДА    Атаксия
❒ НЕ  ❒ ДА    Хореоатетоза				❒ НЕ  ❒ ДА    Депресия
❒ НЕ  ❒ ДА    Психоза					❒ НЕ  ❒ ДА    Паметови затруднения
❒ НЕ  ❒ ДА    Умствено изоставане: използван тест (напр. IQ-тест) и резултати………………………………………………………..
❒ НЕ  ❒ ДА    Други психиатрични заболявания, уточнете……………………………………………………........................................
❒ НЕ  ❒ ДА    Други допълнителни особености, уточнете ……………………………………………………………………………....

6. ЛЕЧЕНИЕ												
❒ НЕ  ❒ ДА    Текущо анти-епилептично лечение:….....................................................………………………………………………...................................................................................
......................................................................................................................................................................................................................................
❒ НЕ  ❒ ДА    Ефект от настоящото лечение:		❒ Без пристъпи	❒ Намаляване на честотата с над 50%
❒ Без ефект	❒ Намаляване на честотата с под 50%
❒ Влошаване
❒ НЕ  ❒ ДА    Епилепсията е терапевтично-резистентна
❒ НЕ  ❒ ДА    Допълнителна медикация (напр. невролептици, антидепресанти и др.)…………………………………………….....
......................................................................................................................................................................................................................................

8. ИЗСЛЕДВАНЕ:												
ЕЕГ описание:………….............................................……………………………………………………………………………
...............................................................................................................................................................................................................

❒ НЕ  ❒  ДА    Пароксизмална активност			❒ НЕ  ❒  ДА    Фоточувствителност

Скенер на мозъка:
СТ: описание: ………….................................................................................……………………………………………...................
………………………………………………………………………………………………………………………………………
MRI: описание: …………………………………….............................................……………………………………….....................
…………………………………………………………………………………………………………………………………...……

SPECT: описание: ……………………....................................................................……………………………….............................
……………………………………………………………………………………………………………………....………………………………………………
……………………………………………………………………………………………………………………………………………………....………………
БИОЛОГИЧЕН МАТЕРИАЛ ОТ ДРУГИ РОДСТВЕНИЦИ НА ИНДЕКСНИЯ ПАЦИЕНТ (ПРОБАНД)
	№
	Трите имена
	Роден/а на
	Диагноза
	Връзка с пробанда
	Дата на вземане 
на кръв
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Биологичните проби се приемат за изолиране на ДНК в лабораторията САМО с придружаваща поръчка за ДНК анализ.

ОБХВАТ НА ИЗСЛЕДВАНЕ
НЕВРОЛОГИЧНИ
· Тест №39: Епилепсия с фебрилни гърчове, GEFS+ и синдром на Dravet. Анализ на SCN1A гена
· Тест №40: Епилепсия с фебрилни гърчове, GEFS+ и синдром на Dravet. Големи делеции/инсерции пренареждания в SCN1A генa
· Тест №41: Епилепсия с фебрилни гърчове, GEFS+ и синдром на Dravet. патогенни варианти и големи делеции/инсерции пренареждания в SCN1A гена
· Тест №42: Епилепсия с бенигнени неонатални и неонатално-инфантилни пристъпи и епилептична енцефалопатия с ранно начало. Анализ на KCNQ2 гена
· Тест №43: Епилепсия с бенигнени неонатални и неонатално-инфантилни пристъпи и епилептична енцефалопатия с ранно начало - Големи делеции/инсерции пренареждания в KCNQ2 генa
· Тест №44: Епилепсия с бенигнени неонатални и неонатално-инфантилни пристъпи и епилептична енцефалопатия с ранно начало - патогенни варианти и големи делеции/инсерции пренареждания в KCNQ2 гена
· Тест №45: Детски абсансни епилепсии и GLUT1 дефицит - Анализ на SLC2A1(GLUT1) гена
· Тест №46: Детски абсансни епилепсии и GLUT1 дефицит - Големи делеции/инсерции пренареждания в SLC2A1(GLUT1) генa 
· Тест №47: Детски абсансни епилепсии и GLUT1 дефицит - патогенни варианти и големи делеции/инсерции пренареждания в SLC2A1(GLUT1) гена
· Тест №48: Епилептични енцефалопатии – WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с епилептични енцефалопатии
·  Тест №49: Автозомно доминантна нощна фронтална епилепсия (ADNFLE) – WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с автозомно доминантна нощна фронтална епилепсия (ADNFLE)
· Тест №50: Епилепсия и епилептични синдроми- разширен панел - WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с епилепсия и епилептични синдроми
· Тест №51: Мигрена - WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с мигрена
· Тест №52: Невромускулни заболявания - WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с невромускулни заболявания
· Тест №53: Вродена хипотония - WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с генетични заболявания на ЦНС и периферни невропатии в детска възраст
· Тест №54: Наследствена спастична параплегия – Анализ на ген SPAST (SPG4)
· Тест №55: Наследствена спастична параплегия - WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с наследствена спастична параплегия
· Тест №56: Наследствена спастична параплегия, автозомно-рецесивна форма, асоциирана с церебеларна атаксия - Патогенен вариант p.L78X в SPG7 гена
· Тест №57: Наследствени невропатии – WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с наследствени моторни и сензорни невропатии
· Тест №58: Наследствени атаксии – WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с атаксия и синдроми и заболявания, включващи симптоми на атаксия
· Тест №59: Церебеларна хипоплазия – WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с церебеларна хипоплазия
НЕВРОПСИХИЧНО РАЗВИТИЕ 
· Тест №60: Синдромен интелектуален дефицит и изоставане в НПР – WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с ИД и изоставане в НПР
· Тест №61: Аутизъм - WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с аутизъм
· Тест №62: Изоставане в НПР, интелектуален дефицит и/или вродени аномалии - Субтеломерни микроделеции/микродупликации, свързани с изоставане в умственото развитие
· Тест №63: известни микроделеционни/ микродупликационни синдроми - Големи делеции/инсерции пренареждания в целия геном, свързани с известни микроделеционни/микродупликационни синдроми
НЕВРО-ДЕГЕНЕРАТИВНИ
· Тест №64: Болест на Алцхаймер - APOE генотипиране за определяне на носителство на алел E4
· Тест №65: Болест на Алцхаймер - WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с болест на Алцхаймер
· Тест №66: Болест на Паркинсон – WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с болест на Паркинсон
· Тест №67: Деменция – WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с деменция
· Тест №68: Фронтотемпорална дегенерация – WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с фронтотемпорална дегенерация
· Тест №69: Латерална амиотрофична склероза - WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с латерална амиотрофична склероза
· Тест №70: Латерална амиотрофична склероза/ Фронтотемпорална дегенерация - Анализ на броя на копията на C9orf72
· Тест №71: Двигателни нарушения– WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с хорея, дистония и други двигателни нарушения
· Тест №72: Левкодистрофия с начало в детска възраст - WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с левкодистрофия с начало в детска възраст
· Тест №73: Левкодистрофия с мозъчни калцификати – WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с левкодистрофия с начало в детска възраст
· Тест №74: Левкодистрофия с късно начало – WES и анализ на панел от гени*, асоциирани с левкодистрофия с начало в детска възраст
· Тест №…….
С √ отбележете желания генетичен тест. 

ЛАБОРАТОРНА ИНФОРМАЦИЯ

ПРИЕМАНЕ НА ПРОБАТА: ______________________________________________________________________________________________
	КОМЕНТАР
ПРИЕЛ: [_______________________________________________________________________][______][______][_________][______________________________]
Име, фамилия				   Дата		                  Подпис
ИЗОЛИРАНЕ НА ДНК
	Код на ДНК
	№
родословие
	Вид материал
	Количество
(ml)
	Дата
изолиране
	Метод
	Добив
(ng)
	Място на съхранение
	Забележка

	
	
	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	
	
	


ИЗОЛИРАЛ: [________________________________________________________________________][______][______][__________][________________________]
                                                                                       Име, фамилия			                                   Дата		           Подпис

ИЗИСКВАНИЯ ЗА ВЗЕМАНЕ НА МАТЕРИАЛ

1.Изисквания за вземане на кръв:1. Кръвта се взема половин до един час след хранене във вакуум- епруветка с ЕДТА (лилава капачка) в количество 6 мл., след което се обръща внимателно няколко пъти. Надписва се епруветката с трите имена, дата на раждане на пациента и диагноза. Може да се съхранява се  в хладилник при + 40 С до 24 часа след вземането. Да не се замразява!. При невъзможност за директно транспортиране до лабораторията. Предпочитано количество: 
· Новородени:  2-3 мл 
· Деца: 3-5 мл
· Възрастни: 5-10 мл
2. Изисквания за взимане на биопсия (свежа туморна тъкан):
Биопсията се взима по възможност от област съдъраща максимално туморна тъкан.  Размера на всяко късче, отделено от тумора е желателно да бъде поне 1-3 см2.  Биопсията  се поставя в стерилна епруветка, надписани с трите имена и дата на раждане на пациента и означения Т(тумор).
 Съхранява се  в хладилник при -200 С. Транспортирането на замразения материал трябва да става непосредствено след изваждането му от хладилната камера на сух лед.
3. Изисквания за взимане на материал от туморно блокче (фиксирано във формалин туморна тъкан, включена в парафин):
Необходими са 5 срези с дебелина 10 микрона от фиксирана в парафин туморна тъкан (FFPE), с минимално съдържание на туморни клетки от 70% и по-възможност без некрози. Срезите от туморните блокчета на пациента се правят в патологична лаборатория и оценката на съдържанието на туморни клетки се прави от лекар-патолог. Материалът от срезите се поставя в епруветка от 1.5 мл, тип Епендорф, надписана с трите имена на пациента и дата на раждане и се изпраща в лабораторията, заедно с придружаващите документи (поръчка за ДНК анализ; информирано съгласие от пациента; епикризи от операцията/ите)
4. Изисквания за ДНК материал*
Предпочитано количество: 5 µg (минимум 3 µg) пречистена ДНК проба с концентрация не по-ниска от 50ng/µl. За тестове, изискващи повторно или допълнително секвениране на гени, може да е необходимо изпращане на допълнително количество от ДНК пробата. Необходимото количество ДНК се аликвотира в 1.5 ml епруветка тип Епендорф или епруветка с капачка на винт. Необходимо е да се отбележи на епруветката в какво е разтворена ДНК пробата (вода или буфер), концентрацията й, трите имена на пациента (печатно), идентификационен номер (ако има такъв) и датата на раждане.  Заедно с материала се изпращат придружаващите документи (поръчка за ДНК анализ; информирано съгласие от пациента; епикризи от операцията/ите).

* В предварителен анализ в лабораторията се проверяват концентрацията и качеството на ДНК пробата; ако пробата не е достатъчна, анализът не може да бъде проведен.
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