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ОНКОЛОГИЧНИ ЗАБОЛЯВАНИЯ
 Пациент №_________________
Изолиране № ________________



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

ПОРЪЧКА ЗА ИЗВЪРШВАНЕ НА ДНК АНАЛИЗ
НАСОЧВАЩ ЛЕКАР:
[__________________________________________________________________________][______][______][_________][______________________ ]
(име, фамилия)                                                  (дата)	                                (подпис)

[__________________________________________________________________________________][_________________________________________]				(здравно заведение/клиника)		                          (телефон/ email)
ОСНОВАНИЕ ЗА НАСОЧВАНЕ:
 Генетична диагноза			 Изследване носителство на известна мутация
 Прогностични маркери		 Предиктивни маркери
НАЛИЦЕ СА СЛЕДНИТЕ ЗАДЪЛЖИТЕЛНИ ДОКУМЕНТИ И МАТЕРИАЛ, за включване в изследването:
❒ ДА  ❒ НЕ  ЕПИКРИЗА						❒ ДА  ❒ НЕ родословно дърво
❒ ДА  ❒ НЕ  ПИСМЕНА МЕДИКОГЕНЕТИЧНА КОНСУЛТАЦИЯ		❒ ДА  ❒ НЕ Свеж биопсичен материал /НОРМА/
❒ ДА  ❒ НЕ  ВЗЕТО Е ПИСМЕНО СЪГЛАСИЕ ЗА ДНК / РНК АНАЛИЗ	❒ ДА  ❒ НЕ Свеж биопсичен материал /ТУМОР/
❒ ДА  ❒ НЕ  КРЪВ с K2 EDTA (виолетов вакутейнер)  НЕ ЗАМРАЗЯВАЙ!	❒ ДА  ❒ НЕ Материал от парафинов блок/ТУМОР/

ИНДЕКСЕН ПАЦИЕНТ/ПРОБАНД:
[___________________________________________________________________________________________][_________________________________]
					Трите имена 					     ЕГН / дата на раждане

[____________________________________________________________________________________________][________________________________]
				Пълен домашен адрес  и email:					Телефон 

[__________________________________][_______________________________________________________][__________________________________]
       Етническа принадлежност			  Професия			             Телефон за връзка с роднина

[______________________________________________________________________________________][______________________________________]
				Диагноза					                              Стадиране по TNM 

Моля, маркирайте вярното: Вид тумор - първичен/вторичен; Хистологично диференциране - Силно / Средно / Слабо
МАЙКА
[_________________________________________________][___________________________][_________________________][_____________________]
		Трите имена 			   ЕГН / Дата на раждане	          диагноза	 	  дата вземане кръв
БАЩА
[_________________________________________________][___________________________][_________________________][_____________________]
		Трите имена 			   ЕГН / Дата на раждане	           диагноза	 	  дата вземане кръв

ДИАГНОЗА: ……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………...

ДАННИ ЗА СЪПЪТСТВАЩИ ЗАБОЛЯВАНИЯ ПРИ ПРОБАНДА: да/не
………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………

СЛУЧАИ НА ОНКОЛОГИЧНИ ЗАБОЛЯВАНИЯ СРЕД РОДСТВЕНИЦИТЕ НА ПРОБАНДА (пояснете): да/не
…….……………………………………………………………………………………………..…………………………… …….…………………………………………………………………………………………………………………………
ДРУГИ ЗАБОЛЯВАНИЯ СРЕД РОДСТВЕНИЦИТЕ НА ПРОБАНДА (пояснете): да/не
………………………………………………………………………………………………………………………………
Изпратени брой срези ________________ параф.блок №_____________________ Дата:________________________

Съдържание на туморни клетки (%)_____________________

Патолог: [___________________________________________________________][_______________________________][_______________]
                                                          Име, фамилия                                                       Tелефон                                  Подпис
 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.
ЛЕЧЕНИЕ:
	Лъчеление
	Преди-/След-оперативно
	Продължи-
телност
(дни)
	Доза рентгеново лъчение
(Gy)
	Схема
(пъти седмично)
	Място на провеждане
(Болнично заведение)
	Коментар

	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	



	Химиотерапия
	Вид терапия
(адювантна/ нео-)
	Продължи-телност
(месеци)
	Медикамент
	Схема/
Брой курсове
	Място на провеждане
(Болнично заведение)
	Коментар

	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	



ПРЕДХОДНИ ОПЕРАЦИИ:
	№
	Дата
	Диагноза
	TNM
класификация
	Вид резекция

	Локализация
	Лечение *

	
	
	
	
	
	
	Лъчетерапия
	Химиотерапия

	1.
	
	
	
	
	
	Да
	Не
	Да
	Не

	2.
	
	
	
	
	
	Да
	Не
	Да
	Не

	3.
	
	
	
	
	
	Да
	Не
	Да
	Не


* Попълнете като оградите верния отговор

ОБХВАТ НА ИЗСЛЕДВАНЕ
[bookmark: _Hlk216861475]ФАМИЛНИ ОНКОЛОГИЧНИ
· Тест № 1 Фамилен рак на гърдата и айчника (HBOC) - Анализ на BRCA1 и BRCA2 гените, герминативни варианти
· Тест № 2 Фамилен рак на гърдата и айчника (HBOC) Големи делеции/инсерции пренареждания в BRCA1 гена
· Тест № 3 Фамилен рак на гърдата и айчника (HBOC) Големи делеции/инсерции пренареждания в BRCA2 гена
· Тест № 4 Фамилен рак на гърдата и айчника (HBOC) Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с HBOC
· Тест № 5 Фамилен неполипозен колоректален карцином - HNPCC (Lynch syndrome) -Микросателитна нестабилност на панел от 10 маркера (норма/тумор)
· Тест № 6 Фамилен неполипозен колоректален карцином - HNPCC (Lynch syndrome) - Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с колоректален карцином 
· Тест № 7 Фамилен неполипозен колоректален карцином - HNPCC (Lynch syndrome) - Анализ на MLH1 генa 
· Тест№ 8 Фамилен неполипозен колоректален карцином - HNPCC (Lynch syndrome) - Анализ на MSH2 генa 
· Тест№ 9 Фамилен неполипозен колоректален карцином - HNPCC (Lynch syndrome) - Анализ на MSH6 генa 
· Тест№ 10 Фамилен неполипозен колоректален карцином - HNPCC (Lynch syndrome) - Големи делеции/инсерции пренареждания в MLH1 и MSH2 гените 
· Тест№ 11 Фамилен неполипозен колоректален карцином - HNPCC (Lynch syndrome) - Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с HNPCC 
· Тест№ 12 Наследствени Гастроинтестинални Тумори Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с наследствени гастроинтестинални тумори, наследствен колоректален и стомашен рак, и/или риск от развитие на множество полипи 
· Тест№ 13 Фамилна аденоматозна полипоза (FAP) Анализ на екзон 16 на APC гена 
· Тест№ 14 Фамилна аденоматозна полипоза (FAP) Анализ на APC гена (без екзон 16)
· Тест№ 15 Фамилна аденоматозна полипоза (FAP) Секвенционен анализ на APC гена
· Тест№ 16 Фамилна аденоматозна полипоза (FAP) Големи делеции/инсерции пренареждания в APC гена
· Тест№ 17 Болест на Hirschsprung Секвенционен анализ на RET гена
· Тест № 18 Множествена Ендокринна Неоплазия (MEN) Анализ на MEN1 гена
· Тест№ 19 Множествена Ендокринна Неоплазия (MEN) MEN2, Анализ на екзони 10,11,13, 14, 15, 16 на RET гена (обхваща 90% от известните патогенни варианти)
· Тест№ 20. Множествена Ендокринна Неоплазия (MEN) Анализ на  всички екзони на RET гена (без екзони 10,11,13, 14, 15, 16)
· Тест№ 21. Множествена Ендокринна Неоплазия (MEN) Анализ на RET гена
· Тест №22 Синдром на Li-Fraumeni Анализ на TP53 гена
· Тест №23 Синдром на Li-Fraumeni Големи делеции/инсерции пренареждания в TP53 гена 
· Тест №24 Фамилен рак на простатата Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с рак на простатата
· Тест №25 Фамилен рак на панкреаса Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с рак на панкреаса
· Тест №26 Фамилен рак на кожата Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с рак на кожата
· Тест №27 Наследствени онкологични заболявания, разширен панел
· Тест № 28 Наследствен параганглиом - Феохромоцитом / PGL/PCC синдром – WES
· Тест № 29 Наследствени синдроми свързани с тумори на ЦНС, ПНС -WES
· Тест № 30 RAS-опатии (синдром на Noonan и Noonan Spectrum заболявания)
· Тест № 31 Наследствен Невробластом – WES
· Тест № 32 Неврофиброматоза тип 1 - Анализ на дълбоки интронни варианти в NF1 гена
· Тест № 33 Неврофиброматоза тип 1 - Големи делеции/инсерции пренареждания в NF1 гена
· Тест № 34 Неврофиброматоза тип 2 - Големи делеции/инсерции пренареждания в NF2 гена
· Тест № 35 Синдром на Gorlin-Goltz - патогенни варианти в екзони 2, 3, 6, 8, 9, 10, 13, 15 на PTCH1 гена
· Тест № 36 Синдром на Gorlin-Goltz - патогенни варианти в екзони 1, 4, 5, 7, 11, 12, 14, 16, 17, 18, 19, 20, 21 22, 23 на PTCH1 гена
· Тест № 37 Синдром на Gorlin-Goltz - Анализ на PTCH1 гена
· Тест № 38 Туберозна склероза - Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с туберозна склероза
[bookmark: _Hlk216861450]БИОМАРКЕРИ 
· Тест №163 BRCA-свързан разширен панел за оценка на фамилен риск и избор на терапия. Анализ на BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, RAD51C и TP53 гените.
· Тест №164 Избор на терапия при карцином на гърда - Анализ на соматични мутации в ER1 гена
· Тест №165 Избор на терапия при карцином на гърда - Анализ на соматични PIC3CA hot-spot мутации
· Тест №166 Избор на терапия при карцином на простатата. Таргетно секвениране на панел от HRR гени за установяване на варианти свързани с дефицит на хомоложна рекомбинация (HRD)
· Тест №167 Избор на терапия при солидни тумори, свързани с дефицит на хомоложна рекомбинация (рак на гърдата, яйчник, простата и панкреас) - Установяване на дефицит на хомоложна рекомбинация (HRD)
· Тест №168 Геномно профилиране във връзка с избор на терапия при солидни тумори - Анализ на соматични ДНК варианти в панел от гени* (SNVs, InDels,SVs, CNVs), генни фузии и сплайс варианти на РНК ниво, определяне на дефицит на хомоложна рекомбинация (HRD), (микросателитна нестабилност (MSI), туморен мутационен товар (TMB)
· Тест №169 Таргетно секвениране на панел  от гени при солидни тумори  във връзка с избор на терапия
· Тест №170 Прогностични маркери при тумори на централната нервна система – екзон 4 на IDH1 гена и екзон 4 на IDH2 гена
· Тест №171 Прогностични маркери при тумори на централната нервна система - големи делеции/инсерции пренареждания в хромозомните рамена 1p19q
· Тест №172 Прогностични маркери при тумори на централната нервна система - големи делеции/дупликации пренареждания в PDGFRA (4q12), EGFR (7p11.2), CDKN2A (9p21.3), PTEN (10q23.31), CDK4, MIR26A2, MDM2 (12q14-q15), NFKBIA (14q13.2) и TP53 (17p13.1) гените
· Тест №173 Диагностични маркери при тумори в централната нервна система, ендометриум, стомах и др. - Анализ на ATRX гена
· Тест №174 Диагностични маркери при тумори в централната нервна система, ендометриум, стомах и др. - Големи делеции/инсерции в ATRX гена 
· Тест №175 Диагностични и прогностични маркери при мозъчни, ПНЕТ, тироидни и други тумори - патогенни варианти в промоторния участък на TERT гена
· Тест №176 Диагностични и прогностични маркери при мозъчни, ПНЕТ, тироидни и други тумори - патогенни варианти в екзон 2 на H3F3A гена
· Тест №177 Диагностични и прогностични маркери при мозъчни, ПНЕТ, тироидни и други тумори - патогенни варианти в екзон 1 на HIST1H3B и HIST1H3C гените.
· Тест №178 Диагностичен маркер за наличие на DICER1 синдром - Анализ на DICER1 гена
· Тест №179 Диагностични и предиктивни маркери за таргетна терапия при Гастроинтестинален стромален тумор (GIST) - патогенни варианти в екзони 8, 9, 11, 13, 14, 17 и 18 на сKIT гена
· Тест №180 Диагностични и предиктивни маркери за таргетна терапия при Гастроинтестинален стромален тумор (GIST) - патогенни варианти в екзони 12, 14 и 18 на PDGFRA гена
· Тест №181 Диагностични и предиктивни маркери за таргетна терапия при Гастроинтестинален стромален тумор (GIST) – патогенни варианти в екзони 9 и 11 на сKIT гена и екзон 18 на PDGFRA гена
· Тест №182 Диагностични и предиктивни маркери за таргетна терапия при Гастроинтестинален стромален тумор (GIST) - патогенни варианти в екзони 8, 13, 14, 17 и 18 на сKIT гена, екзони 12 и 14 на PDGFRA гена и екзон 15 на BRAF гена
· Тест №183 Предиктивен маркер BRAF (V600) патогенни варианти за таргетна терапия при онкологични заболявания (меланома, колоректален и белодробен карциноми, на щитовидната жлеза, ГИСТ, мозъчни тумори и др.) - патогенни варианти в екзон 15 на BRAF гена (V600)
· Тест №184 Предиктивен маркер за таргетна терапия при хронична лимфоцитна левкемия/ХЛЛ/ - Анализ на TP53 гена
· Тест №185 Предиктивен маркер за таргетна терапия при хронична лимфоцитна левкемия/ХЛЛ/ - Анализ на TP53 гена, WES
· Тест №186 Предиктивен маркер за таргетна терапия при хронична лимфоцитна левкемия/ХЛЛ/ - Дупликации/делеции на 17p13 (TP53 гена), 13q14 (RB1/DLEU/MIR15A-region), 11q22 (ATM, тризомия 12)
· Тест №189 Оптимизиране на терапията с метотрексат - Анализ на 5 полиморфни варианта в MTHFR и ABCB1 гени
· Тест №191 Изследване на DPYD варианти за оптимизиране на химиотерапия с 5-флуороурацил и капецитабин
·  Тест №192 Минималната резидуална болест (Minimal residual disease) при пациенти с невробластом - Анализ на панел от два (TH и PHOX2B) експресионни маркера при пациенти с Невробластом
· Тест №193 Оптимизиране на терапията с лекарствени препарати от групата на тиопурините (Azathioprine, Mercaptopurine и Thioguanine) - Анализ на 17 полиморфни варианта в гена TPMT.
· Тест №194 Оптимизиране на терапията с лекарствени препарати от групата на тиопурините (Azathioprine, Mercaptopurine и Thioguanine) - Анализ на 18 полиморфни варианта в гена NUDT15
· Тест №198 Диагностични маркери при мозъчни, рабдоидни, солидни и други тумори - Анализ на SMARCB1 гена
· Тест №199 Диагностични маркери при мозъчни, рабдоидни, солидни и други тумори - Делеции/дупликации в регион 22q11.21-q12.2, включващ гените TBX1, DGCR8, SNAP29, LZTR1, PPIL2, GNAZ, SMARCB1(INI1), SNRPD3, SEZ6L, NIPSNAP1
[bookmark: _Hlk216866415]ЦЯЛОСТНО ЕКЗОМНО СЕКВЕНИРАНЕ (WES)
· Тест №200 Анализ на разширен панел за фамилни онкологични заболявания и интерпретация
· Тест №201 Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ и интерпретация на клиничен екзом
· [bookmark: _Hlk216866415]Тест №202 Цялостно екзомно секвениране (WES) на пациент и двама родители, включва анализ и интерпретация
ОПРЕДЕЛЯНЕ НОСИТЕЛСТВО
· Тест №203 Определяне на носителство на известен патогенен вариант в семейство с наследствено заболяване
· Тест №204 Определяне на носителство на вариант, открит след секвениране от следващо поколение (NGS)
· Тест №205 Потвърдителен анализ /сегрегация на CNV вариант открит след секвениране от следващо поколение (NGS)
· Тест №206 Потвърдителен анализ /сегрегация на аберации, открити чрез микрочипов анализ и NGS
· Тест №207 Потвърдителен анализ /7сегрегация на CNV вариант открит след секвениране от следващо поколение (NGS)
МИКРОЧИПОВ АНАЛИЗ
· Тест №208 Микроделеционни/микродупликационни синдроми в целия геном
[bookmark: _Hlk216865909]УСЛУГИ С РЕАКТИВИ ОСИГУРЕНИ ОТ МЗ
· Тест №233 Микрочипов анализ
· Тест №234 Пълно екзомно секвениране и интерпретация
· Тест №235 Цялостно геномно секвениране с анализ и интерпретация
· Тест №237 Неврофиброматоза тип 1
· Тест №238 Неврофиброматоза тип 2
· Тест №240 Хромозомни промени в броя копия при детски солидни тумори 
· Тест №241 Детски солидни тумори
· [bookmark: _Hlk216865909]Тест №………
С √ отбележете желания генетичен тест.  
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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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