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ОЧНИ 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 	ЕПИКРИЗА	                  	       ДА   НЕ  КРЪВ с K2 EDTA (виолетов вакутейнер) 
 ДА   НЕ	ОФТАЛМОЛОГИЧНО ИЗСЛЕДВАНЕ	                               ДА   НЕ  ПАРАФИНОВИ БЛОКЧЕТА
 ДА   НЕ	ВЗЕТО ПИСМЕНО СЪГЛАСИЕ ЗА ДНК АНАЛИЗ	         ДА   НЕ  ТУМОРНА ТЪКАН
 ДА   НЕ	ПИСМЕНА МЕДИКО-ГЕНЕТИЧНА КОНСУЛТАЦИЯ     ДА   НЕ НОРМАЛНА ТЪКАН	 
 ДА   НЕ	ДРУГА ДОКУМЕНТАЦИЯ	                               ДА   НЕ ИЗОЛИРАНА ГЕНОМНА ДНК 
С √ отбележете наличните документи и биологични материали


ИНДЕКСЕН ПАЦИЕНТ/ПРОБАНД:

[_____________________________________________________________________________][________________________________________________]
                                                Трите имена                                                                                              Дата на раждане  
                       [______________________________________________________________________________________________________________________________] 
	                                                              Пълен домашен адрес

[_________________________] [______________________________________][______________________][____________________________________] 
                Телефон                             Е-mail                                    Етн.произход	             Произход

[______________________________________________________________________________________________________________________________] 
Диагноза
МАЙКА
[_____________________________________________________________________________][_____________________][_____________________]
Трите имена                                                                                         дата на раждане          диагноза                                                                                                         
БАЩА
[_____________________________________________________________________________][_____________________][_____________________]
Трите имена                                                                                         дата на раждане          диагноза                                                                                                         

ДАННИ ЗА СЪПЪТСТВАЩИ ЗАБОЛЯВАНИЯ:
Очни/ушни: да / не ________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Други: да / не
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
	СЛУЧАИ НА ОЧНИ/УШНИ ЗАБОЛЯВАНИЯ СРЕД РОДСТВЕНИЦИТЕ НА ПРОБАНДА: 

	Глухота: 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.
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
МАКУЛНА ДЕГЕНЕРАЦИЯ
· Тест №75: Анализ на ABCA4 генa - кодиращ район и некодиращи области
· Тест №76: Големи делеции/инсерции в ABCA4 генa 
· Тест №77: Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с болест на Щаргард (Stargardt disease)
· Тест № 78: Анализ на BEST1 генa
· Тест № 79: Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с макулна дегенерация
ГЛАУКОМА
· Тест № 80: Анализ на генa CYP1B1 
· Тест № 81: Мутация p.R299X в LTBP2 генa
· Тест № 82: Анализ на генa MYOC 
· Тест № 83: Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с глаукома 
ДЕГЕНЕРАЦИЯ НА РЕТИНАТА ТИП CONE-ROD
· Тест № 84: Анализ на CRX и GUCY2D гените и екзон 15 в гена RPGR-ORF15
· Тест № 85: Mутации в ABCA4 гена – кодиращ район и некодиращи области
· Тест № 86: MLPA анализ за големи делеции/инсерции в ABCA4 генa 
· [bookmark: _Hlk216869596]Тест № 87: Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с cone-rod дегенерация
ВРОДЕНА АМАВРОЗА НА ЛЕБЕР (LEBER CONGENITAL AMAUROSIS)
· Тест № 88: Анализ на гена RPE65 
· Тест № 89: Анализ на гените CRX, IMPDH1 и OTX2
· Тест № 90: Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с вродена амавроза на Лебер
· Тест № 91: Наследствена оптична невропатия на Лебер – патогенни варианти в 3 митохондриални гена - MT-ND1, MT-ND4 и MT-ND6
ПИГМЕНТНА ДЕГЕНЕРАЦИЯ НА РЕТИНАТА (RETINITIS PIGMENTOSA)
· Тест № 92: Анализ на RHO, PRPH2/RDS, PRPF31 и IMPDH1 гените и екзон 15 на RPGR-ORF15 гена
· Тест № 93: Анализ на USH2A, CRB1 и RHO гените и екзон 15 на RPGR-ORF15 гена
· Тест № 94: Анализ на екзон 15 в RPGR-ORF15 гена
· Тест № 95: Анализ на RPE65 гена
· Тест № 96: Анализ на BEST1 гена
· Тест № 97: Големи делеции/инсерции в гените RHO, IMPDH1, RP1 и PRPF31
· Тест № 98: Големи делеции/инсерции генa USH2A
· Тест № 99: Големи делеции/инсерции генa EYS
· Тест № 100: Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с пигментна дегенерация на ретината 
ДЕГЕНЕРАЦИЯ НА РЕТИНАТА СИНДРОМ НА ЪШЪР ТИП 2 (USHER SYNDROME TYPE 2)
· Тест № 101: Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с дегенерация на ретината 
· Тест № 102: Анализ на USH2A гена
· Тест № 103: Големи делеции/инсерции генa USH2A
· Тест № 104: Синдром на Бардет-Бийдъл (Bardet-Biedl syndrome) - Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани със синдром на Bardet-Biedl
· Тест № 105: Вродена стационарна нощна слепота - Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани със стационарна нощна слепота 
· Тест № 106: Ретиносхиза - Мутации в RS1 генa
· Тест № 107: Ретинобластом - Анализ на гена RB1 
· Тест № 108: Ретинобластом - Най-честите патогенни варианти в генa RB1 генa екзони 8,10,11,14,15,17,18,23
· Тест № 109: Катаракта - Цялостно екзомно секвениране (WES) и анализ на панел от гени*, асоциирани с катаракта 
· 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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