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Катедра Медицинска Химия и Биохимия, Медицински Факултет, Медицински Университет - София
ул. “Здраве” № 2, гр. София 1431; Тел: (+359) 2 9172 268; 2 9172 214; Web: www.mmcbg.org; Еmail: diagnostics@mmcbg.org


NGS ПАНЕЛИ 
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
 Предиктивни маркери

ИНДЕКСЕН ПАЦИЕНТ/ПРОБАНД:

[___________________________________________________________________________________________][_________________________________]
	
				Трите имена 					     ЕГН / дата на раждане
[___________________________________________________________________________________________][_________________________________]
				Пълен домашен адрес  и e-mail:					Телефон 

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

[_____________________________________________________________________________________________________________________________]
				Диагноза					 


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
…………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………...........……………

ЗАБОЛЯВАНИЯ СРЕД РОДСТВЕНИЦИТЕ НА ПРОБАНДА (пояснете): 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.
НАЛИЦЕ СА СЛЕДНИТЕ ЗАДЪЛЖИТЕЛНИ ДОКУМЕНТИ И МАТЕРИАЛ, за включване в изследването:
 ДА   НЕ	ЕПИКРИЗА		 ДА   НЕ родословно дърво
[bookmark: _GoBack] 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/
 ДА   НЕ      FastQ файл/ BAM файл/ VCF файл
С √ отбележете наличните документи и биологични материали


ПРЕПОРЪЧАН ГЕНЕН ПАНЕЛ от насочващия лекар: ……………………………………………………………………………………….......................................................................................................
……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………
……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………
……………………………………………………………………………………….......................................................................................................



БИОЛОГИЧЕН МАТЕРИАЛ ОТ ДРУГИ РОДСТВЕНИЦИ НА ИНДЕКСНИЯ ПАЦИЕНТ (ПРОБАНД)
	№
	Трите имена
	Дата на
раждане
	Диагноза
	Връзка с
пробанда
	Дата на
вземане на
кръв

	1
	
	
	
	
	

	2
	
	
	
	
	

	3
	
	
	
	
	

	4
	
	
	
	
	

	5
	
	
	
	
	


Биологичните проби се приемат за изолиране на ДНК/РНК в лабораторията САМО с придружаваща поръчка за анализ. 




ОБХВАТ НА ИЗСЛЕДВАНЕТО
· Тест №7 Фамилен рак на гърдата и яйчника (HBOC) – мутации в 31 гена
· Тест №9 Фамилен неполипозен колоректален карцином - HNPCC (Lynch syndrome) – мутации в 38 гена
· Тест №14 Фамилен неполипозен колоректален карцином - HNPCC (Lynch syndrome) – мутации в 5 гена
· Тест №15 Наследствени Гастроинтестинални Тумори - Мутации в 43 гена асоциирани с наследствени гастроинтестинални тумори, наследствен колоректален и стомашен рак, и/или риск от развитие на множество полипи
· Тест №27: Фамилен рак на простатата – мутации в 25 гена 
· Тест №28: Хематологични злокачествени заболявания - мутации в 321 гена 
· Тест №29: Наследствен Параганглиом - Феохромоцитом / PGL/PCC синдром/ - мутации в 20 гена
· Тест №30: Наследствени синдроми свързани с тумори на ЦНС, ПНС – мутации в 29 гена
· Тест №31: RAS-опатии, Генетични синдроми, резултат от мутации в гена, които кодират компоненти или регулатори на пътя на Ras/митоген-активирана протеин киназа (MAPK) – мутации в 36 гена
· Тест №32: Медулобластом – мутации в 16 гена
· Тест №33: Сарком – мутации в 10 гена
· Тест №34: Наследствен невробластом - мутации в 2 гена (ALK и PHOX2B)
· Тест №47: Епилептични енцефалопатии - мутации в 516 гена
· Тест №48: Автозомно доминантна нощна фронтална епилепсия (ADNFLE) - мутации в 84 гена
· Тест №49: Епилепсия и епилептични синдроми- разширен панел от 1089 гена
· Тест №50: Мигрена – мутации в 24 ядренокодирани гена
· Тест №51: Синдромен интелектуален дефицит и изоставане в НПР – мутации в 3123 гена
· Тест №52: Аутизъм - мутации в 1131
· Тест №54: Наследствена спастична параплегия - мутации в 111 гена
· Тест №56: Наследствени невропатии - мутации в 281 гена
· Тест №57: Наследствени атаксии – мутации в 661 гена
· Тест №58: Церебеларна хипоплазия – мутации в 68 гена
· Тест №59: Артрогрипоза - мутации в 288 гена
· Тест №60: Невромускулни заболявания - мутации в 496 гена
· Тест №62: Болест на Алцхаймер - мутации в 40 гена
· Тест №63: Болест на Паркинсон – мутации в 86 гена
· Тест №64: Деменция – мутации в 47 гена
· Тест №65: Фронтотемпорална дегенерация - мутации в 23 гена
· Тест №66: Латерална амиотрофична склероза - мутации в 82 гена
· Тест №68: Двигателни нарушения, хорея, дистония и други двигателни нарушения – мутации в 1360 гена
· Тест №69: Левкодистрофия с начало в детска възраст - мутации в 2938 гена
· Тест №70: Левкодистрофия с мозъчни калцификати – мутации в 232 гена
· Тест №71: Левкодистрофия с късно начало – мутации в 84 гена
· Тест №72: Вродена хипотония - мутации в 2981 гена
· Тест №75: Болест на Щаргард - мутации в 13 гена
· Тест №77: Макулна дегенерация - мутации в 30 гена
· Тест №81: Глаукома - мутации в 25 гена
· Тест №85: Дегенерация на ретината тип cone-rod – мутации в 42 гена
· Тест №88: Вродена амавроза на Лебер (Leber congenital amaurosis) - мутации в 26 гена
· Тест №98: Пигментна дегенерация на ретината (Retinitis pigmentosa) - мутации в 341 гена
· Тест №99: Дегенерация на ретината Синдром на Ъшър тип 2 (Usher syndrome type 2) - мутации в 341 гена
· Тест №102: Синдром на Бардет-Бийдъл (Bardet-Biedl syndrome) - мутации в 27 гена
· Тест №103: Вродена стационарна нощна слепота - мутации в 14 гена
· Тест №107: Катаракта – мутации в 90 гена
· Тест №111: Синдромна и несиндромна слухова загуба – мутации в 594 гена
· Тест №114: Кортико-резистентен нефротичен синдром - мутации в 26 гена
· Тест №116: Вродени аномалии на отделителната система (ВАОС) - мутации в 214 гена
· Тест №119: Цилиопатии - мутации в 251 гена
· Тест №120: Ендокринни заболявания - мутации в 810 гена
· Тест №121: Вроден хипопитуитаризъм- мутации в 10 гена
· Тест №122: Вроден хипотироидизъм - мутации в 24 гена
· Тест №126: Изолиран дефицит на растежен хормон (ИДРХ) - мутации в 10 гена
· Тест №130: Диабет, проявяващ се с настъпване на зрелостта (MODY) - мутации в 15 гена
· Тест №131: Кардиологични заболявания – мутации в 536 гена асоциирани с аритмии (напр. Long and Short QT Syndromes или Brugada syndrome) и кардиомиопатии
· Тест №133: Митохондриални заболявания - мутации в 266 ядрени гена асоциирани с митохондриални заболявания
· Тест №134: Заболявания на съединителната тъкан – мутации в 224 гена
· Тест №135: Синдром на Marfan и Marfan-подобни заболявания – мутации в 113 гена
· Тест №136: Скелетни дисплазии – мутации в 597 гена
· Тест №137: Заболявания на черния дроб – мутации в 204 гена
· Тест №138: Имунни заболявания – мутации в 801 гена
· Тест №139: Хематологични заболявания – мутации в 45 гена
· Тест №140: Синдромни и несиндромни заболявания с дерматологични симптоми – мутации в 423 гена
· Тест №141: Репродуктивен панел, жени – мутации в 212 гена
· Тест №142: Репродуктивен панел, мъже – мутации в 209 гена
· Тест №143: Метаболитни заболявания – мутации в 1012 гена
· Тест №178: Анализ на разширен панел за фамилни онкологични заболявания и интерпретация – мутации в 233 гена
· Тест №179: Анализ  на  панел  от гени, свързани с таргетна терапия,  при солидни тумори и интерпретация – най-честите мутации в 50 гена свързани с избор на таргетна терапия
· Тест №180: Цялостно екзомно секвениране (WES) интерпретация на клиничен екзом – мутации в 5227 гена
· Тест №181: Цялостно екзомно секвениране (WES), не включва анализ и интерпретация - 19 396 RefSeq гени. Дълбочина на четене: средно покритие ≥50X, гарантирани ≥ 85% на бази с качество ≥Q30
ОПРЕДЕЛЯНЕ НА НОСИТЕЛСТВО
· Тест №182: Определяне на носителство  в семейство с известна генетична причина за наследствено заболяване – анализ на една генна мутация в един родственик
ПОТВЪРДИТЕЛЕН АНАЛИЗ
· Тест №183: Потвърдителен анализ на единична мутация, открита чрез секвениране от следващо поколение (NGS)
БИОИНФОРМАТИЧЕН АНАЛИЗ 
· Тест №205: Биоинформатичен анализ и интерпретация на данни от NGS – панел от 5227 гена
· Тест №206: Биоинформатичен анализ и интерпретация на данни от NGS – пълен екзом 19 396 RefSeq гена,  дълбочина на четене: средно покритие ≥50X, гарантирани ≥ 85% на бази с качество ≥Q30
УСЛУГИ С РЕАКТИВИ ОСИГУРЕНИ ОТ МИНИСТЕРСТВО НА ЗДРАВЕОПАЗВАНЕТО
· Тест №210 : Анализ на клиничен екзом,  потвърждение и интерпретация, с реактиви осигурени от МЗ
    С √ отбележете желания генетичен тест. 

ЛАБОРАТОРНА ИНФОРМАЦИЯ					

ПРИЕЛ: 

[________________________________________________________________________][______][______][__________][________________________]
			Име, фамилия				Дата		       Подпис
ИЗОЛИРАНЕ НА ДНК
	Код на ДНК/ РНК/плазма/ серум
	Вид материал
	Количество (ml)
	Дата
изолиране/
отделяне
	Метод
	Добив
(g)
	Място на съхранене
	
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 (отбележете концентрацията върху епруветката печатно). За тестове, изискващи повторно или допълнително секвениране на гена, може да е необходимо изпращане на още от ДНК пробата. Необходимото количество ДНК се аликвотира в 1.5 ml епруветка 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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