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Катедра по Медицинска Химия и Биохимия, Медицински Факултет, Медицински Университет – София

ул. “Здраве” № 2, гр. София 1431; Тел: (+359) 2 9172 264; Web: www.mmcbg.org; Еmail: diagnostics@mmcbg.org



[        ][        ][             ]


           (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 ЗАДЪЛЖИТЕЛНИТЕ ДОКУМЕНТИ И МАТЕРИАЛ, за вкючване в изследването

( ДА ( НЕ 
ВЗЕТО Е ПИСМЕНО СЪГЛАСИЕ ЗА АНАЛИЗ
( ДА ( НЕ
3-10ml КРЪВ с K2 EDTA 
( ДА ( НЕ
ЕПИКРИЗА
( ДА ( НЕ
ХОРИОН БИОПСИЯ (>8mg хорионни въси) 
( ДА ( НЕ
ПИСМЕНА  МЕДИКОГЕНЕТИЧНА КОНСУЛТАЦИЯ  
 ( ДА ( НЕ 
АМНИОТИЧНА ТЕЧНОСТ (30 ml чиста течност преди 20 г.с.)
( ДА ( НЕ
РОДОСЛОВНО ДЪРВО

( ДА ( НЕ 
КОРДОЦЕНТЕЗА
( ДА ( НЕ
РЕЗУЛТАТИ ОТ ПРОВЕДЕНИ ИЗСЛЕДВАНИЯ

( ДА ( НЕ
ДРУГ МАТЕРИАЛ .................................

ДИАГНОЗА 
[________________________________________________________________________________________________]

ИНДЕКСЕН ПАЦИЕНТ/ПРОБАНД:

[___________________________________________________________________________________________][_________________________________]






Трите имена 




     ЕГН / дата на раждане
[___________________________________________________________________________________________][_________________________________]





Пълен домашен адрес и e-mail:




Телефон 

[__________________________________][_______________________________________________________][__________________________________]

       Етническа принадлежност


  Професия


             Телефон за връзка с роднина
[___________________________________]

          дата на вземане кръв:

МАЙКА

[_________________________________________________][___________________________][_________________________][_____________________]


Трите имена 


   ЕГН / Дата на раждане
          диагноза
 
  дата вземане кръв
БАЩА

[_________________________________________________][___________________________][_________________________][_____________________]


Трите имена 


   ЕГН / Дата на раждане
           диагноза
 
  дата вземане кръв
 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)
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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 РОДСТВЕНИЦИ НА БОЛНИЯ
	N
	Трите имена
	Роден/а на
	Роднинска връзка с пациента

	4
	
	
	

	5
	
	
	

	6
	
	
	

	7
	
	
	


Биологичните проби се приемат за изолиране на ДНК/РНК в лабораторията САМО с придружаваща поръчка за анализ. 
А. ПОКАЗАНИЯ ЗА ИЗВЪРШВАНЕ НА ПОСТНАТАЛЕН МИКРОЧИПОВ АНАЛИЗ
1.БРЕМЕННОСТ, РАЖДАНЕ И ОБЩО РАЗВИТИЕ








Бременност:

( Нормална
( С усложнения…………………………………………………………….

Продължителност на бременността: ( Нормална
( Преждеврененно прекъсване в седмица [_______] + [_______] ден

Раждане:

( Нормално
( С усложнения…………………………………………………………….

Развитие на детето:
( Нормално
(  Забавено, уточнете…………….................................................................
Доминираща ръка:
( Лява

( Дясна

2.НАЛИЧИЕ НА ВРОДЕНИ АНОМАЛИИ
ДИСМОРФИЗМИ: 

 (ОБЩИ


(  ЛИЦЕВИ

Описание:....................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................
3. НЕОБЯСНИМО ЗАБАВЯНЕ В РАЗВИТИЕТО ОТ ОБЩ ТИП:   
( НЕ  ( ДА  ,  Ако ДА моля уточнете:

Описание:....................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................
Ако ДА моля уточнете: 
 ( ТЕЖКО
( СРЕДНО
( ЛЕКО 
използван тест (напр. IQ тест)..............................................................................................................................................................
резултати ............................................................................................................................................................................................................................

.............................................................................................................................................................................................................
5. ЕПИЛЕПСИЯ


( НЕ  ( ДА, Ако ДА моля уточнете:
Тип епилепсия: ……………………………………………………………………………………………………………………………………………………
Припадъци:
( Прости частични (без загуба на съзнание)
( Комплексни частични (със загуба на съзнание)

( Генерализирани:  ( Абсaнсни
( Миоклонични
( Клонични
( Тонични 
( Тонично-клонични
( Атонични

Начало:[_____________________]



Последен припадък:[____________________]

6. РАЗСТРОЙСТВА ОТ АУТИСТИЧЕН ТИП 
( НЕ  ( ДА  ,  Ако ДА моля уточнете: 
( поведенчески  (когнитивни

Речеви проблеми: ( забавяне в развитието
 ( пълно преустановяване 

(липса на реч

7. КОМОРБИДНОСТ












( НЕ  ( ДА    Тремор




( НЕ  ( ДА    Атаксия
( НЕ  ( ДА    Хореоатетоза
( НЕ  ( ДА    Други двигателни аномалии, уточнете ……………………….............…………………..............................................

( НЕ  ( ДА    Депресия
( НЕ  ( ДА    Психоза




( НЕ  ( ДА    Паметови затруднения

( НЕ  ( ДА    Други психиатрични заболявания, уточнете …………………………………...………..............................................

( НЕ  ( ДА    Други допълнителни особености, уточнете ……………………………………………………………...…………....

8. МЕТАБОЛИТНИ ИЗСЛЕДВАНИЯ:









Находка…………………………………………………………………………………………………………………..…………
.............................................................................................................................................................................................................
9. ДАННИ ЗА МОЗЪЧНИ АНОМАЛИИ:








СТ: находка: ………………………………………………………………………………………………………………………………………
………………………………………………………………………………………………………………………………………

MRI: находка: ………………………………………………………………………………………………………………………………………
………………………………………………………………………………………………………………………………………

Б. ПОКАЗАНИЯ ЗА ИЗВЪРШВАНЕ НА ПРЕНАТАЛЕН МИКРОЧИПОВ АНАЛИЗ

Ултразвукова находка/и за големи аномалии на плода


( НЕ  
( ДА , Ако ДА моля уточнете: .............................................................................................................................................................................................................

.............................................................................................................................................................................................................

Хромозомни аномалии от типа на структурни аберации или маркерни хромозоми

                                                                                                                                 ( НЕ  
( ДА , Ако ДА моля уточнете: .............................................................................................................................................................................................................

Предишна бременност/дете с доказан положителен резултат за наличие на аберации, засягащи броя копия на ДНК, имащи отношение 

за малформациите на плода/дететo




( НЕ  
( ДА ,      Ако ДА моля уточнете: 

.............................................................................................................................................................................................................

.............................................................................................................................................................................................................

Предишно мъртво раждане с наличие на аберация потенциално съвместима с живота или анамнеза за повтарящи се аборти или мъртво раждане





( НЕ  
( ДА ,      Ако ДА моля уточнете: .............................................................................................................................................................................................................

.............................................................................................................................................................................................................
Наличие на доказано хромозомно пренареждане, хромозомен мозаицизъм или анеуплоидия, засягаща половите хромозоми при един от родителите




( НЕ  
( ДА ,      Ако ДА моля уточнете: .............................................................................................................................................................................................................

.............................................................................................................................................................................................................
Риск от наличие на генетични нарушения в резултат на хромозомни счупвания и реаранжиране на хромозомите [Ataxia telangiectasia, 

Bloom syndrome, Fanconi anemia, Xeroderma pigmentosum], или друг синдром характеризиращ се с цитогенетична находка   







( НЕ  
( ДА ,
Ако ДА моля уточнете: .............................................................................................................................................................................................................

.............................................................................................................................................................................................................
.
Прилагане на вътрецитоплазмено инжектиране на сперматозоид или друга медицинска интервенция, която увеличава риска от възникване на хромозомни аномалии при плода 


( НЕ  
( ДА , Ако ДА моля уточнете: .............................................................................................................................................................................................................

.............................................................................................................................................................................................................
ОБХВАТ НА ИЗСЛЕДВАНЕТО

· Тест №208: Микроделеционни/микродупликационни синдроми - Микрочипов анализ с чип GenetiSure Cyto CGH+SNP Microarray, 4 X 180 K 
· Тест №209: Изоставане НПР/Болести от аутистичния спектър - Микрочипов анализ с чип GenetiSure Cyto CGH+SNP Microarray, 4 X 180 K 
· Тест №210: Вродени аномалии и малформативни синдроми/спонтанни аборти - Микрочипов анализ с чип GenetiSure Cyto CGH+SNP Microarray, 4 X 180 K 
· Тест №206: Потвърдителен анализ/сегрегация на аберации, открити чрез микрочипов анализ и NGS 

· Тест №211: MS-MLPA анализ за синдром на Prader Willi/Angelman 

· Тест №212: MS-MLPA анализ за синдом Russel-Silver/Beckwith-Wiedemann 

· Тест №213: Секвенционен анализ за мутации в в UBE3A гена (екзон 8-17) – синдром Angelman 
· Тест №214: Изследване на унипарентна дизомия - хромозоми 14 и 7, с метилационен MLPA
· Тест №227: Сканиране на микрочип по заявка на клиента
· Тест №228: Сканиране и софтуерна обработка на микрочип по заявка на клиента
· Тест №233: Микрочипов анализ с реактиви, осигурени от Министерство на здравеопазването 
· Тест №………

  С √ отбележете желания генетичен тест. 
ЛАБОРАТОРНА ИНФОРМАЦИЯ





ПРИЕМАНЕ НА ПРОБАТА: ________________________________________________________________________________

КОМЕНТАР
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 гени, 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.
МИКРОДЕЛЕЦИИ/МИКРОДУПЛИКАЦИИ/aCGH/ИМПРИНТИНГ


Пациент №_________________


Изолиране № ________________
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