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Patientgruppe: Sjeeldne sygdomme hos bgrn og unge under 18 ar

p v --"\__
' Patientinformation | [ Prevemateriale

*Skal udfyldes *Skal udfyldes safremt der sendes andet end blod

(Udfyld elektronisk, ved brug af patientlabel med stregkode eller med blokbogstaver) 1. pr¢ve *

; *
Patientnavn |:| Blod (EDTA)
X
CPR-nr.* |:|Andet
Prgve id:
Dato* Evt. konc (ng/uL)

Prgvetager init.

Rekvirerende afdeling*
(Navn)

2. prgve

(til verifikation)
[ ]Blod (EDTA)

|:| Andet*®

Fortolkende afdeling* Prove id:

(Navn)

Evt. konc (ng/uL) |

Prgvetager init. |

Indikationer* "kun efter forudgaende aftale med WGS faciliteten
(seet kun 1 kryds)
Mistanke om genetisk arsag, og tilstanden skyldes ikke en i Familieprgve

forvejen tilskraekkelig genetisk afklaret sygdom i familien, og

Foraelder (til proband
mindst én af fglgende tilstande/fund: oreelder (til proband)

[ ] En eller flere misdannelser Andet (il proband)

|:| Komplekst sygdomsbillede Proband CPR nr.:

|:|G|obal udviklingsforsinkelse med udviklingsdeficits i to
eller flere udviklingsdomaner, med 1Q<70 for bgrn og
unge over 6 ar, eller et behov for specialinstitution/skole

Proband CPR nr.:

Bemaerkninger
|:| Skeletanomali. Eksempelvis forkortede rgrknogler,
multiple kraniosynostoser, skeletdysplasi eller

dvaergvaekst

|:| Neuromuskulaer eller neurologisk sygdom. Eksempelvis
symptomgivende misdannelser i centralnervesystemet,
leukoencefalopati, ataksi, epilepsi, myopati, mikro-/
makrocefali ledsaget af intellektuel handikap

|:| Mistanke om medfgdt metabolisk sygdom
|:| Artrogrypose
[] Overvaekst

|:| Floppy infant

""\_ydfyldes af rekvirerende laege ""\_h_UdfyIdes af provetager/oprensende laboratorie s
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Information om kriterier og indikationer:
Se venligst ngc.dk/blanketter-og-vejledninger

Vejledning

Der skal altid udfyldes en rekvisitionsblanket for hver prgve, der skal sekventeres, selvom der rekvireres i
sundhedsplatformen eller i EPJ, med mindre andet aftales med den givne WGS facilitet. Rekvisitionen sendes enten med
pr@verne eller elektronisk til den relevante facilitet.

Der kan rekvireres i sundhedsplatformen eller EPJ ved brug af fglgende koder:
Region Sjzlland og Region Hovedstaden: EPC-kode: EPC00355. Bestilling via SP: DNANGCSJAL

Region Midt: DNA-Genom NPU nr.: NPU59043
Region Nord og Region Syd: Under afklaring

Prgvehandtering

Blod:

Prgver skal sendes imin. 2x 2mL EDTA. Ved neonatale, akut syge bgrn og patienter, hvor venepunktur er udfordrende,
kan 2x 500uL EDTA blod fremsendes. Opbevares og sendes ved stuetemperatur.

DNA:

Ved fremsendelse af DNA skal der fremsendes minimum 2 pg DNA i minimum 20pL.

DNA skal vaere resuspenderet ivand eller buffer indeholdende <ImM EDTA. Den resuspenderende vaeske skal veere fri
for phenol, ethanol og andre organiske oplgsningsmidler.

Rent DNA forventes at ligge i fglgende omrader for UV absorbans:

260/280: 1,8-2,0

260/230: 2,0-2,2

DNA koncentration gnskes pa minimum 15 ng/uL, gnsket bestemt via fluorescens baseret metode.

Opbevares og sendes ved stuetemperatur.

Alle prgver maerkes med CPR-nummer og navn pa naer DNA prgver, som markes med CPR nr. eller prgve id.

Veer opmaerksom pa at rekvirenten ikke kontaktes ifald en rekvisition mangler tilhgrende prgve, medmindre andet aftales
med faciliteten.

Spgrgsmal til rekvirering:
Kontakt venligst den givne WGS facilitet
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