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Bakgrund For att Genetiska kliniken vid handlaggningen av prenatala analyser ska
kunna erbjuda ett snabbt och korrekt omhandertagande av inkommande
prover, ar vi beroende av att remiss och fragestéllning ar korrekt ifylida och
att ratt provmaterial blivit inskickat. Det ar ocksa en stor fordel om det pa
remissen anges kontaktuppgifter direkt till inremitterande for att ett snabbt
svar ska kunna ges.

Undersdkningarna ar indelade i "ingen kand hereditet” och "kand hereditet”,
se nedan for mer information.

Indikationer e Okad risk vid KUB eller motsvarande
Allman oro
Alder (moder > 35 &r)

e Awvikande ultraljud/annat patologiskt fynd
e Tidigare barn med kromosomavvikelse
¢ Kand kromosomfdérandring hos foralder — ange vilken
e Ké&nd nedarvd genetisk sjukdom i familjen/slakten — ange vilken
e Intrauterin fosterddd — se PM “Genetisk analys vid perinatala och
intrauterina dédsfall”
Provtagning Provtagningsanvisningar finns tillgangliga pa "Analysportalen”:

www.analysportalen-labmedicin.skane.se. Ange Amnion eller Korion som
analysnamn vid sokning.

Observera att det ar provtagaren som ansvarar for att korionvavnad ar korrekt
separerad for att minska risken for kontamination av maternellt material. Vi
rekommenderar att man under preparation i mikroskop identifierar fetalt
material och fér det genom ett skdljbad av sterilt medium till ett tranportkarl
innehallande transportmedium. Daligt dissekerat material kan leda till
uteblivet/felaktiga resultat och forlangda svarstider. Om vi vid analysen
misstanker kontamination av maternellt material kravs kompletterande
analyser, vilka ar kostsamma, tidskravande och inte alltid konklusiva.

Remiss Det finns en speciellt utformad remiss som ska anvandas,
"Prenataldiagnostik: genetisk analys”. Remissen finns tillganglig pa
"Vardgivare Skane”:
http://vardgivare.skane.se/vardriktlinjer/laboratoriemedicin
Klicka pa "Remisser och blanketter”.

Samma remiss kan anvéndas till flera undersoékningar men det maste tydligt
framga vilken/vilka undersokning(ar) som énskas.

Observera att uppgift om betalningsansvarig med angivande av MG/Kund-
kod kravs om inte bestallaren sjélv skall vara betalningsansvarig.
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Om provet ar bradskande, ska detta tydligt framga samt till vilket telefon-
ffaxnummer svar i sa fall 6nskas.

Ingen kand Nar det inte foreligger nagon kand hereditet for kromosomférandring/ arftlig
hereditet genetisk sjukdom hos foraldrarna utférs normalt ndgon/flera av nedanstaende
analyser:

e Analys av hela genomet med fullstandig kromosomanalys (G-band) eller
genomisk arrayanalys

e Analys av kromosomerna 13, 18, 21, X och Y ("trisomiscreening”; gors
alltid som en forsta analys vid begdran om genomisk arrayanalys)

e FISH-analys utan kénd hereditet, t.ex. begadran om FISH analys av
22q11-deletionssyndrom baserat pa ultraljudsfynd

Notera sarskilt att:

e Om fullstandig kromosomanalys dnskas ska detta markeras separat. Om
inte genomisk arrayanalys tydligt begars kommer analysen att géras med
G-bandsanalys.

e Vid begaran om genomisk arrayanalys ska blodprov fran bada foraldrarna
ALLTID bifogas (7-10 ml i EDTA-ror) samt tillhérande remiss
"Prenataldiagnostik — genomisk array foraldraprov”. Mer information om
genomisk array finns i PM "Genomisk array (prenatal)” som finns att lasa
pa http://vardgivare.skane.se/vardriktlinjer/laboratoriemedicin. Klicka pa
"Rad och stéd” och titta under Klinisk genetik

e  Om amnionvatskan ar klart blodtillblandad, kommer kromosom-analys
(G-band) alltid att utféras &ven om endast analys avseende
kromosomerna 13, 18, 21, X och Y har efterfragats.

e Analys avseende kromosomerna 13, 18, 21, X och Y gors normalt med
QF-PCR. | mgjligaste man besvaras QF-PCR-analys inom
2 arbetsdagar om provet ar oss tillhanda senast kl. 12 provtagnings-
dagen. For FISH-analys &r svarstiden regelmassigt en dag langre.

e Fynd av en kromosomavvikelse vid QF-PCR-analys verifieras alltid med
FISH-analys varfor svarstiden d& blir nagot langre. Vid fynd av
kromosomavwvikelse utsvaras analysen endast till inremitterande
provtagare, inte till patienten.

Kéand hereditet Nar det féreligger en kénd hereditet for kromosomforandring/arftlig genetisk

sjukdom hos féréldrarna utfors alltid:

e Understkning av k&dnd kromosomférandring hos féralder (metod varierar
beroende pa typ av kromosomforandring)

e Understkning av k&nd nedéarvd genetisk sjukdom i familjen (metod
varierar beroende pa typ av sjukdom)

Dartill kan aven andra undersokningar vara aktuella (se ovan) beroende pa

fragestallning/6nskemal.
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Utover det som anges for analyser utan kand hereditet (se ovan) galler vid
ké&nd hereditet:
e Det maste tydligt framgéa av remissen att det finns en kand hereditet.

e Typ av kromosomférandring/arftlig genetisk sjukdom samt person-
nummer pa indexperson maste ocksa anges. Det &r en fordel om kontakt
med kliniken tas i forvag for att utreda typen av férandring och for att
Genetiska kliniken i god tid ska kunna ta kontakt med det externa
laboratorium som eventuellt &r aktuellt.

¢ Vid molekylargenetisk utredning ar korionvavnad att féredra eftersom
utbytet av material oftast ar battre vid provtagning och analysen kan
goras tidigare under graviditeten.

e Vid riktade analyser ska blodprov pd modern (7-10 ml i EDTA-ro6r)
ALLTID bifogas for att utesluta maternell kontamination.

Vi kommer som tidigare att med brev svara direkt till patienten om
analyssvaret ar normalt och indikationen for analys ar alder/6kad risk vid KUB
eller motsvarande. Vi skickar alltsa inte brev till patienten eller informerar
patienten pa annat satt vid dvriga indikationer.

Enligt tidigare dverenskommelse med Kvinnosjukvarden vid Skanes
Universitetssjukhus kommer patient vid vissa kdnda kromosom-
forandringar/arftliga genetiska sjukdomar att kontaktas direkt av Genetiska
kliniken for ett mottagningsbesék. Vid mottagningsbesodket ges patient bland
annat mojlighet att stalla frAgor kring betydelsen av fyndet for den egna och
det véntade barnets héalsa och fér framtida graviditeter. Detta géller framforallt
om det framgar att familjen/ patienten tidigare varit i kontakt med Genetiska
kliniken for genetisk vagledning.
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