Remiss vid genomisk utredning med array och exomsekvensering

Skickas till Personnr:

Klinisk genetik Namn:

Medicinsk Service, Labmedicin

22185 Lund Adress:
Postadr:

Aktuell fragestillning och ev. tidigare diagnos: | Tel:

Provtagn.datum:

Remissdatum:

Rem ldkare (klartext):

Rem avd/mott:

Rem avd/mott Tel:

Tidigare hanvisning, t.ex. redan utférd array: Kundkod (MG-kod):

Onskad analys:

I:'Genomisk array
I:'Exomsekvensering, vid normal array* Rensa alla falt
I:'Endast exomsekvensering**

*Genomisk array och exomsekvensering kompletterar varandra, array rekommenderas som basutredning, kopietalsforandringar.
**Vid sarskilda forhallanden kan exomsekvensering utforas utan foregaende arrayanalys (motivera ovan vid aktuell fragestallning)

Infér en genomisk utredning kravs tydlig och utforlig beskrivning av aktuell symptomatologi. Fyll darfor
noggrant i samtliga delar av denna tvasidiga remiss samt sarskild férdldraremiss. Utredning paborjas forst
ndr patient- och féraldraprov samt adekvat ifylld remiss inkommit.

Att bifoga med denna remiss:
1. Blodprov (EDTA) fran patient (barn 2-5 ml, nyfodd 1-2 ml, alt. biopsi), for vidare provtagningsinformation

se www.analysportalen-labmedicin.skane.se “Genomisk array och exomsekvensering - konstitutionell utredning”

2. Blodprov fran bada féréldrar vid pediatriska utredningar (EDTA-rér, 5-6 ml) med respektive féraldraremiss.

OBifogas OKommer senare OBifogas ej, ange orsak:

Signerat samtyckesformular rekommenderas, dar patient eller vardnadshavare tar stéllning till delning av
avidentifierad information och till vidare klinisk forskning. Las géarna var informationsfolder.
Fotografier tagna i samband med mottagningsbesck maojliggor en sakrare klinisk bedémning.

Ytterligare information, t.ex. for patienter, finns har: http://vardgivare.skane.se/vardriktlinjer/laboratoriemedicin/

Indikationsspecifika genlistor infor exomsekvensering:

[ | Bl6dnings- och trombostillstand ||| Jarnomsattningsstorning Rorelsesjukdom

[ | Ciliopati || Kardiella tecken eller symptom Skelettdysplasi
Epilepsi Kraniofacial avvikelse Stord konsutveckling

|| Hudawvikelse || Metabol sjukdom Synnedsattning

| Hjartmissbildning [~ | Mitokondriell sjukdom (nDNA) Utvecklingsstorning

| Hypogonadotrop hypogonadism | Muskelsjukdom Arftlig cancer

| Horselnedsattning | Neuropati Annat:

: Immunbrist, upprepade infektioner : Njursjukdom

Observera att det vid exomsekvensering utan foradldraprover ar obligatoriskt att markera en eller flera
indikationsspecifika genlistor, t.ex. vid rorelsesjukdom hos vuxna.

6vergripande anamnes (symptomatologi/dysmorfologi specificeras pa sida 2):



http://www.analysportalen-labmedicin.skane.se/
http://vardgivare.skane.se/vardriktlinjer/laboratoriemedicin/
http://analysportalen-labmedicin.skane.se/pics/Labmedicin/Verksamhetsomr%E5den/Klinisk%20genetik/Analysportalen/Information%20och%20samtyckesformul%E4r%20f%F6r%20genomisk%20utredning%20av%20ovanliga%20sjukdomar%20och%20syndrom%20med%20array%20och%20exomanalys.pdf

Remiss vid genomisk utredning med array och exomsekvensering

Namn:

Personnummer:

Symptomatologi/dysmorfologi

Ge fortydligande beskrivning

Nej

—

Avvikelse fran tillvaxtkurva

CNS avvikelser pa MRT/DT

Utvecklingsstorning Mild
HP:0001249, HP:0001263 Mattlig
Grav

Epilepsi HP:0001250/Myoklonier HP:0001336

Muskelsvaghet/hypotoni HP:0001252

Muskelhypertoni HP:0001276

Perifer neuropati HP:0009830

Andningsinsufficiens HP:0002093

Ataxi HP:0001251/Spasticitet HP:0001257

Artrogrypos HP:0002804/Dystoni HP:0001332

Autism HP:0000717

Autismspektrumstorning HP:0000729

ADHD HP:0007018

Tvangssyndrom OCD HP:0000722

Trotssyndrom ODD HP:0010865

Inlarningsproblematik HP:0001328

Finmotorisk forsening HP:0010862

Grovmotorisk forsening HP:0002194

Forsenad sprakutveckling HP:0000750

Horselnedsattning HP:0000365

Synnedsattning HP:0000505

Kraniell avvikelse HP:0000929

Skelettavvikelser HP:0000924

Avvikande hander, fingrar HP:0001155

Avvikande fotter, tar HP:0001760

Avvikande 6gon HP:0000478

Avvikande 6ron HP:0000598

Avvikande ndsa HP:0005105

Avvikande munregion HP:0000153

Avvikande hud/har/naglar

Medfédd hjartmissbildning HP:0030680

Gastrointestinala avvikelser HP:0011024

Avvikelse i njurar/urinvdgar HP:0000079

Genitala avvikelser HP:0000078

Immuno/metabol/hormonell avvikelse

0000 0/0 000000000000 0000000000000ecces0l

0/0,0,0/0/0/0 0000000 000000000000000000N00C

0000O0O000OO00OOOOOOVLOOO0OO0OOO0O VOO -

Ovrig relevant klinisk information:

HPO termer (HP:nr) enligt http://human-phenotype-ontology.github.io/



http://human-phenotype-ontology.github.io/

Samtyckesformular for patienter eller vardnadshavare

| franvaro av samtycke kan fortfarande den medicinskt pakallade genetiska utredningen slutforas och da kommer
ingen avidentifierad information att delas och ingen vidare klinisk forskning utforas satillvida inte kontakt och
samtycke med patient eller anhériga dokumenterats pa annat satt.

Del 1 — Samtycke infor genetisk utredning med metoderna genomisk array och exomanalys

1. Jag har last igenom tillhandahallen information och 6nskar att DNA fran mig/mitt
barn/person under mitt formyndarskap ska analyseras med genomisk array och/eller
exomanalys

2. Jag forstar ocksa att det finns en maojlighet for sekundara fynd, vid bade genomisk array och
vid exomsekvensering, och att jag kan komma att informeras om fynd vilka bedoms vara av
medicinsk betydelse fér en annan sjukdom @n den som utreds.

3. Jag forstar att kunskapen okar kring genetiska sjukdomar och tillstdnd och att ny kunskap
kan leda till omtolkning av de slutsatser som dras vid den aktuella analysen.

4. Jag samtycker till att avidentifierade resultat fran analyserna kan komma att inforas i
valrenommerade databaser med avsikt att hjdlpa min familj och andra patienter med
liknande symptom.

5. Jag har informerats om att DNA kommer att sparas vid klinikens biobank och att resultaten
av studien journalfors vid Klinisk genetik i Lund. Jag forstar dven att jag kan kontakta Klinisk
genetik i Lund om jag inte langre vill att analyserna ska slutforas.

Patientens namn Patientens personnr Datum

Signatur patient/vardnadshavare Namnfortydligande patient/vardnadshavare

Del 2 - Intresse for vidare klinisk forskning

Jag samtycker till att bli kontaktad for eventuella vidare studier, som ej ar klinisk rutin och
som kan komma att resultera i ndgon form av forskningsstudie. Exempelvis kan
kompletterande laboratorieanalyser utforas for att s6ka samband mellan det genetiska
fyndet och aktuella symptom.

Patientens namn Patientens personnr Datum

Signatur patient/vardnadshavare Namnfortydligande patient/vardnadshavare
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