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Information till inremitterande angaende
helexomsekvensanalys

Vad behdvs?

Pa senare ar har det blivit mojligt att analysera alla gener i manniskans arvsmassa med hjalp av
helexomsekvensanalys. Metoden anvands for att forsoka faststélla orsaken till sjukdomar dar det
finns stark misstanke om en medftdd genetisk orsak.

Patientinformation

Det ar nédvandigt att patienten/familjen har fatt muntlig och skriftlig information om ovanstaende
analys samt datahantering, se "Patientinformation helexomsekvensanalys” Om foton tas ska samtycke
finnas for detta.

o Patienten har fatt skriftlig och muntlig information enligt ovan.
o Muntligt eller skriftligt medgivande for lagring av fotografier som dokumenteras i journal.

Klinisk information
Om sa onskas sa traffar vi garna familjen fér en klinisk bedémning. For detta behovs en remiss
(vardbegaran). Alternativt kan ni skicka prover direkt till oss pa Klinisk genetik i Uppsala.

For att skapa goda forutsattningar for tolkning av analysen sa behéver vi :

Ifylld blankett "Frageformular infér mikroarrayanalys- eller helexomsekvensering”
Sammanfattande journalutdrag

Garna foton och tillvaxtkurva om sa ar maojligt

Sléaktanamnes

Eventuellt remiss for vardbegaran om sa onskas.
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Remiss

o Ifylld remiss "Syndrom/ Oklart kén/ Infertilitet”

o EDTA blod (ca 3 ml for barn, fullt ror fér vuxna)

o Om mdjligt aven prov péa foraldrar till ett sjukt barn for att forbattra mojligheten att identifiera en
genetisk avvikelse. Kryssa da i rutan for "Trio analys” pa analysremissen.

o Om ni 6nskar att patienten meddelas provsvar via lakare pa klinisk genetik-ange detta pa
analysremissen och skicka samtidig vardbegéaran dar det framgar att analys initierats.

Onskemal om stdd vid information och bedémning

Om du som Kliniker behéver mer information kring ovanstdende vanligen kontakta lakare/genetisk
vagledare pa Klinisk genetik, Akademiska sjukhuset, Uppsala. Var god se kontaktuppgifter nedan.

Kontakt: Klinisk genetik, Akademiska sjukhuset Uppsala

Telefon (sekr): 018-611 59 40, E-post: kliniskgenetik@akademiska.se
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https://www.akademiska.se/contentassets/252890d3a9634ae5832b0b83c3638e54/remiss_syndrom_oklart-kon_infertilitet_-1375.pdf
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