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Klinisk genetik och CMMS i MDBB

Klinisk genetik och Centrum for Medfédda M etabola Sjukdomar (CMMS)
kommer fran och med den 23 februari att finnas med i den multidisciplinara
bestaliningsbilden (MDBB) i TakeCare

Information fran Klinisk genetik

Alla genetiska analyser vid hematol ogiska maligniteter skall fran och med onsdagen den
23 februari bestdllas via bestélIningsbilden ' Bestallning — Multidisciplinar/ Karolinska-
Farm/Imm/KemyMikro/Trans... /Klinisk genetik/Hematol ogiska maligniteter genetik.
Pappersremisser tas fortfarande emot. D& vart nya laboratoriei nformationssystem ar
under utveckling finns @&nu ingen majlighet till elektroniska svar via TakeCare, utan
papperssvar och daganteckning i TC kommer att skrivas som tidigare.

Det gar att bestalla ala véara genetiska analyser vid hematol ogiska maligniteter
elektroniskt. Vi &r tacksamma att fa viktig klinisk information sasom diagnos,
diagnos- eller kontrollprov, pagaendeterapi, etc. i rutan " Bestallarens
kommentarer” . Bade enskilda analyser och fardiga” paket” finns att bestdlla. Exempel:

Akut vuxenpaket

Kromosomanalys pa benmarg och biobankning av DNA ingar. PAD-svar fran patologen
bevakas av |aboratoriet och om PAD visar AML utférs en mutationsanalys pa
FLT3/NPM1.

FISH-analyser bestélls separat (t.ex. ALL-paket eller AML-paket), alternativt kan man
bestélla ett barnpaket enligt nedan.

Leukemiutr. barn (dvs diagnos okéand)

Kromosomanalys pa benmarg och blod (-PHA), biobankning av RNA och DNA ingér.
PAD-svar fran patologen bevakas och om det visar AML utférs en mutationsanalys pa
FLT3/NPM1 samt ett AML-FISH-paket. Om PAD visar ALL utfors ett ALL-FISH-paket.
Om PAD visar akut leukemi utfors CGH-array pa benmérg och buccalceller. SKY
(spektral karyotypning) ingdr inte langre rutinmassigt men kan bestéllas separat vid
behov.

AML -paket barn

Kromosomanalys pa benméarg och blod (-PHA), biobankning av RNA och DNA,
mutationsanalys pa FLT3/NPM 1 samt ett AML-FISHpaket (som innehdller: CBFB (inv
16), MLL (del 11g23), PML/RARA t (15;17), RUNX1TL/RUNX1 (8;21)) ingdr.
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ALL-paket barn

Kromosomanalys pa benméarg och blod (-PHA); biobankning av RNA och DNA samt ett
ALL-FISHpaket (som innehdller: BCR-ABL t(9;22), PBX L/TCF3 t(1;19), PAX5/20q
dic(9;20), CDKN2A del9p, MLL (del 11g23), ETV6/RUNX1 t(12;21)) ingar.

FISH-analyser
FISH-analyser listasi alfabetisk ordning enligt de involverade generna. Dér finns vara

vanliga FISH-paket (ALL, AML, KLL, MDS, myelom-paket), men alaanalyser gar
ocksa att bestdlla separat. Det gar ocksa att bestélla biobankning av glas: ” Biobanka
utstryksglasi avvaktan paanalys’. Det finns &ven mojlighet att bestdlla” FISH-analys
enligt PAD” (vanligen i samband med misstankt akut leukemi). Da bevakar |aboratoriet
PAD-svaret och bestdler [amplig FISH-paket, vanligen ALL- eller AML-paket.

Ny analys & Array-CGH pa benméarg. For att underldtta tolkningen behovs ett
Kindskrapsprov samtidigt. Detta for att kunna eliminera normala variationer i kopieantal
som alabér pa.

Kindskrapsprovet tas lampligen med en DNA-borste ("DNA-swab”), men om dessa
saknas kan en vanlig steril cellprovs- eller odlingspinne fungera.

Anvand handskar for att undvika kontamination fran provtagaren. Skrapainsidan av
kindernai minst 20 sekunder. For 6ver borsten till ett provror, klipp av pinnen, forsegla
réret. OBS. denna metod & annu inte ackrediterad for benmarg.

Om 6nskad analys saknas

Om analys for ett visst provmaterial saknas eller om en analys saknas helt kan man vélja
”Ovrigaanalyser Klinisk Genetik” med ” 6vrigt provmaterial”. Specificera provmaterial
under ” Provmaterial ?’ och 6nskad undersokning under ” Onskad undersokning/analys’ .
Vi & tacksamma for relevanta kliniska uppgifter for basta tolkning av resultatet

Analys pa befintligt material

Om man 6nskar bestélla en analys pa befintligt material (dvs. bestallning utan prov) gar
detta att bestalla som ” Ovrigt klinisk genetik” samt specificera provmaterial under
upplysningar.

Etiketter

Eftersom etiketterna &r for storafor utstryksglasen skrivs baratva etiketter ut aven om ett
paket med flera FISH-analyser bestélls. Utstryksglasen far mérkas fér hand och
etiketterna fasts pa | adorna som glasen transporterasi.
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Information fran CMMS

Bestadllning av urinutsdndringen av olika metaboliter kopplade till 6kad risk for
njurstenbildning kan frén och med den 23 februari goras direkt i TakeCare viaden
multidisciplinéra bestalIningsbilden (MDBB) ’Bestallning — Multidisciplinér/Karolinska-
Farm/Imm/KemyMikro/Trans.. /CMMS/Njur stensutredning.

M etaboliter som ar aktuella:

e U-Svavehaltigaaminosyror (synonymer Brands test, nitroprussidtest, U-Cystin
kvalitativt)

e U-Citrat

e Pt(U)-Citrat-utsondring
e U-Oxaat

e U-Glykolat

o U-Glycerat

Under Medicinsk information finns mojlighet att ange relevant klinisk information sasom
Anamnes som t.ex. rontgenfynd, njurstenssammansattning, etc. Ange dygnsvolym och
samlingstid (fr o m och t 0 m) samt antal samlingstimmar. Analyserna kommer
fortfarande att kunna bestéllas via pappersremiss.

Davart nya laboratorie-informationssystem ar under utveckling finns &nnu ingen
mojlighet till elektroniska svar via TakeCare, utan papperssvar och daganteckningi TC
kommer att skrivas som tidigare.

Etiketter - Viktigt!

Vid bestallning av analyser pasamma urinsamling som ska analyseras patvakliniker ar
det viktigt att bada klinikernas etiketter (Klinisk kemi, etikett méarkt KUL K och
CMMS, etikett markt KUL C) placeras pa urindunken.

Vid fragor om analysutbudet kontakta:
Klinisk genetik, 08-517 708 44
CMMS, 08-585 827 70

Information om katal oguppdateringar finns dven pa sidan ” Analyskataloger” under
www.karolinska.se/lab/For vardgivare/Bestallnings- & svarsrutiner.
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