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Kontaktuppgifter

Postadress

Klinisk genetik

Akademiska sjukhuset

751 85 Uppsala
Besoksadress

Klinisk genetik
Rudbecklaboratoriet, C11, 1tr.
Dag Hammarskjoélds vag 20
Uppsala Science Park

751 85 Uppsala

Telefonnummer

Klinisk genetik: 018-611 59 40

Provmottagningen: Val 2 Vardgivare, sedan val 2 Provhantering.
Telefontider ma-fre kl 9-11, 13-15

Oppettider ma-fre kl 8-16.30

OBS! Sarskilda tider féor ankommande prov v.g. se

provtagningsanvisningarna
Forberedelser
Fyll i remissen med féljande

e Patientens fullstdndiga personnummer (10 siffror). Om de 4 sista
siffrorna saknas ange reservpersonnummer

e Patientens efternamn och férnamn
e Inremitterande, telefonnummer/sokare och reservnummer

e Betalningsansvarig, om annan an inremitterande, och
telefonnummer. OBS! Placeras sa andra uppgifter inte técks dver.

e Provmaterial

e Provtagningsdatum och tid

e Provtagare

« Diagnos/fragestallning/anamnes

e Vid eventuellt akutsvar, ange telefonnummer! Vid akutsvar
kan en extra avgift debiteras.

e Samtycke till biobank.

Etikett till provror

Fyll i provrorsetikett med uppgifter om patientens personnummer eller
reservnummer, namn, provtagningsdatum och provmaterial.
Identitetskontroll

Utfér identitetskontroll genom legitimationshandling eller genom att be
patienten sjalv uppge personnummer och namn.

Utférdat av: Kim Nordstrom Giltigt fran: 2023-11-23
Godkant av: Panagiotis Baliakas Utskriftsdatum: 2023-11-23
Original lagras elektroniskt. Giltig utskrift p& papper med bla kant.



Akademiska laboratoriet sida 3 (12)
Anvisning KG
Provtagningsanvisningar ID: 0596-23

Uppgifterna kontrolleras mot dem som finns pa remiss och provror.
Kan patienten ej sjalv uppge sin identitet, kontrollera mot
identitetsband eller i forekommande fall anhérig. Om patienten inte
sjalv kan ange sin identitet och anhdrig ej finns tillganglig anvand
reservnummer enl. gallande rutin.
Provhantering vid blodsmitta

Vid provtagning pa patient med kand risk for blodsmitta mérks prov
och pappersremiss med etikett “Blodsmitta”.

Transport
Prover skickas i vadderat kuvert.
Prover kan skickas med intern transport

Praktisk hantering infor transport av prov inom Sverige

Alla prov skall packas och transporteras pa ett sikert satt, sa att
provmaterial inte kan lacka ut under normala transportférhallanden.
Provtagningskarlet skall packas i genomskinlig transporthylsa
innehallande absorberande material.

Anvisningar for att packa provet rétt finns att ladda ner fran
folkhdalsomyndigheten. Packa provet ratt

Akuta prover

Om akuta prover ska skickas via bud/taxi, meddela garna
provmottagningen via telefon 018-6115946.

Intern transport av prov pd Akademiska sjukhuset
Rorpost nr. 175.

Déar det &nnu inte finns rérpost ldmnas prov och remiss i I3dor markta
med KLINISK GENETIK, som finns i provskap. darifran transporteras
l&dorna till C11 Klinisk genetik.

Analys av prover som inte finns i laboratoriets sortiment
(skickeprov)

Vi férbehaller oss ratten att vidarebefordra prov till annat laboratorium
for analys om analysen inte utférs hos oss. Vilket laboratorium vi
skickar till &r beroende av fragestallning, kdnnedom om laboratoriet
samt pris.

Om ni 8nskar att provet skickas till ndgot sarskilt laboratorium sa ange
detta pa remissen.
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Fosterdiagnostik
Moderkaka (CVS)
Metod DNA-analys, QF-PCR 13, 18, 21, X, Y,
mikroarrayanalys
Volym/maéngd Minst 15mg (ca 10st) chorionvilli i odlingsmediumror.
provtagningskarl Odlingsmedium: 250ml RPMI 1640 tillsammans med 0,5

ml Heparin 5000IE/ml. Hallbarhet p& medium 4 veckor i
kyl.
OBS! Skicka med venblod i EDTA-rér pa mamman.

Viktigt att veta

Maternell vavnad stdr analysen och ska vara avlagsnad.
Onskas &ven kromosomer/ FISH krévs ytterligare 15mg
(10st) villi.

Far ej kylas eller frysas.

Prover férvaras i rumstemperatur i véntan pa transport.

Proverna maste vara laboratoriet tillhanda senast kI

Provforsandelse o
15.00 man-tor. Fre senast kl 12.00.
Prover till mikroarrayanalys maste vara laboratoriet till
handa senast kl 15.00 pa onsdagar fér att komma med
veckans kérning.
Se aven Transport
Remiss Fosterdiagnostik
Metod Kromosomanalys
Volym/mingd Minst 15mg (ca 10st) chorionvilli i odlingsmediumror.
provtagningskirl Onskas dven DNA baserad analys krévs ytterligare 15mg

(10st) villi.
Odlingsmedium: 250mI RPMI 1640 tillsammans med 0,5

ml Heparin 5000IE/ml. Hallbarhet pd& medium 4 veckor i
kyl.

Viktigt att veta

Maternell vavnad stdr analysen och ska vara avlagsnad.
Far ej kylas eller frysas.
Prover forvaras i rumstemperatur i véntan pa transport.

Proverna maste vara laboratoriet tillhanda senast ki

Provforsandelse s
15.00 man-tor. Fre senast kl 12.00.
Prover till mikroarrayanalys maste vara laboratoriet till
handa senast kl 15.00 pa onsdagar fér att komma med
veckans kérning.
Prover skickas i vadderat kuvert. Prover kan skickas med
intern transport.
Se aven Transport
Remiss Fosterdiagnostik
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Fostervatten (Amnion)

Metod DNA-analys, QF-PCR 13, 18, 21, X, Y,
mikroarrayanalys

Volym/mangd 15-20 ml fostervatten i sterilt ror utan tillsats med

provtagningskarl konisk botten.

OBS! Skicka med venblod i EDTA-rér p& mamman.

Viktigt att veta

Far ej kylas eller frysas.

Proverna férvaras i rumstemperatur i vantan p%
transport

Proverna maste vara laboratoriet tillhanda senast ki

Provforsandelse D
15.00 man-fre.
Prover till mikroarrayanalys maste vara laboratoriet
till handa senast kl 15.00 pa onsdagar for att
komma med veckans kdrning.
Se aven Transport
Remiss Fosterdiagnostik
Metod Kromosomanalys
Volym/mingd 15-20 ml fostervatten i sterilt rér utan tillsats med
provtagningskarl | KOnisk botten.

Viktigt att veta

Far ej kylas eller frysas.

Proverna férvaras i rumstemperatur i vantan pa
transport.

Proverna maste vara laboratoriet tillhanda senast ki

Provforsandelse x
15.00 man-fre.
Se aven Transport
Remiss Fosterdiagnostik
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Perifert blod (NIPT)

Metod

Perifert blod - NIPT

Volym/mangd
provtagningskarl

1 st ror: 7-10 ml venblod till Streck Cell-Free DNA
BCT ror: graviditet med ett foster

2st ror: 7-10 ml venblod till Streck Cell-Free DNA
BCT ror: graviditet med fler an ett foster

(Kontakta KG for att erhdlla Streck Cell-Free DNA
BCT ror)

Viktigt att veta

Markera réren med patientens fullstdndiga namn och
personnummer. Se bilden nedan. Notera datum och
klockslag fér provtagning.

"® Illumina
Minst 7 ml och maximalt 10 ml blod kravs per ror.

Butterfly bor undvikas eftersom en del blod blir kvar i
slangen.

Blanda réren genom att foérsiktigt vanda det 8-10
ganger. Se bilden nedan.
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®Streck
Réren far inte frysas eller centrifugeras.

Provforsindelse OBS! provroret ar av glas.
Se aven Transport
Remiss Fosterdiagnostik
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Konstitutionella forandringar (Medfodda genetiska forandringar)

Perifert blod

Metod Kromosomanalys/FISH-analys
Volym/mingd 2-6 ml venblod i Na-heparinrér (bla eller gron
provtagningskarl kork).

Spadbarn 0-1 manader: 0,5-1 ml
kapillarblod/venblod i Na-heparin alt. Li-
heparinror.

OBS! Anvand ej gel-ror!

Viktigt att veta

Réren far inte frysas eller centrifugeras.

Prov som ej kan skickas samma dag skall férvaras
i kylskap.

Provforsindelse Se Transport

Remiss Molekylargenetisk diagnostik alternativt
Syndrom/oklart kén/infertilitet

Metod DNA-baserad diagnostik

Volym/mingd 6 ml venblod EDTA-rér (lila kork)

provtagningskarl Spadbarn 0-1 ar: 1-1,5 ml venblod i EDTA-rér

Spadbarn och svarstuckna patienter: kontakta
Provmottagningen 018-6115940.

Viktigt att veta

Roren far inte frysas eller centrifugeras.

Prov som ej kan skickas samma dag skall férvaras
i kylskap.

Provforsindelse Se Transport
Remiss Molekylargenetisk diagnostik alternativt
Syndrom/oklart kén/infertilitet
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Kindskrap
Metod DNA-analys, FISH-analys
Provtagningskarl DNA-analys:

och utforande

Kindskrap med bomullstops kan anvandas for att
erhalla en mindre méangd DNA fér genetiska
analyser (racker endast till enkla analyser), t.ex.
i de fall dar patienten ar stickradd. Vid
provtagningen anvands sterila bomullstops.

Skrapa med ett sterilt bomullstops cirka 6 ganger
pa insidan av ena kinden. Stoppa ner
bomullstopsen i ett sterilt ror utan vatska, med
bomullsdelen nerat.

Ta ett nytt bomullstops och skrapa pa insidan av
den andra kinden. Stoppa aven den topsen i det
sterila roret.

Séatt pa locket pd det sterila réret. Eventuellt
maste pinnarna brytas av for att locket ska
kunna skruvas fast

Férvara provet i rumstemperatur till dess det
skickas

Vid eventuella fradgor, kontakta
provmottagningen tel. 018-611 59 40

Imprint pa glas for FISH-analys:

Skrapa med ett sterilt bomullstops cirka 6 ganger
pa insidan av ena kinden. Gér sedan imprint pa 4
glas. OBS! Notera pa glaset om det ar fran
hoger eller vinster sida.

Upprepa detta for andra kinden, totalt ska det bli
4 glas med imprint fran vardera kind.

Viktigt att veta

Observera! Mat och dryck far inte intas inom 30
minuter fore provtagningen.

Anvand sterila handskar vid provtagning och
hantering av provet!

Proverna maste vara laboratoriet tillhanda

Provforsandelse
senast kl. 16.30 man-fre
Se dven Transport
Remiss Molekylargenetisk diagnostik alternativt
Syndrom/oklart kon/infertilitet
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Hematologisk genetisk diagnostik (Forvarvade sjukdomar)

OBS! Vid Basalutredning Leukemi skickas ett Na-Heparin-rér (bld eller
gron kork) och ett EDTA-ror (lila kork)

Perifert blod

Metod

Kromosomanalys/FISH-analys

Volym/mangd
provtagnings-karl

2-6 ml venblod i Na-heparinrér (grén kork)

Fran spadbarn 0-1 manader: 0,5-1 ml
kapilléarblod/venblod i Na-heparin alt. Li-
heparinror

OBS! Anvand ej gel-ror

Viktigt att veta

Réren far inte frysas eller centrifugeras.

provtagnings-karl

Provforsindelse Se Transport

Remiss Hematologisk genetisk diagnostik

Metod DNA-baserad analys (Chimerism, MPN
dvs. JAK2, AML, KLL)

Volym/mingd 6 ml venblod EDTA-r6r (lila kork)

Spadbarn och svarstuckna patienter kontakta
provmottagning 018-6115940

Viktigt att veta

Roren far inte frysas eller centrifugeras.

Prov som ej kan skickas samma dag skall
forvaras i kylskap

Provforsandelse

OBS! MPN och Chimerism-prover ska vara
laboratoriet tillhanda inom 24h. Fredagar och dag
fore rod dag maste MPN, Chimerism och KLL-
prover vara laboratoriet tillhanda senast kl. 12.00

Se aven Transport

Remiss

Hematologisk genetisk diagnostik
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provtagnings-karl

Metod RNA-baserad analys
(fusionsgener qRT-PCR, BCR-ABL1
sekvensering)

Volym/mingd 6 ml venblod EDTA-ror

(lila kork)

Viktigt att veta

Réren far inte frysas eller centrifugeras.

Prov som ej kan skickas samma dag skall
forvaras i kylskap.

Provforsindelse RNA-proverna ska vara laboratoriet tillhanda
inom 24h och senast kl 15.00 nasta vardag.
Skicka ej RNA-prover pd fredagar eller dag fére
réd dag.
Se aven Transport

Remiss Hematologisk genetisk diagnostik

Benmarg
Metod Kromosomanalys

Volym/mangd och
provtagningskarl

Benmargsaspirat sprutas ner i ett Na-heparinrér
med 3-5 ml steril, rumstempererad fysiologisk
koksaltlésning.

Viktigt att veta

Réren far inte frysas eller centrifugeras.

Prover maste vara laboratoriet tillhanda senast

Provforsandelse |
kl 15 man-fre
Se aven Transport
Remiss Hematologisk genetisk diagnostik

OBS! vid Myelom fyll i bade Klinisk Genetik
remiss och U-CAN remiss.

Utfardat av:
Godkant av:
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Metod

FISH-analys

Volym/mangd och
provtagningskarl

4 st benmargs-utstryk
OBS! Vid myelom se nedan

Viktigt att veta

Roren far inte frysas eller centrifugeras.

Prov som ej kan skickas samma dag skall
forvaras i kylskap.

Prover maste vara laboratoriet tillhanda senast

Provforsandelse o

kl 15 man-fre

Se aven Transport
Remiss Hematologisk genetisk diagnostik
Metod FISH-analys Myelom

Volym/madngd och
provtagningskarl

4 st benmargs-utstryk

BM-aspirat (heparin ror) direkt till Patologen fér
anrikning fére FISH-analysen.

Viktigt att veta

OBS! Myelom-roren ska inte kylas ner utan
forvaras i rumstemperatur om de ej skickas
direkt.

Provforsindelse OBS! Proverna skickas DIREKT till Patologen.
Provet ska vara Klinisk Patologi i Uppsala
tillhanda senast kl.13 inom 24h fran
provtagning
Se aven Transport

Remiss Hematologisk genetisk diagnostik
och U-CAN remiss.

Metod DNA-baserad analys (Chimerism, MPN

dvs. JAK2, AML, KLL)

Volym/mangd och
provtagningskarl

Benmargsaspirat sprutas ner i ett 6 ml EDTA-
rér

Viktigt att veta

Roren far inte frysas eller centrifugeras.

Prov som ej kan skickas samma dag skall
forvaras i kylskap

Provforsindelse OBS! MPN och Chimerism-prover ska vara
laboratoriet tillhanda inom 24h. Fredagar och
dag fére rod dag maste MPN, Chimerism och
KLL-prover vara laboratoriet tillhanda senast kl.
12.00
Se aven Transport
Remiss Hematologisk genetisk diagnostik
OBS! vid Myelom fyll i bade Klinisk Genetik
remiss och U-CAN remiss.
Utférdat av: Kim Nordstrom Giltigt fran: 2023-11-23
Godkant av: Panagiotis Baliakas Utskriftsdatum: 2023-11-23

Original lagras elektroniskt. Giltig utskrift p& papper med bla kant.



Akademiska laboratoriet sida 12 (12)
Anvisning KG
Provtagningsanvisningar ID: 0596-23

Metod RNA-baserad analys (fusions-gener, qRT-
PCR, BCR-ABL1-sekvens)

Volym/mingd och | Benmargsaspirat sprutas ner i ett 6 ml EDTA-ror
provtagningskarl

Viktigt att veta Réren far inte frysas eller centrifugeras.
Prov som ej kan skickas samma dag skall férvaras i
kylskap

Provforsindelse RNA-proverna ska vara laboratoriet tillhanda inom

24h och senast kl 15.00 nasta vardag. Skicka ej
RNA-prover pa fredagar eller dag fére rod dag.

Se aven Transport

Remiss Hematologisk genetisk diagnostik

OBS! vid Myelom fyll i bade Klinisk Genetik remiss
och U-CAN remiss.

Hud - organbiopsier

Metod FISH-analys/DNA-baserad diagnostik
Volym/mingd och Biopsin laggs i ett rér med steril, rumstempererad
provtagningskirl fysiologisk koksaltlésning
Om hudbiopsi, se aven anvisning for Hudbiopsi fér
fibroblastodling
Viktigt att veta Far ej centrifugeras eller frysas. Prov som ej kan
skickas samma dag skall férvaras i kylskap.
Provforsindelse Proverna maste vara laboratoriet tillhanda senast
kl 13.00 man-fre.
Hud foér odling maste vara laboratoriet tillhanda
senast kl 13.00 man-fre. inom 24h fran
provtagning.
Se dven Transport
Remiss Molekylargenetisk diagnostik,
Syndrom/oklart kén/infertilitet eller Hematologisk
genetisk diagnostik
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