SZCZEGOLtOWE DANE ADRESOWE LABORATORIUM

WYNIK BADANIA DIAGNOSTYCZNEGO METOD A
POROWNAWCZEJ HYBRYDYZACJI GENOMOWEJ (CGH)

Nr wyniku
Nazwisko i imie: Rodzaj materiatu:
Data urodzenia: Materiat Swiezy/archiwalny:
PESEL: Data otrzymania materiatu:
Ptec: Numer prébki DNA:
Lekarz kierujgcy:
Osrodek kierujacy:
Wskazanie do badania:
Badanie pierwsze/badanie kolejne:
Metoda badania: mikromacierz oligonukleotydowa catogenomowa / celowana (szczegdlowa informacja

o producencie, typie, stosowanej wersji hg) o Sredniej rozdzielczosci x kpz.

Wynik badania: arr(1-22,X)x2
PRAWIDLOWY
Komentarz: Analiza profilu genomowego w rozdzielczosci 300 kbp nie wykazata zmian

patogennych. LUB Nie stwierdzono niezrbwnowazenia genomu.

Zalecenia: Wskazana konsultacja w Poradni Genetycznej.

Uwagi: Analizowano zmiany liczby kopii DNA w genomie o wielkosci >300 kbp. Zidenty-
fikowano kilka znanych polimorfizméw liczby kopii (CNVs, ang. Copy Number Va-
riation), opisanych w bazie danych Database of Genomic Variants (stan na xxx
2013). Lista CNVs dostepna na zyczenie.

Ograniczenia metody: Technika mikromacierzy-CGH nie wykrywa translokacji zréwnowazonych, inwer-
sji, mozaicyzmu niewielkiego stopnia, disomii jednorodzicielskiej (UPD), LOH bez

zmiany liczby kopii oraz mutacji punktowych.

Data wystawienia wyniku:

Osoba odpowiedzialna Osoba odpowiedzialna za interpre- Autoryzowat:
za analize molekularng tacje kliniczng
XXXXXXX
XXXXX XXXX

KOLOR ZOtTY — dot. zmian somatycznych
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WYNIK BADANIA DIAGNOSTYCZNEGO METOD A
POROWNAWCZEJ HYBRYDYZACJI GENOMOWEJ (CGH)

Nazwisko i imie:
Data urodzenia:
PESEL:

Ptec:

Lekarz kierujacy:
Osrodek kierujacy:
Wskazanie do badania:

Nr wyniku

Rodzaj materiatu:

Materiat $wiezy/archiwalny:
Data otrzymania materiatu:
Numer prébki DNA:

Badanie pierwsze/badanie kolejne:

Metoda badania:

mikromacierz oligonukleotydowa catogenomowa / celowana (szczegélowa informacja
o producencie, typie, stosowanej wersji hg) o Sredniej rozdzielczosci x kpz.

Wynik badania: arr(hg...) ceeeeevneecnennes
NIEPRAWIDLOWY
Komentarz: Stwierdzono niezréwnowazenie genomu pod postacig czeSciowej trisomii frag-
mentu ramion krotkich/dtugich chromosomu xx wielkosci ok. xx Mbp i/lub utraty
fragmentu ramion krotkich/dtugich chromosomu xx wielkosci ok. xx Mbp.
Wynik ten zostat potwierdzony metodg FISH /gPCR / MLPA.
Interpretacja: Delecja/trisomia obejmuje region typowy dla zespotu xxx (MIM; wymienié¢

kluczowe geny). Jesli nie jest to region przypisany do znanego zespotu, wy-
mieni¢ geny OMIM i krétko podaé zwigzany z ich mutacjami fenotyp. Wska-
zane podanie 2-5 pozycji piSmiennictwa.

Interpretacja badania (hemato)onkologicznego: Jezeli znane, podac znaczenie prognostyczne np. Zgodnie z

wytycznymi European LeukemiaNet 2010 (Dohner H et al, Blood 2010;115(3):453-74.) obecnos¢ xxx w przebie-

gu xxx klasyfikuje do xxx grupy ryzyka cytogenetycznego.

Zalecenia:

Uwagi:

Ograniczenia metody: Technika mikromacierzy-CGH nie wykrywa translokacji zréwnowazonych, inwersji, moza-

Wskazana konsultacja w Poradni Genetycznej. Celem okreslenia ryzyka powtérze-

nia wskazane badanie rodzicéw pacjenta.

Analizowano zmiany liczby kopii DNA w genomie o wielkosci >300 kbp. Zidentyfikowano
kilka znanych polimorfizmodw liczby kopii (CNVs, ang. Copy Number Variation), opisanych
w bazie danych Database of Genomic Variants (stan na xxx 2014). Lista CNVs dostepna

na zyczenie.

icyzmu niewielkiego stopnia, disomii jednorodzicielskiej (UPD), LOH bez zmiany liczby

kopii oraz mutacji punktowych.

Data wystawienia wyniku:

Osoba odpowiedzialna Osoba odpowiedzialna za interpre- Autoryzowat:

za analize molekularng tacje kliniczng







