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PROVTAGNINGSANVISNINGAR

Dessa anvisningar ersatter tidigare utgava, daterad 2007-12-18.

Provforteckning

Se www.skane.se/usil/klingen = For vardgivare = Analyser och tjanster som utfors av Genetiska
kliniken.

Information till patienter

Vid Genetiska kliniken, USiL, utfors ingen provtagning. All provtagning sker vid vérdcentraler,
privata vardgivare eller vid specialiserad klinik beroende pa vilken typ av prov som ska tas. Det dr
till dessa vardinréttningar Du ska vinda Dig om Du har nagra frdgor kring provtagningen. Ditt prov
skickas efter provtagning till Genetiska kliniken for fortsatt omhéndertagande och analys.

Information till bestéllare av analys

Det ar viktigt att frAgestéllningen &r tydligt formulerad. Vid tveksamhet om val av analys och/eller
metod och didrmed vilka provtagningsanvisningar som &r aktuella, var god kontakta Genetiska
kliniken for vidare upplysningar. Vid eventuellt senare 6nskemal om tilldggsanalys(er), kontakta
laboratorieansvarig ldkare via Genetiska klinikens sekretariat, tel 046 - 17 33 62.

Provtagning
Provtagning sker enligt géngse rutiner beroende pa typ av material.

Markning av prov
Provet ska mirkas med namn och personnummer.

Blodsmitta
Konstaterad eller misstéinkt blodsmitta ska tydligt anges pa provtagningskérl, remiss och
transportpase med etikett "Blodsmitta”.

Kaérl som innehéaller, eller misstdnks innehalla, smittimnen och som fororenats pa utsidan ska alltid
rengoras med en torkduk indrénkt i klorbaserat desinfektionsmedel eller motsvarande innan
packning. Provtagningskarlet ska forpackas i genomskinlig transporthylsa innehéllande
absorberande material.

Remiss
Konsultationsremissen ska innehalla information om:
e Patientens namn och fullstdndigt personnummer, alternativt eventuellt reservnummer
Remitterande enhet (namn och telefonnummer)
Remitterande vardgivare (namn)
MG-kod eller annan kundkod
Provets typ och eventuellt anatomiskt ursprung
Tydligt formulerad fragestillning och eventuell diagnos
Tidpunkt for provtagning och identitet pa den som utfort provtagningen.
For vissa analyser kravs ytterligare information, se specificerade anvisningar nedan.
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Provhantering
Prov ska skickas sé det dr Genetiska kliniken tillhanda senast foljande arbetsdag (mandag-fredag).
Prov som av transporttekniska skél inte kan skickas provtagningsdagen férvaras enligt anvisningar.

Provforsandelse
Prov ska alltid skickas tillsammans med konsultationsremiss. Vid avsaknad av prov eller remiss
omhandertas provet inte forran forsandelsen kompletterats.

Provkérl som fororenats med biologiskt material pd utsidan torkas av med ett klorbaserat
desinfektionsmedel innan de skickas. For provforsiandelse med konstaterad eller misstankt
blodsmitta, se Blodsmitta, ovan.

For korrekt packning och forsédndelse av prover hianvisas till Smittskyddsstyrelsens anvisningar
”Packa Provet Ritt”; medicinska prover klassificeras som “Biologiskt &mne, kategori B”. Nar
prover lamnas av bestéllaren sjilv (inom USiL) ska prov/provtagningskirl placeras i lamplig
behallare med lock. Behéllaren ska sedan sittas, tillsammans med remiss, i provpdse som ldmnas i
Genetiska klinikens provmottagning, F-blocket plan 5.

Provmottagning

Genetiska kliniken dr normalt bemannad dagtid mindag-fredag och sdledes stingd for
provmottagning kvillstid, 16rdag-sdndag samt helgdagar. Tag kontakt med kliniken i forvag da
bradskande prov forvantas anlanda utanfor ordinarie arbetstid. Infor storhelger meddelar
Genetiska kliniken aktuella rutiner och begransningar avseende mottagande av olika typer av prover
samt i forekommande fall eventuell jourberedskap. Vid oklarhet eller speciella dnskemaél, var god
kontakta Genetiska kliniken.

Leveransadress
Genetiska kliniken, Universitetssjukhuset i Lund, 221 85 LUND

Forfragningar

Forfrdgningar kan goras via Genetiska klinikens sekretariat.
Telefon: 046 — 17 33 62

Telefontid: Mandag-fredag, kl. 9.00-16.30
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SPECIFICERADE ANVISNINGAR

Anvisningarna nedan dr baserade pé uppligget av vér provforteckning: www.skane.se/usil/klingen
- For vardgivare - Analyser och tjanster som utfors av Genetiska kliniken.

PRENATAL DIAGNOSTIK ... oottt e e e b e e nnneas 4
F N a1 Te A7 (] S SRR 4
KOTONVIlli e 4
Cystiska hygrom, hydrothOrax, BSCItES ..........eii i e e sibeee e 5

MEDFODDA GENETISKA FORANDRINGAR ......coooiitieeeeeet et e en e 6
[T 1 (=T 0 o] (o o PP PRPO 6
[ 100 ] o o ] SRR 6
(0] (0 [0 1o =T o L= PSP PRP 7

LEUKEMI OCH ANDRA BENMARGSSJUKDOMAR ........cocoiieteeeeeeeeeeeeeeeee e, 8
[2T=T ] 0 T o O PSPPSR 8
[T 1 (=T o o] (o o PSP PP PR 8
Y 0 1A V2= Y7 F= o A o] o] o = SRR 9
[ eI T T U o = P PSR PU PR 9
1Yo PP URPPPPRP 10
Y221 (o] a1 o (o] o > o G PSSR 10

SOLIDA TUMORER (EJ LEUKEMI OCH ANDRA BENMARGSSJUKDOI\/IAR) .............. 11
IS aaToT gl To] 01T o] o] o 1T a1 o T} o 1= SRRt 11
Tumorbiopsi, fin- 0Ch MENANNAISDIOPSI .......c.viieeiee ettt e et te s te e et e e sreesaae e 11

PROV POST MORTEM ..ottt ettt st e e 12
Blod, NJAMTPUNKLION. .....eeii ittt et e e sttt e e et e e e e sk b e e e e sabe e e e e sabeeeeesnbneeeeanes 12
Biopsi av vAvnad (t.ex. hud, lunga, halsena, muskel, KOron) ... 12
AMNIONVALSKE ...ttt ettt oottt et e e e e e ek bttt e e e e e e e s e an b be e et e ee e e e e nbabeeeeeeaaannnbeaeeaaeeaaaannnes 13

3/13



./ UniversitetssjukhusetiLund

Genetiska kliniken
221 85 Lund

Tel: 046 - 17 33 62
Fax: 046 - 131061

PRENATAL DIAGNOSTIK

Senast uppdaterad 2008-07-09

Version nr 5

Pa remissen ska aven anges: graviditetsvecka, fullstindig postadress till patienten samt, vid PCR-
/Southern blot-analys pa korionvilli, vilken sjukdom som avses.

Amnionvatska

Metod(er) Kromosomanalys Kromosomanalys och QF-
PCR/FISH

Volym 10-20 ml 15-20 ml

Kommentar

Provtagningskarl

Sterilt centrifugrér med

Sterilt centrifugror med

konisk botten konisk botten
Viktigt att veta
Provforsandelse Omedelbar Omedelbar
Rumstemperatur Rumstemperatur
Viktigt att veta Far ej kylas eller frysas Far ¢j kylas eller frysas
Korionvilli
Metod(er) Kromosomanalys QF-PCR/FISH PCR/Southern blot
Mangd >15mg >15mg >15mg
Kommentar* Om mer 4n en analys Onskas Om mer 4n en analys 6nskas | Om mer 4n en analys Onskas

krévs storre méngd vivnad

krévs storre méngd vidvnad

krévs storre mingd vivnad

Provtagningskarl

Ro6r med steril fysiologisk
koksaltlosning

RoOr med steril fysiologisk
koksaltlosning

Ro6r med steril fysiologisk
koksaltlosning

Viktigt att veta

Maternell vidvnad stor
analysen och ska nogsamt
avldgsnas.

Maternell vdvnad stor
analysen och ska nogsamt
avldgsnas.

Maternell vavnad stor
analysen och ska nogsamt
avldgsnas.

Provet ska medféljas av ett
maternellt venprov.

Provet ska aviseras i forvag.

Provforsandelse

Omedelbar
Rumstemperatur

Omedelbar
Rumstemperatur

Viktigt att veta

Far ej kylas eller frysas

Far ej kylas eller frysas

*Kromosomanalys och QF-PCR/FISH: > 15 mg
Kromosomanalys och PCR/Southern blot: > 25 mg
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Cystiska hygrom, hydrothorax, ascites
Provet ska atfoljas av en egen remiss innehéllande information enligt ovan.

Senast uppdaterad 2008-07-09

Version nr 5

Metod(er) Kromosomanalys FISH
Volym >4 ml >4 ml
Kommentar

Provtagningskarl

Sterilt centrifugror med

Sterilt centrifugror med

konisk botten konisk botten
Viktigt att veta
Provforsandelse Omedelbar Omedelbar
Rumstemperatur Rumstemperatur

Viktigt att veta

Fér ej kylas eller frysas.

Provet ska aviseras i forvag.

Fér ej kylas eller frysas.
Provet ska aviseras i forvag.
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MEDFODDA GENETISKA FORANDRINGAR

Perifert blod

Om blodprovet ska anvindas for uteslutande av maternell tillblandning vid molekylargenetisk
prenatal analys ska det pa remissen anges: graviditetsvecka, fullstindig postadress till patienten,
vilken sjukdom som avses.

Metod(er) Kromosomanalys FISH PCR/Southern blot | Array-CGH
Mangd Vuxna: 5-7 ml Vuxna: 5-7 ml 5-7 ml 5-7 ml
Barn: 2-5 ml Barn: 2-5 ml Undantag kons-
Nyfodda: 0,4-1 ml Nyfodda: 0,4-1 ml bestimning av
nyfodda: > 0,4 ml
Kommentar Anpassa ror efter Anpassa r0r efter Anpassa ror efter Anpassa r0r efter

beridknad volym.
Blanda noga genom
att vianda réret minst
5 ganger.

berdknad volym.
Blanda noga genom
att vanda roret minst
5 ganger.

berdknad volym.
Blanda noga genom
att vianda roret minst
5 ganger.

beridknad volym.
Blanda noga genom
att vanda roret minst
5 génger.

Provtagningskarl

Sterilt Na-heparinror
Sterilt Li-heparinror

Sterilt Na-heparinror
Sterilt Li-heparinror

Sterilt Na-heparinror
Sterilt Li-heparinror
Ror med EDTA

Sterilt Na-heparinror
Sterilt Li-heparinror
Ror med EDTA

Viktigt att veta Med eller utan gel Med eller utan gel Om dven kromsom-/ | Om &ven kromsom-/
fast utan annan fast utan annan FISH-analys ska FISH-analys ska
tillsats tillsats utforas kan EDTA- utforas kan EDTA-

ror ej anvindas ror ej anvindas

Provforsandelse Omedelbar Omedelbar Omedelbar Omedelbar
Rumstemperatur Rumstemperatur Rumstemperatur Rumstemperatur

Viktigt att veta Fér ej centrifugeras Fér ej centrifugeras Far ej centrifugeras Fér ej centrifugeras
eller frysas. eller frysas. eller frysas. eller frysas.

Prov som ej kan Prov som ej kan Prov som ej kan Prov som ej kan
skickas samma dag skickas samma dag skickas samma dag skickas samma dag
ska forvaras i ska forvaras i ska forvaras i ska forvaras i
kylskép. kylskap. kylskap. kylskép.

Hudbiopsi

Metod(er) Kromosomanalys FISH PCR/Southern blot

Mangd >4 mm i diameter och sa >4 mm i diameter och sa >4 mm i diameter och sa djup
djup att man &r nere i det djup att man &r nere i det att man &r nere i det
subkutana fettlagret subkutana fettlagret subkutana fettlagret

Kommentar Provet ska tas sterilt under Provet ska tas sterilt under Provet ska tas sterilt under

lokal anestesi (xylocain utan
adrenalin el. motsv.).

lokal anestesi (xylocain utan
adrenalin el. motsv.).

lokal anestesi (xylocain utan
adrenalin el. motsv.).

Provtagningskarl

RoOr med steril fysiologisk

Ro6r med steril fysiologisk

Ro6r med steril fysiologisk

koksaltlosning koksaltlosning koksaltlosning
Viktigt att veta
Provforsandelse Omedelbar Omedelbar Omedelbar
Rumstemperatur Rumstemperatur Rumstemperatur

Viktigt att veta

Fér ej kylas eller frysas.
Prov maste vara Gen klin
tillhanda senast kI 12.00
fredagar.

Fér ej kylas eller frysas.
Prov maste vara Gen klin
tillhanda senast kI 12.00
fredagar.

Fér ej kylas eller frysas.
Prov maste vara Gen klin
tillhanda senast kl 12.00
fredagar.
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Kordocentes

Metod(er) Kromosomanalys FISH

Mangd 0,5 ml 0,5 ml
Kommentar

Provtagningskarl

Sterilt ror

Sterilt ror

Viktigt att veta

Blodet maste hepariniseras 1
samband med provtagning.

Blodet maste hepariniseras i
samband med provtagning.

Provforsandelse

Omedelbar
Rumstemperatur

Omedelbar
Rumstemperatur

Viktigt att veta

Far ej centrifugeras eller
frysas.

Fér ej centrifugeras eller
frysas.
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LEUKEMI OCH ANDRA BENMARGSSJUKDOMAR

Benmarg

Metod(er) Kromosomanalys FISH RT-PCR/PCR/ Southern
blot/Sekvensering

Méngd 0,5-1 ml 0,5-1 ml 0,5-1 ml

Kommentar

Provtagningskarl

Bestilles fran Gen klin,
tel 046-173362 eller 176368

Bestilles fran Gen klin,
tel 046-173362 eller 176368

Bestilles fran Gen klin,
tel 046-173362 eller 176368

Viktigt att veta

Provkaérlet forvaras i frys och
ska tinas fore anviandning.
Blanda provet noga i

Provkarlet forvaras i frys och
ska tinas fore anviandning.
Blanda provet noga i

Provkaérlet forvaras i frys och
ska tinas fore anvandning.
Blanda provet noga i

provkarlet. provkarlet. provkérlet.
Provforsandelse Omedelbar Omedelbar Omedelbar
Rumstemperatur Rumstemperatur Rumstemperatur
Viktigt att veta Far ej centrifugeras eller Far ej centrifugeras eller Far ej centrifugeras eller
frysas. frysas. frysas.

Forvara i provet i
rumstemperatur tills provet
skickas.

Kontakta Gen klin om prov
forvantas anléanda sent en
fredag eller dag fore helgdag.

Forvara i provet i
rumstemperatur tills provet
skickas.

Kontakta Gen klin om prov
forvantas anlanda sent en

fredag eller dag fore helgdag.

Forvara i provet i
rumstemperatur tills provet
skickas.

Kontakta Gen klin om prov
forvantas anlanda sent en
fredag eller dag fore helgdag.

Perifert blod

Metod(er) Kromosomanalys FISH Realtids kvantitativ PCR
(RQ-PCR)
Méngd Vuxna: 5-7 ml Vuxna: 5-7 ml >10 ml
Barn: 2-5 ml Barn: 2-5 ml
Kommentar Anpassa ror efter berdknad Anpassa ror efter berdknad Anpassa ror efter berdknad
volym. volym. volym.

Blanda noga genom att vinda
réret minst 5 ganger.

Blanda noga genom att vinda
roret minst 5 ganger.

Blanda noga genom att vinda
roret minst 5 ganger.

Provtagningskarl

Sterilt Na-heparinror
Sterilt Li-heparinror

Sterilt Na-heparinror
Sterilt Li-heparinror

Sterilt EDTA-ror

Viktigt att veta Med eller utan gel fast utan Med eller utan gel fast utan Analys utfors inte av prov i
annan tillsats annan tillsats heparinrdr da resultatet ej ar
tillforlitligt.
Provforsandelse Omedelbar Omedelbar Omedelbar
Rumstemperatur Rumstemperatur Rumstemperatur
Viktigt att veta Far ej centrifugeras eller Fér ¢j centrifugeras eller Fér ej centrifugeras eller
frysas. frysas. frysas.

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

Prov som ej kan skickas
samma dag ska forvaras i
kylskép.

Prov som ej kan skickas
samma dag ska forvaras i
kylskép.
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Lymfvavnad, biopsi

Senast uppdaterad 2008-07-09

Version nr 5

Metod(er)

Kromosomanalys

FISH

RT-PCR

Mangd

>3x3x3 mm

>3x3x3 mm

>3x3x3 mm

Kommentar

Provtagningskarl

Bestilles fran Gen klin,
tel 046-173362 eller 176368

Bestilles fran Gen klin,
tel 046-173362 eller 176368

Bestilles fran Gen klin,
tel 046-173362 eller 176368

Viktigt att veta

Provkarlet forvaras i frys och
ska tinas fore anvindning.

Provkérlet forvaras i frys och
ska tinas fore anvéndning.

Provkérlet forvaras i frys och
ska tinas fore anvindning.

Provforsandelse

Omedelbar

Omedelbar

Omedelbar

Rumstemperatur Rumstemperatur Rumstemperatur
Viktigt att veta Far ej centrifugeras eller Far ej centrifugeras eller Fér ej centrifugeras eller
frysas. frysas. frysas.

Forvara i provet i
rumstemperatur tills provet
skickas.

Kontakta Gen klin om prov
forvantas anléanda sent en

fredag eller dag fore helgdag.

Forvara i provet i
rumstemperatur tills provet
skickas.

Kontakta Gen klin om prov
forvantas anlénda sent en

fredag eller dag fore helgdag.

Forvara i provet i
rumstemperatur tills provet
skickas.

Kontakta Gen klin om prov
forvantas anlénda sent en
fredag eller dag fore helgdag.

Pleuraexsudat

Metod(er) Kromosomanalys
Mangd 50-100 ml
Kommentar

Provtagningskarl

Sterila ror

Viktigt att veta Tillsatt 1 droppe heparin
(5000 IE/ml) per rér

Provforsandelse Omedelbar
Rumstemperatur

Viktigt att veta Far ej centrifugeras eller
frysas.

Forvara i provet i
rumstemperatur tills provet
skickas.
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Likvor

Metod(er) Kromosomanalys

Mangd Storsta mojliga méangd

Kommentar

Provtagningskarl Sterila ror eller burkar

Viktigt att veta

Provforsandelse Omedelbar
Rumstemperatur

Viktigt att veta Far ej centrifugeras eller
frysas.
Forvara i provet i
rumstemperatur tills provet
skickas.

Myelombiobank
Se separata provanvisningar: www.skane.se/usil/klingen = For vardgivare = Anvisning
provtagning for myelombiobank.
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SOLIDA TUMORER (EJ LEUKEMI OCH ANDRA
BENMARGSSJUKDOMAR)

Tumorbiopsi, 6ppen biopsi

Senast uppdaterad 2008-07-09

Metod(er) Kromosomanalys FISH RT-PCR/PCR/
Sekvensering

Mangd >3-4 mm i diameter >3-4 mm i diameter >3-4 mm i diameter

Kommentar Maste vara vital ofixerad Maste vara vital ofixerad Maste vara vital ofixerad

vivnad

vivnad

véivnad

Provtagningskarl

Ror med steril fysiologisk

Ror med steril fysiologisk

Ro6r med steril fysiologisk

koksaltlosning koksaltlosning koksaltlosning
Viktigt att veta
Provforsandelse Omedelbar Omedelbar Omedelbar
Rumstemperatur Rumstemperatur Rumstemperatur

Viktigt att veta

Fér ej frysas.
Forvaras i rumstemperatur
tills provet skickas.

Fér ej frysas.
Forvaras i rumstemperatur
tills provet skickas.

Fér ¢j frysas.
Forvaras i rumstemperatur
tills provet skickas.

Tumorbiopsi, fin- och mellannalsbiopsi

Metod(er) Kromosomanalys FISH RT-PCR/PCR/ Sekvensering

Mangd Alla erhallna celler fran 1-2 Alla erhallna celler fran 1-2 | Alla erhéllna celler fran 1-2
aspirat aspirat aspirat

Kommentar

Provtagningskarl

Bestilles fran Gen klin,
tel 046-173362 eller 176368

Bestilles fran Gen klin,
tel 046-173362 eller 176368

Bestilles fran Gen klin,
tel 046-173362 eller 176368

Viktigt att veta

Provkérlet forvaras i frys och
ska tinas fore anvindning

Provkérlet forvaras i frys och
ska tinas fore anvindning

Provkérlet forvaras i frys och
ska tinas fore anvindning

Provforsandelse

Omedelbar
Rumstemperatur

Omedelbar
Rumstemperatur

Omedelbar
Rumstemperatur

Viktigt att veta

Fér ej frysas.
Forvaras 1 rumstemperatur
tills provet skickas.

Fér ej frysas.
Forvaras 1 rumstemperatur
tills provet skickas.

Fér ej frysas.
Forvaras 1 rumstemperatur
tills provet skickas.
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PROV POST MORTEM
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Remiss: konsultationsremiss eller kopia av obduktionsremiss
Vid FISH- eller PCR-/Southern blot-analys ange diagnostisk fragestéllning.

Blod, hjartpunktion

Metod(er) Kromosomanalys FISH PCR/Southern blot
Mangd 1-5 ml 1-5 ml 1-5ml
Kommentar Kan endast anvandas kort tid | Kan endast anvandas kort tid | Kan endast anvandas kort tid

efter att patienten avlidit

efter att patienten avlidit

efter att patienten avlidit

Provtagningskarl

Sterilt ror

Sterilt ror

Sterilt ror

Viktigt att veta

Provet maste hepariniseras i
samband med provtagningen

Provet maste hepariniseras i
samband med provtagningen

Provet maste hepariniseras i
samband med provtagningen

Provforsandelse

Omedelbar

Omedelbar

Omedelbar

Rumstemperatur Rumstemperatur Rumstemperatur
Viktigt att veta Fér ej centrifugeras eller Fér ej centrifugeras eller Fér ej centrifugeras eller
frysas. frysas. frysas.

Forvara provet 1 kylskap tills
provet skickas.

Forvara provet i kylskap tills
provet skickas.

Forvara provet 1 kylskap tills
provet skickas.

Biopsi av vavnad (t.ex. hud, lunga, halsena, muskel, korion)

Metod(er)

Kromosomanalys

FISH

PCR/Southern blot

Mangd (avser hud)

>2-4 mm i diameter och sé
djup att man dr nere i det
subkutana fettlagret

> 2-4 mm i diameter och sa
djup att man ar nere i det
subkutana fettlagret

> 2-4 mm i diameter och sa
djup att man ar nere i det
subkutana fettlagret

Kommentar

Provtagningskarl

Ro6r med steril fysiologisk

Ro6r med steril fysiologisk

Ro6r med steril fysiologisk

koksaltlosning koksaltlosning koksaltlosning
Viktigt att veta Provet ska tas sterilt
Provforsandelse Omedelbar Omedelbar Omedelbar
Rumstemperatur Rumstemperatur Rumstemperatur

Viktigt att veta

Fér ¢j frysas.

Forvara provet i
rumstemperatur tills det
skickas

Biopsin bor frysas om
omedelbar forsédndelse ej ar
mdjlig och sedan hanteras
enligt 6.k. med Gen klin.

Biopsin bor frysas om
omedelbar forsédndelse ej ar
mdjlig och sedan hanteras
enligt 6.k. med Gen klin.
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Amnionvatska

Metod(er) Kromosomanalys FISH PCR/Southern blot
Mangd 5-20 ml 5-20 ml 5-20 ml

Kommentar Alternativ vid intrauterin Alternativ vid intrauterin Alternativ vid intrauterin

fosterdod fosterdod fosterdod

Provtagningskarl Sterilt centrifugrér med Sterilt centrifugrér med Sterilt centrifugror med
konisk botten konisk botten konisk botten

Viktigt att veta

Provforsandelse Omedelbar Omedelbar Omedelbar
Rumstemperatur Rumstemperatur Rumstemperatur

Viktigt att veta Fér ej centrifugeras eller Fér ej centrifugeras eller Fér ej centrifugeras eller
frysas. frysas. frysas.

Forvara provet i kylskap
tills det skickas.

Forvara provet i kylskap
tills det skickas.

Forvara provet i kylskép
tills det skickas.
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