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1) Formal
Sikre korrekt forsendelse af prgver og rekvirering af analyser til molekylarpatologisk laboratorium
(PCR).

2) Prgvemateriale
Blod:
20 mL EDTA blod stabiliseret i EDTA glas. Ved bgrn kan mindre mangde anvendes dog min. 2-3 mL.

Husk at vende prgven sa materialet ikke koagulerer.

Knoglemarv:
2-3 mL knoglemarvsaspirat stabiliseret i EDTA glas.
Husk at vende prgven sd materialet ikke koagulerer.
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For forsendelse af andre prgvemateriale typer som ufikseret veev henvises til retningslinjen:
Ufikseret veev til molekylaerpatologiske analyser.

For forsendelse af formalin fikseret paraffin indstgbt vaev (FFPE) tages kontakt til
molekylaerbiologerne pa tIf. 2155 4071 indenfor afdelingens abningstider jf. afsnit 2.3

2.1) Rekvirering af prgver

e Prgven maerkes med navn og CPR nr. samt stregkode.

« Prgven rekvireres sa vidt muligt med elektronisk rekvisition.

« Hvis prgven ikke kan rekvireres elektronisk, skal rekvisitionssedlen udprintes og vedleegges
prgven ved forsendelse. OBS: Det er vigtigt, at der er angivet dato og tidspunkt for
prgvetagning, klinisk diagnose eller supplerende oplysninger samt rekvirent med korrekt SKS-
kode (7 cifret) eller MNEMO-kode. Angiv ogsa type af prgvemateriale (blod eller knoglemarv)

« Rekvirenter uden for OUH kan benytte de rekvisitionssedler, som findes i Brugerhandbog
for AKPs rekvirenter pd afdelingens hjemmeside.

» Se evt. Rekvirering af prover til diagnostisk undersggelse til Afdeling for Klinisk Patologi.

2.2) Forsendelse af prgver
« Prgven skal veere pa afdeling for klinisk patologi indenfor 24 timer efter
prgvetagningstidspunktet. OBS: Med undtagelse af blodprgver til cfDNA analyser - se afsnit
3.9, hvor prgven skal vaere pa AKP indenfor 2 timer efter prgvetagningstidspunktet.
« Prgven opbevares og sendes ved stuetemperatur (ma ikke nedfryses).

Adresse:

Afdeling for Klinisk Patologi
J. B. Winslgws Vej 15
Indgang 240, 2. sal

5000 Odense C

2.3) Indleveringsfrister/3bningstider
Afdelingens abningstider: Mandag til fredag kl. 8.00 - 15.30.

Fristen for indlevering af prever pa fredage samt dage for helligdage er senest kl. 13.00.

Lukket for indlevering af prgver lgrdag, sendag, samt helligdage.

Hasteprover:

Aftales med vagthavende haematopatolog.

KI. 7.30-15.30: Sekretariat 1 pa tIf. 6541 4806.

Efter kl. 15.30: Haematopatologernes vagttelefon pa tIf. 4014 5457.

Endvidere meldes tidspunkt for ankomst af hasteprgver til haematologisk modtagerfunktion pa tlf.
6541 3745 indenfor afdelingens &bningstider.
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3) Molekylaerpatologiske analyser

3.1) KIT D816V mutationsanalyse

Indikation:
KIT D816V mutationsanalysen er primaert relevant ved mastocytose.

Analyseprincip:
Kvantitativ Real-time PCR.

Prgvemateriale:

Primaert blod.

Der kan ogsa anvendes knoglemarvsaspirat eller ufikseret veev.

Safremt knoglemarvsaspirat er til radighed anses dette materiale som vaerende bedre end blod, da
niveauet af mutation ofte er lidt hgjere i KM. Langt de fleste mastocytose patienter vil dog ogsa
have detekterbar KIT D816V mutation i blodet, og derfor er dette prgvemateriale ofte tilstraskkeligt.

3.2) JAK2 V617F mutationsanalyse

Indikation:
JAK2 V617F mutationsanalyse er primaert relevant ved essentiel trombocytose (ET), primaer
myelofibrose (PMF) og polycythaemia vera (PV).

Analyseprincip:
Kvantitativ Real-time PCR.

Prgvemateriale:

Primeert blod.
Alternativt kan knoglemarvsaspirat anvendes.

3.3) NPM1 mutationsanalyse

Indikation:
NPM1 mutationsanalysen er primaert relevant ved akut myeloid leukaemi (AML).

Analyseprincip:
Kvantitativ Real-time PCR.

OBS: Analysen er udviklet til NPM1 mutation A. For andre mutationsvarianter kontaktes afdelingen
vedr. prgvesvar.

Prgvemateriale:
Primaert blod.
Alternativt kan knoglemarvsaspirat anvendes.
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3.4) BRAF V600E mutationsanalyse

Indikation:
BRAF V600E mutationsanalysen er primaert relevant ved harcelleleukaemi (HCL). Analysen kan ogsa
veaere relevant ved myelomatose og andre haamatologiske diagnoser.

Analyseprincip:
Kvantitativ Real-time PCR.

Prgvemateriale:
Knoglemarvsaspirat.
Alternativt kan blod anvendes.

3.5) BCR-ABL1 fusionsgen transkript analyse
Indikation:

BCR-ABL1 fusionsgen transkript analyse er primaert relevant ved kronisk myeloid leukaemi (CML).
OBS: Der analyseres for de hyppigste BCR-ABL1 varianter ved CML (b2a2/b3a2).

Analyseprincip:
Kvantitativ Reverse-transcriptase Real-time PCR.

Prgvemateriale:

Primaert blod.
Alternativt kan knoglemarvsaspirat anvendes.

3.6) RNA baseret qPCR analyser

Indikation:
Fusionsgen transkript analyse er primaert relevant ved akut leukaemi.

OBS: Ved behov for hasteundersggelse bedes laboratoriet kontaktes sa tidligt som muligt.

Analyseprincip:
Kvantitativ Reverse-transcriptase Real-time PCR.

Der kan foretages analyse for fglgende fusionsgener. Se afsnit 3.6.1 til afsnit 3.6.6
Prgvemateriale:

Primeert blod.
Alternativt kan knoglemarvsaspirat anvendes.

3.6.1) inv(16)CBFB/MYH11

Der henvises til afsnit 3.6.

3.6.2) t(9;22)/BCR-ABL1 ela2

Der henvises til afsnit 3.6.
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3.6.3) t(15;17) PML-RARA BCR1/BCR3

Der henvises til afsnit 3.6.

3.6.4) t(8;21)/RUNX1-RUNX1T1

Der henvises til afsnit 3.6.

3.6.5) t(12;21)/ETV6-RUNX1

Der henvises til afsnit 3.6.

3.6.6) WT1

Der henvises til afsnit 3.6.

3.7) MPL codon 515 mutationsanalyse

Indikation:
MPL codon 515 mutationsanalysen er primeert relevant ved CALR og JAK2 mutation-negativ
essentiel trombocytose (ET) og primaer myelofibrose (PMF).

OBS: Der analyseres for de to hyppigste MPL codon 515 mutationer (W515K og W515L). Det
bemaerkes at der ikke er indikation for at foretage analysen hos CALR eller JAK2 V617F mutation-
positive patienter.

Analyseprincip:
Kvantitativ Real-time PCR.

Prgvemateriale:
Primaert blod.
Alternativt kan knoglemarvsaspirat anvendes.

3.8) HES-Pakke

Indikation:
HES-pakken er primeert relevant ved uforklaret eosinofili

Analyseprincip:

Der udfgres fglgende analyser:
o FIP1L1-PDGFRA fusionsgen transkript analyse jf. afsnit 3.14
o Multiplex (TEL-PDGFRB fusionsgen transkript analyse)
o KIT D816V mutationsanalyse jf. afsnit 3.1

Progvemateriale:
Primaert blod.
Alternativt kan knoglemarvsaspirat anvendes.

Klinisk Patologi, OUH - Blod og knoglemarv til molekylaerpatologiske analyser,ver.1, DokID: 1167831 Side 5 af 9



3.9) EGFR exon 18-21 hotspot mutationsanalyse (cfDNA)

Indikation:
EGFR exon 18-21 mutationsanalyse er relevant hos patienter med lungekraeft, primeert ikke-
smacellet lungecarcinom (NSCLC).

Anvendes til monitorering af EGFR varianter pavist ved diagnose.

Analyseprincip:
Digital droplet PCR (ddPCR) til pdvisning af EGFR hotspot mutationer i exon 18, 19, 20 og 21.

Prgvemateriale:
Der anvendes blod.
OBS: Prgven skal vaere pd afdelingen indenfor 2 timer efter prgvetagningstidspunktet.

3.10) B-celle klonalitetsanalyse (IGH, IGK og IGL gen-rearrangement)

Indikation:
IGH, IGK og IGL gen-rearrangement klonalitetsanalyse er primeert relevant ved B-celle lymfomer.

OBS: Pavisning af IGH, IGK og/eller IGL gen-rearrangement klonalitet er ikke ensbetydende med
malignitet. Resultatet skal ses i sammenhang med klinik og andre laboratorieanalyser.

Analyseprincip:
PCR amplifikation af rearrangerede IGH, IGK og IGL gener efterfulgt af analyse
ved kapilleerelektroforese.

Provemateriale:
Primeert blod.
Alternativt kan knoglemarvsaspirat eller FFPE vaev anvendes.

3.11) T-celle klonalitetsanalyse (TCRB og TCRG gen-rearrangement)

Indikation:
TCRB og TCRG gen-rearrangement klonalitetsanalyse er primazert relevant ved T-celle lymfomer.

OBS: Pavisning af TCRB og TCRG gen-rearrangement klonalitet er ikke ensbetydende med
malignitet. Resultatet skal ses i sammenhang med klinik og andre laboratorieanalyser.

Analyseprincip:
PCR amplifikation af rearrangerede TCR-Beta og TCR-Gamma gener efterfulgt af analyse
ved kapilleerelektroforese.

Provemateriale:
Primeert blod.
Alternativt kan knoglemarvsaspirat, FFPE og ufikseret vaev anvendes.
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3.12) CALR Exon 9 mutationsanalyse

Indikation:
CALR mutationsanalysen er primaert relevant ved JAK2 mutation-negativ essentiel trombocytose
(ET) og primaer myelofibrose (PMF).

Analyseprincip:
PCR amplifikation af CALR exon 9 efterfulgt af analyse ved kapillzer elektroforese.

Prgvemateriale:
Primaert blod.
Alternativt kan knoglemarvsaspirat anvendes.

3.13) IGHV somatisk hypermutationsanalyse

Indikation:
IGHV somatisk hypermutationsanalyse er primaert relevant ved kronisk lymfatisk leukaemi (CLL).

Analyseprincip:
PCR amplifikation af rearrangerede IGHV gener efterfulgt af Sanger sekventering.

Prgvemateriale:
Primaert blod.
Alternativt kan knoglemarvsaspirat anvendes.

3.14) FIP1L1-PDGFRA fusionsgen transkript analyse

Indikation:
FIP1L1-PDGFRA fusionsgen transkript analyse er primaert relevant ved uforklaret eosinofili.

Analyseprincip:
FIP1L1-PDGFRA fusionsgentranskript-specific reverse-transcriptase PCR amplifikation efterfulgt af
analyse ved gelelektroforese.

Provemateriale:
Primaert blod.
Alternativt kan knoglemarvsaspirat anvendes.
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3.15) OCM mutationsanalyse (NGS)

Indikation:
Analysen er primaert relevant ved de store myeloide sygdomme som AML, MDS, MPN, CML og

CMML.

Anvendes til integreret diagnostik, prognostisk vurdering og behandlingsvalg
(praediktion). Anvendes kun til opfglgning for evt. udvikling/aendring i variantbilledet hos patienten
efter aftale med en haematopatolog.

Analyseprincip:
Targeteret Next generation sequencing (NGS) ved anvendelse af Ion Torrent Oncomine Myeloid
Assay.

Prgvemateriale:

Primeaert knoglemarvsaspirat.
Alternativt kan blod anvendes.
OBS: FFPE vaev kan ikke anvendes.

3.16) Lymfom mutationsanalyse (NGS)

Indikation:
Analysen er relevant ved forskellige lymfom diagnoser.

Analyseprincip:

Targeteret Next generation sequencing (NGS) af fuld kodende sekvens af 47 lymfomrelevante gener
samt udvalgt sekvens af 43 lymfomrelevante gener ved anvendelse af Ion AmpliSeq Lymfom Panel
vl.

Prgvemateriale:
Knoglemarvsaspirat.
Alternativt kan blod og FFPE vaev anvendes.

3.17) KIT mutationsanalyse (NGS)

Indikation:
Analysen er primaert relevant ved KIT D816V mutation-negativ mastocytose.

Analyseprincip:
Targeteret Next generation sequencing (NGS) af den kodende del af KIT genet ved anvendelse af
Ion AmpliSeq KIT Panel.

Prgvemateriale:

Det anbefales at udfgre analysen pd materiale indeholdende neoplastiske mastceller, s& som
knoglemarvsaspirat.

Alternativt kan blod, FFPE og ufikseret veev anvendes.
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3.18) TP53 mutationsanalyse (NGS)

Indikation:

Ion AmpliSeq TP53 Panel (NGS) er primeert relevant ved behandlingsvalg for kronisk lymfatisk
leukaemi (CLL), men kan ogsa anvendes til prognostisk vurdering og diagnostik hvis der er kliniske
indikationer herfor.

Analyseprincip:
Targeteret Next generation sequencing (NGS) af den kodende del af TP53 genet.

Progvemateriale:
Primaert blod.
Alternativt kan knoglemarvsaspirat anvendes.

4) Kontaktoplysninger

Sp@rgsmal vedr. proveforsendelse, melding af prave:
«+ Kontakt haematologisk modtagefunktion pa tlf. 6541 3745.

Sporgsmal vedr. prgvesvar og hastesvar:
« Kontakt sekretariat pa tIf. 6541 4806.

Direkte kontakt til molekylaerpatologisk laboratorium:
+ Kontakt p3 tIf. 6541 4817.

5) Dokumentation

5.1) Udarbejdet af
Overbioanalytiker Fie Thomsen, bioanalytiker Karina Fredensborg Nielsen og ledende

molekylaerbiolog Maria Bibi Lyng, Afdeling for Klinisk Patologi, OUH.

& Ufikseret veev til molekylzerpatologiske
'’ analyser

Version Godkendt Revisionsinformation
1 20.10.2025 Fgrste version.
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