MEDGEN

centrum medyczne

Jak sie przygotowaé do wizyty w Poradni Genetycznej?”

Szanowni Panstwo,

w trosce o najlepsze wykorzystanie czasu przeznaczonego na wizyt¢ w Poradni Genetycznej
przygotowali$my krotki poradnik o tym ,,Jak si¢ przygotowa¢ do wizyty w Poradni Genetycznej?”

Prosimy o zapoznanie si¢ z jego trescia.

Przygotowanie do wizyty u poradni genetycznej

1. Kilka dni/ tygodni wczes$niej

Skompletuj i uporzadkuj swoja historic medyczng, zadbaj o to aby wyniki byly ulozone
chronologicznie (od najswiezszych do najstarszych), w przypadku bardzo obszernej
dokumentacji medycznej wybierz najistotniejsza — zazwyczaj jest nig karta informacyjna z
ostatniej hospitalizacji (jesli taka si¢ odbyta), wyniki badan genetycznych

Przyktady:

- w przypadku podejrzenia choroby nerwowo — miesniowej uwarunkowanej genetycznie warto
ze sobqg miecé: wyniki badania EMG/ENG (ostatnie), wynik biopsji miesnia (jesli byta
przeprowadzona), karte informacyjng z hospitalizacji z Oddziatu Neurologii (jesli taka si¢
odbyta)

- w przypadku podejrzenia niepetnosprawnosci intelektualnej uwarunkowanej genetycznie
warto ze sobg miec¢: opinig psychologiczng/ psychiatryczng, karte informacyjng z hospitalizacji
z Oddziatu Neurologii (jesli taka si¢ odbyta), wynik badania USG jamy brzusznej, wynik
badania ECHO serca, wynik badania EEG, wynik badania MRI (jesli si¢ odbyty), konsultacje
wielospecjalistyczne

- w przypadku rodzinnego obcigzenia nowotworami warto ze sobq mie¢: wyniki badania
histopatologicznego, karte informacyjng z leczenia onkologicznego, wyniki badan
histopatologicznych krewnych chorujgcych w rodzinie na nowotwory (gtownie rodzicow,
rodzenstwa, potomstwa — Krewni pierwszego stopnia)

- w przypadku podejrzenia zespotu genetycznego zwigzanego z dysmorfig prosimy aby zabraé
ze sobg dokumentacje fotograficzng obojga rodzicow pacjenta z okresu dziecinstwa (w miare
mozliwosci)

Zwracamy si¢ z uprzejmg prosba aby wyniki badan genetycznych, ktére majga by¢
omowione podczas wizyty (ze szczegélnym uwzglednieniem badania WES) byly wysylane
na adres: recepcja@medgen.pl kilka dni wcze$niej przed wizyta.

Zbierz wywiad rodzinny (tak doktadny na ile pozwala Ci kontakt i relacje z cztonkami Twojej
rodziny).
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Podczas wizyty w poradni genetycznej bedziesz pytany bedziesz zardwno o zyjacych jakK i
zmartych krewnych, o ich choroby, wiek wystapienia pierwszych objawow choroby, przyczyny
Zgonow

Przed wizyta:

Wyspij sig, zazyj leki, zjedz kolacje i $niadanie (przed pobraniem krwi do badan genetycznych
nie musisz by¢ na czczo!), zadbaj o nawodnienie, wtedy duzo latwiej bedzie pobra¢ krew.

Jesli jeste$ Pacjentem petnoletnim mozesz zabra¢ na wizyte w poradni genetycznej osobg
bliska (w przypadku badan przedobjawowych choréb genetycznych o pé6znym poczatku jest
to nawet wskazane).

Dzieci prosimy aby do gabinetu lekarskiego wchodzity z jednym opiekunem ( z wyjatkiem
dzieci z podejrzeniem zespolow genetycznych przebiegajacych z dysmorfia, preferencyjnie
oboje rodzice mogg by¢ na wizycie wraz ze swoimi zdjeciami z okresu dziecinstwa)

Na wizyte prosimy zjawia¢ sie okoto 15 minut przed czasem celem uzupetienia niezbednej
dokumentacji: takiej jak upowaznienie do zasiggania informacji o stanie zdrowia Pacjenta lub
upowaznienie do otrzymywania dokumentacji Pacjenta (zastanoéw si¢ czy i1 kogo chcesz
upowazni¢). Pacjenci spéznieni na wizyte moga zosta¢ nie przyjeci w danym dniu pracy
poradni.

Pacjent w dniu wizyty (zwlaszcza dzieci) musi by¢ zdrowy- nie przyjmujemy pacjentow z
aktywng infekcjg- goraczka, katarem oraz zmianami skornymi sugerujagcymi chorobe zakazna,
w razie wystgpienia objawow sugerujacych infekcje prosimy o kontakt z nasza recepcja:
recepcja@medgen.pl lub telefonicznie: 501 377 150, postaramy si¢ wyznaczy¢ jak najszybszy,
nowy termin wizyty.

Dostepne miejsca parkingowe znajduja si¢ w najblizszej okolicy CM Medgen (oznaczone na
zataczonej infografice, badz na stronie www.medgen.pl/kontakt
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3. Przebieg wizyty w Poradni Genetycznej.

Pierwszorazowe wizyty odbywaja si¢ stacjonarnie w Poradni Genetycznej CM MEDGEN
i trwajg zazwyczaj ok. 30 min.

Na poczatku Pacjent (lub jego rodzina obecna w gabinecie) przedstawiajg lekarzowi swdj problem i cel
wizyty, nastepnie lekarz genetyk:

e zbiera szczegolowy wywiad dotyczacy problemu klinicznego pytajac:
- 0 poczatek wystgpienia niepokojacych objawdw/ okolicznosci ich wystgpienia

- 0 dalsza histori¢ medyczng Pacjenta (jesli lekarz uzna to za istotne dla postawienia wlasciwej wstepnej
diagnozy), choroby przewlekte, poradnie specjalistyczne pod ktorych opieka jest pacjent, przebyte
operacje, natogi, wywiad potozniczy,

- 0 potomstwo, rodzenstwo, dzieci rodzenstwa, rodzicow, rodzenstwo rodzicow, kuzynostwo, dzieci
kuzynostwa, ew. takze o pokolenie dziadkow,

- 0 choroby genetyczne, wady wrodzone, niepetnosprawnos¢ intelektualng (uposledzenie umystowe),
nowotwory ztosliwe, niepowodzenia rozrodu (brak cigzy, poronienia samoistne, porody martwe), zgony
dzieci.

e zapoznaje si¢ z dokumentacja lekarskg oraz wynikami dotychczas przeprowadzonych badan
i konsultacji

e przeprowadza badanie fizykalne oraz sporzadza dokumentacje lekarska,

e ustala plan postepowania diagnostycznego i przedstawia go Pacjentowi,

e zleca odpowiednie badania, ktére pozwalajg ustali¢ rozpoznanie i okresli¢, czy choroba
Pacjenta/obserwowana patologia majg podtoze genetyczne.

e W przypadku zlecenia wykonania badania diagnostycznego pacjent udaje si¢ do gabinetu
zabiegowego na pobranie krwi

Uwaga! Badania genetyczne sa przeprowadzane zgodnie z kolejka NFZ do Pracowni
Genetycznej. Data wizyty w Poradni Genetycznej nie zawsze jest tozsama z data
rozpoczecia badania genetycznego.

Prosimy aby na kazdorazowa wizyte w Poradni Genetycznej pacjent miat ze sobg dowdd osobisty lub
inny dokument tozsamosci ze zdjeciem.
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