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oznacza wiarygodnosé

nr | | Nazwa badania Symbol Niezbedne dokumenty
AUDIOLOGIA
. . - L . . Skierowanie z zakresu mutacji
1 Niedostuch DFNA9- Badanie mutacji p.Pro51Ser i innych mutacji w eksonie 4 DENA-9 germinalnych wraz 2 deklaracja
genu COCH L .
Swiadomej zgody.
Niedostuch (DFNB1)- Badanie najczestszych mutacji 35delG i 310del14 z Skierowanie z zakresu mutacji
2 A y " N - o DFNB1 germinalnych wraz z deklaracja
mozliwo$cig wykrycia mutacji rzadkich w czesci kodujgcej eksonu 2 genu GJB2 fs .
$wiadomej zgody.
Niedostuch wrodzony - identyfikacja najczestszych rozlegtych delecji GJB6- . . .
3 Niedostuch D1351830 | GJB6-D1351854 w obrebie genu GJB, diagnostyka uzupetniajaca GJB6 s"'e;‘;‘a';':':c.zaps,';‘i’::g::‘l'e‘:‘:m +
po procedurze DFNB1 lub GJB2 . 1 zgocdy
Niedostuch vlvrodzony (GJB2) Aqallza sel((wenql {(odulace]“ponad 60 genéw z Skierowanie z pieczatka od lekarza +
4 wykorzystaniem metod sekwencjonowania nowej generaciji,wykonywana na DFN-NGS R A
X X deklaracja $wiadomej zgody
podstawie badania petnoekosomowego (WES)
Skierowanie z zakresu mutacji
5 Niedostuch niesyndromiczny - panel NGS: 90 genéw SLU-NGS germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
6 Neuropatia stuchowa DFNB9 Neuropatia stuchowa DFNB9- badanie wybranych fragmentéw genu OTOF DFNAB9 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
7 \(?\/Iggqc;ta (DFNB) - test MLPA (P163) (geny GJB2, GJB6, GJB3, POU3F4, DENB1-4 germinalnych wraz 2 deklaracja
Giuchota (DFNB) __Swiadomej zgody. __|
Skierowanie z zakresu mutacji
8 Gtuchota (DFNB) - analiza eksonu 2 i mutacji IVS1+1G>A genu GJB2 GJB2 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
. . X Skierowanie z zakresu mutacji
Gtuchota izolowana (DFNB4) oraz zespét Pendreda - analiza wybranych . "
9 eksonow (9-12 i 14) genu SLC26A4 DFNB4P1 ge'm'"zm‘;f‘::;?izoze"'a’a"’q
. . ) zgody.
Gtuchota izolowana (DFNB4) oraz zesp6t Pendreda K = K rov
Gtuchota izolowana (DFNB4) oraz zesp6t Pendreda - Analiza eksonow: 2-8, 13, ferowanle z zakresu mutacji
10 DFNB4P2 germinalnych wraz z deklaracja
15-21 genu SLC26A4 . .
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
11 Zespot Pendreda Zespdt Pendreda - panel NGS: geny FOXI1, SLC26A4 PEN-NGS germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
12 Otoskleroza Otoskleroza- badanie wybranych fragmentéw genu TGFB1 OTOSKLE germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
13 Zespdt Ushera typ 2- Analiza wybranych regionéw genu USH2A ZU-2 germinalnych wraz z deklaracja
. Swiadomej zgody.
Zespot Ushera SKi " K tacii
14 Zespot Ushera - panel NGS: geny CDH23, USH3A, WHRN, VLGR1, MYO7A, ZUS-NGS erﬂmf‘"':hz;;zris:eL’::r:g'
PCDH15, PDZD7, USH1C, USH1G, ABHD12, USH2A, HARS germinainych wra 1
$wiadomej zgody.
CHOROBY METABOLICZNE
Deficyt biotynidazy - identyfikacja najczestszych mutaciji: ¢.98_104delinsTCC, Skierowanie z zakresu mutacji
15 p.Asp444His, p.GIn456His, p.Arg538Cys oraz innych mutacji obecnych w BTD-1 germinalnych wraz z deklaracja
) . . eksonie 2 i badanym fragmencie eksonu 4 genu BTD $wiadomej zgody.
Deficyt biotynidazy = = = = = = — = = =
Deficyt biotynidazy - analiza sekwencji eksonéw 1, 3 i nieobjetych procedura Skierowanie z zakresu mutacji
16 BTD-1 fragmentoéw eksonu 4 genu BTD - diagnostyka uzupetniajgca po BTD-2 germinalnych wraz z deklaracja
procedurze BTD-1 Swiadomej zgody.
17 Homocystynuria Homocystyn_urla - Analiza sekwencji kodujgcej genu CBS, wykonywana z CBS-NGS Skierowanie z prle(_:zatka o_d lekarza +
wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
Cholestaza tagodna nawracajgca wewnatrzwatrobowa typu2 - analiza Skierowanie z zakresu mutacji
18 Cholestaza tagodna . 9 ja rzwg YP CHWEW2 germinalnych wraz z deklaracja
fragmentow genu ABCB4 P .
Swiadomej zgody.
19 Aceruloplazminemia Aceruloplazmlnemla - Analiza sekwencji kodujgcej genu CP, wykonywana z CP-NGS Skierowanie z prle(_:zatka o_d lekarza +
wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
" b . . Deficyt palmitoilotransferazy karnitynowej typu Il - identyfikacja mutacji . Skierowanie z pieczatka od lekarza +
20 Deficyt palmitoilotransferazy karnitynowej p.Ser113Leu w genie CPT2 CPT241 deklaracia $wiadomei zgod
. . " . . - . Skierowanie z zakresu mutacji
21 Ceroidolipofuscynoza typu 3 Analiza cz_estej delecji w genle CLN3 (delecja 1.02 kb obejmujaca eksony 7.i 8); CLN3-1 germinalnych wraz z deklaracja
wstepna diagnostyka ceroidolipofuscynozy typu 3 (choroby Battena) fs .
$wiadomej zgody.
. " . . I Skierowanie z zakresu mutacji
22 Ceroidolipofuscynoza typu 2 Analiza sekwencji eksonéw 1-4, 7-13 genu TPP1 - diagnostyka uzupetniajgca CLN2-2 germinalnych wraz 2 deklaracja
po procedurze CLN2-1 s .
Swiadomej zgody.
Cystynoza - identyfikacja charakterystycznej delecji 57kb w genie CTNS w Skierowanie z pieczatka od lekarza +
23 Cystynoza N N e CTNS-1 R A
uktadzie homozygotycznym - weryfikacja rozpoznania klinicznego choroby deklaracja $wiadomej zgody
, . , . s . " . Skierowanie z zakresu mutacji
2 Choroba Urbach'a-Wiethe'a Choroba Urbach'a-Wiethe'a, proteinoza lipoidalna - analiza sekwencji kodujgcej CUWPL-E germinalnych wraz 2 deklaracja
genu ECM1 L .
Swiadomej zgody.
25 Trimetyloaminuria Tnme_tyloamlnurla (zespot odoru rybnego) - analiza sekwencji catego regionu FMO3-1 Skierowanie z prle(_:zatka o_d lekarza +
kodujgcego genu FMO3 deklaracja $wiadomej zgody
" " . . Skierowanie z pieczatka od lekarza +
26 Choroba Pompego Choroba Pompego - analiza sekwencii catego regionu kodujgcego genu GAA GAA-3 deklaracia $wiadomej zgod
27 Galaktozemia - identyfikacja najczgstszych mutacji p.GIn188Arg i p.Lys285Asn GALT-1 Skierowanie z pieczatka od lekarza +
oraz innych mutacji wystepujgcych w eksonach 6-9 genu GALT deklaracja $wiadomej zgody
Galaktozemia . . . . Skierowanie z zakresu mutacji
28 Qalaktozemla - analiza pozostatych eksonéw genu GALT, drugi etap GALT-E2 germinalnych wraz 2 deklaracja
diagnostyki P .
Swiadomej zgody.
Choroba Gauchera- Badanie najczgstszych mutacji (N370S i L444P) w genie Sklel_’owanle z zakresu mutac!l
29 AT . M . N N H GD-1 germinalnych wraz z deklaracja
GBA z mozliwoscig wykrycia mutaciji rzadkich - pierwszy etap diagnostyki fs .
$wiadomej zgody.
Choroba Gauchera . o K ~
Choroba Gauchera - identyfikacja najczgstszych mutacji c.1226A>G, Skierowanie z pieczatka od lekarza +
30 p.Asn409Ser, ¢.1448T>C, p.Leud83Pro, c.84dupG, c.115+1G>A (IVS2+1G>A), GD-2 ok arasia St zooa
oraz innych mutacji obecnych w eksonach 3, 10 i 11 genu GBA eklaracja swiadomej zgody
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nr Nazwa badania Symbol Niezbedne dokumenty
Skierowanie z zakresu mutacji
31 Analiza najczestszych mutacji w genie GLA - | etap diagnostyki GLA germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomejzgody. |
Choroba Fabryego K = K oo
Choroba Fabry,ego - analiza sekwencji eksonéw 1, 3, 4i 7 genu GLA - ferowanle z zakresu mutacji
32 " . GLA-2 germinalnych wraz z deklaracja
diagnostyka uzupetniajgca po procedurze GLA-1 fs .
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
33 Gangliozydoza GM1 - Analiza sekwencji eksondw 3-7, 9, 15 16 genu GLB1 GLZD-1 germinalnych wraz z deklaracjg
. Swiadomej zgody.
Gangliozydoza K = K oo
Gangliozydoza GM1 - Analiza sekwencji eksonéw 1, 8, 10, 11-14i 17 genu ferowanle z zakresu mutacji
34 : s GLZD-2 germinalnych wraz z deklaracja
GLB1 - diagnostyka uzupetniajgca po procedurze GLZD-1 fs .
$wiadomej zgody.
35 Deficyt dehydrogenazy dtugotancuchowych kwaséw LCHAD - identyfikacja mutacji p.Glu510GIn w genie HADHA LCHAD-1 Skierowanie z p’|e(.:zqtkq o.d lekarza +
tluszczowych deklaracja Swiadomej zgody
. MCAD - identyfikacja najczestszej mutacji p.Lys329Glu (K304E) oraz innych Skierowanie z pieczatka od lekarza +
36 Deficyt dehydrogenazy acyl — CoA mutacji wystepujacych w eksonie 11 genu ACADM MCAD-1 deklaracja $wiadomej zgody
) Leukodystrofia metachromatyczna (MLD) - Analiza sekwencji kodujgcej genow ! Skierowanie z pieczatka od lekarza +
37 Leukodystrofia metachromatyczna ARSA i PSAP,wykonywana z wykorzystaniem NGS MLD-NGS deklaracja $wiadomej zgody
. . " . Skierowanie z zakresu mutacji
38 Mukopolisacharydoza typu IVB (MPS IVB). Analiza sekwenciji eksonéw 2, 3, 8, MORQ-1 germinalnych wraz z deklaracj
12, 14, 15 genu GLB1 . N
$wiadomej zgody.
. . " . Skierowanie z zakresu mutacji
39 Mukoppllsacharydoza typg IVB (MPS IVB). Ar?alllza sekwencji eksonow 1, 4-7, 9: MORQ-2 germinalnych wraz z deklaracjq
11, 131 16 genu GLB1 - diagnostyka uzupetniajgca po procedurze MORQ-1 swiad . d
Mukopolisacharydoza = = = = swiadome) zgody. |
Mukopolisacharydoza typu I, Il, llIA-D, IVA-B, VI i VI, analiza przesiewowa Skierowanie z pieczatka od lekarza +
40 sekwencji kodujgcej genow IDUA, IDS, SGSH, NAGLU, HGSNAT, GNS, MPS-NGS deklarac'aps'wia:or:e' 2g0d
GALNS, GLB1, ARSB i GUSB z wykorzystaniem NGS 4 ) 290y
. . " . Skierowanie z zakresu mutacji
M Mukr.?pollsacharydoza typu VI (MPS VI). Analiza sekwencji catego regionu MSP6-1 germinalnych wraz 2 deklaracja
kodujgcego genu ARSB L .
Swiadomejzgody. |
Choroba syropu klonowego - analiza sekwenciji catego regionu kodujgcego Skierowanie z zakresu mutacji
42 yrop 9 ) goreg Jaceg MSUD-1 germinalnych wraz z deklaracja
genu BCKDHA . .
$wiadomej zgody.
Choroba syropu klonowego = = =
Choroba syropu klonowego - analiza sekwencji catego regionu kodujacego Skierowanie z zakresu mutacii
43 yrop N g - ) goreg Jaceg MSUD-2 germinalnych wraz z deklaracja
genu BCKDHB - diagnostykastyka uzupetniajgca po procedurze MSUD-1 P .
Swiadomej zgody.
Nieketotyczna hiperglicynemia - analiza sekwencji catego regionu kodujgcego Skierowanie z zakresu mutacji
44 genu Al\tllyT pergiicy! ) 90 Teg laceg NHG-1 germinalnych wraz z deklaracja
Nieketotyczna hiperglicynemia = swwody. =
Skierowanie z zakresu mutacji
45 Nieketotyczna hiperglicynemia - analiza sekwencji eksonu 19 genu GLDC NHG-2 germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
. " ) Skierowanie z zakresu mutacji
46 B_adanle muta(_:]l w 25 eksonach genu NPC1 (pierwszy etap procedury NPC-1 germinalnych wraz z deklaracj
diagnostycznej) . .
. . $wiadomej zgody.
Choroba Niemanna-Picka, typ C oK = ” ol
Choroba Niemanna-Picka, typ C Badanie mutaciji w 5 eksonach genu NPC2 lerowanie z zakresu mutacji
47 (drugi etap procedury diagnostyczne) NPC-2 germinalnych wraz z deklaracja
9 pp "y dlag v ! Swiadomej zgody.
Otyto$¢ monogenowa - analiza sekwenciji catego regionu kodujgcego genu Skierowanie z zakresu mutacii
48 Otyto$¢ monogenowa MC4R OBS-1 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
4 Fenyloketonuria - Wykrywanie mutacji RA08W, R158Q, ¢.1315+1G>A, ¢.1066- PAH Se':ﬁz:;z"fhz;fakz'is:eE:::g!'
11G>A oraz innych mutacji w eksonach 5, 11, 12 genu PAH 9 . y . 1a
Swiadomej zgody.
) . " Skierowanie z zakresu mutacji
50 Fenyloketonuria F_enyloketo_nurla Badanie mutacji w eksonach 2, 3, 6, 7, 11 genu PAH - Il etap PAH-2 germinalnych wraz z deklaracj
diagnostyki fs .
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
51 Fenyloketonuria (PKU) - test MLPA (P055) PKU-MLP germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
52 Choroba Refsum Choroba Refsum - Analiza §ekwenc1| kodujgcej genéw PEX7 i PHYH, REFSNGS Skierowanie z p]e(_:zatka o_d lekarza +
wykonywana z wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu mutacji
53 SCAD - Analiza sekwencji eksonéw 3, 5-8 i 10 genu ACADS SCAD-1 germinalnych wraz z deklaracja
SCAD — SW|a-dome|kzgody —
SCAD - analiza sekwencji eksonéw 1, 2, 4 i 9 genu ACADS - diagnostyka ferowanle z zakresu mutacji
54 . SCAD-2 germinalnych wraz z deklaracja
uzupetniajgca po procedurze SCAD-1 . .
$wiadomej zgody.
. . " . Skierowanie z zakresu mutacji
55 Mukopolisacharydoza typ A Mukr.?pollsacharydoza typ A (MPS IlIA). Analiza sekwenciji catego regionu SGSH-1 germinalnych wraz 2 deklaracja
kodujgcego genu SGSH L .
Swiadomejzgody. |
Skierowanie z zakresu mutacji
56 Zespot hiperamonemii/hiperinsulinemii Zespot hiperamonemii/hiperinsulinemii - analiza eksonéw 6-12 genu GLUD1 ZHAI-GL germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Predyspozycja do osteoporozy, metabolizm witaminy D - Badanie Skierowanie z zakresu mutacji
60 Metabolizm witaminy D polimorfizméw w genie VDR odpowiedzialnych za predyspozycje do WITDOS germinalnych wraz z deklaracjq
osteoporozy i obnizonej gestosci kosci Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
61 Zespo6t Smitha, Lemlego i Opitza Badanie najczestszych mutacji genu DHCR7 wystepujacych w polskiej populacii DHCR7 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
CHOROBY WIELOUKtADOWE
Skierowanie z zakresu mutacji
62 Zespot Alagille'a - badanie wybranych regionéw genu JAG1 ALAGILL germinalnych wraz z deklaracja
Zespot Alagille’a $wiadomej zgody.
Zespot Alagille- Analiza sekwenciji kodujacej genéw JAGT i NOTCH2, Skierowanie z pieczatka od lekarza +
63 N ALAGNGS IR .
wykonywana z wykorzystaniem NGS deklaracja Swiadomej zgody
Skierowanie z zakresu mutacji
64 Zespot Bardeta- Biedla Zespot Bardeta- Biedla- Analiza catego regionu kodujgcego genu BBS10 BARDLA germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
65 Zespot BPES Zespot BPES- Badanie catego regionu kodujgcego genu FOXL2 BPES germinalnych wraz z deklaracjg

Swiadomej zgody.
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Niezbedne dokumenty

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracjq
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

nr Nazwa badania Symbol

66 Charge Zespot- Analiza wybranych regionéw genu CHD7 CHARG-1

67 Zespot Charge Charge Zespdt- Analiza wybranych regionéw genu CHD7 - Il etap diagnostyki CHARG-2

68 Charge Zespot- Analiza wybranych regionéw genu CHD?7 - |ll etap diagnostyki CHARG-3

69 Zesp6t Cornelii de Lange Zespot Cornelii de Lange - Analiza wybranych regionéw genu NIPBL CORLA

70 Artrogrypoza dystalna typu 1A Artrogrypoza dystalna typu 1A (DA1A)- Badanie catego regionu kodujgcego DA1A
genu TPM2

e OTOPALATODIGITAL SPECTRUM DISORDER gOJSJP&IK\;’ODIGITAL SPECTRUM DISORDER - analiza wybranych regionéw FLNA

72 Zespot Floating- Harbor Zespot Floating- Harbor- Analiza najczestszych mutacji w genie SRCAP FLO-HAR

73 Dys_ost'oza zuchwowo- twarzowa z matogtowiem (MFDGA)- Badanie wybranych MFDGA-1
regionéw genu EFTUD2

Dysost: zuchwowo- twarzowa z matogtowiem (MFDGA)

74 Dysostoza zuchwowo- twarzowa z matogtowiem (MFDGA)- Badanie wybranych MFDGA-2
regionéw genu EFTUD?2 |l etap diagnostyki

75 Zespot Opitz-Fraiz Zespot Opitz-Fraiz - Badanie wybranych eksonéw genu MID1 OPFRA

76 Progeria Progeria - Analiza najczgstszych mutacji w genie LMNA PROGER

77 Zespot diGeorge'a Zespot diGeorge'a- Identyfikacja delecji regionu 22q11.2 GEORGE

78 Pseudoxanthoma elasticum (PXE) ::’esteal:)doxanthoma elasticum (PXE)- Badanie wybranych regionéw genu ABCC6 PXE

79 Zespot Silvera-Russela Silver-Russel, zespoét Silvera-Russela (RSS) — test MLPA RSS

80 Zespot Rothmundg- Thomsona- Analiza wybranych fragmentéw genu RECQL4 ROTHM-1
- | etap diagnostyki

81 Zespét Rothmunda- Thomsona Zespot Rgthmundal- Thomsona- Analiza wybranych fragmentéw genu RECQL4 ROTHM-2
- Il etap diagnostyki

82 Zespot Ro_thmunda-. Thomsona- Analiza wybranych fragmentéw genu RECQL4 ROTHM-3
- |l etap diagnostyki

A . . . Zespot Rubinsteina-Taybiego - analiza przesiewowa sekwenciji kodujgcej genu

83 Zespot Rubinsteina-Taybieg CREBBP z wykorzystaniem NGS RSTS

84 Schwannomatoza Schwannomatoza - panel NGS: geny LZTR1, SMARCB1 SCH-NGS

85 Zespot SHORT- Analiza wybranych regiondw genu PIK3R1 - | etap diagnostyki SHORT-1

Zespot SHORT

86 Zespot SHORT- Analiza wybranych regiondw genu PIK3R1 - Il etap diagnostyki SHORT-2

87 Z_espol Sjogren-Larssona - Analiza wybranych regionéw genu ALDH3A2 - | etap SLAR-1
diagnostyki

Zespdt Sjogren-Larssona Zespdt Sjogren-Larssona - Analiza wybranych regionéw genu ALDH3A2 - 1|

88 etap diagnostyki SLAR-2

89 Zespot _Sotosa, g!gantyzm moézgowy- Analiza wybranych regionéw genu NSD1 - SOTOS-1
| etap diagnostyki

Zespot Sotosa

20 Zespot Sptosa, glgantyzm mozgowy- Analiza wybranych regionéw genu NSD1 - SOTOS-2
Il etap diagnostyki

91 Zespot Sticklera é(;spol Sticklera - panel NGS: geny COL11A1, COL11A2, COL2A1, COL9A1, STINGS

L9A2

92 Zespot Townes- Brocksa éii’ﬁ Townes- Brocksa - Identyfikacja mutacji p.R276X (c.826C>T) w genie TOWNBRO

93 Chorpby _IRF—6 zalezne; zespdl van derWoude (VWS) - analiza sekwenciji VWS-IRF
kodujgcej genu IRF6

Zespol van derWoude (VWS)

94 Choroby IRF-6 zalezne; zespdl van derWoude (VWS) - test MLPA (P304) VWS-ML

95 Zespot Waardenburga typ 1 Z_espol Waardepburga typ 1 - Analiza wybranych regionéw genu PAX3 - WARRDEN
pierwszy etap diagnostyki

96 Zespot oskrzelowo-uszno-nerkowy Zespot oskrzelowo-uszno-nerkowy, zespot BOR - panel NGS: geny EYA1, SIX5 ZBO-NGS

o7 Zespét Coffina-Siris Zespot Coffina-Siris -panel NGS: geny ARID1A, ARID1B, SMARCA4, ZCS-NGS

SMARCB1, SMRCE1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

3z20



nr

Nazwa badania

Symbol

Niezbedne dokumenty

98

Zespot Klippel-Feil

Zespdt Klippel-Feil - panel NGS: geny GDF3, GDF6, MEOX1

ZKF-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

99

Zespot Rubinsteina-Taybiego

Zespodt Rubinsteina-Taybiego - panel NGS: geny CREBBP, EP300

ZRT-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

100

Zespot Treacher-Collins

Zespot Treacher-Collins - panel NGS: geny TCOF1, POLR1C, POLR1D

ZTC-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

101

Zespot Waardenburga

Zespot Waardenburga - panel NGS: geny EDN3, EDNRB, MITF, PAX3, SNAI2,
SOX10

ZWA-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

DERMATOLOGIA

102

103

Anodoncja rodzinna

Anodoncja rodzinna (ang. Odontoonychodermal dysplasia)- badanie wybranych
regionéw genu WNT10A - | etap diagnostyki

ANOD-1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Anodoncja rodzinna (ang. Tooth agenesis, selective, 3)- badanie wybranych
regionéw genu PAX9 - |l etap diagnostyki

ANOD-2

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

104

105

106

107

Zespot ztuszczania skory konczyn (APSS, acral peeling
skin syndrome

Zespot ztuszczania skéry konczyn (APSS, acral peeling skin syndrome) -
analiza eksondéw 2, 3 TGM5

APSS-1T

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Zespot ztuszczania skory koniczyn (APSS, acral peeling skin syndrome) -
analiza eksonéw 5, 6, 8, 9 TGM5

APSS-2T

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Zespot ztuszczania skéry koniczyn (APSS, acral peeling skin syndrome) -
analiza pozostatych eksonéw genu TGM5 (1, 4, 7, 10, 11, 12, 13)

APSS-3T

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Zespot ztuszczania skory koniczyn (APSS, acral peeling skin syndrome) -
analiza sekwencji kodujgcej genu CSTA

APSS-CS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

108

Rybia tuska zwykta

Rybia tuska zwykta - identyfikacja najczeséciej wystepujacych mutacji:
p.Arg501Ter i c.2282_2285del4 w genie FLG

ATOP

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

109

110

Zespot Brookes-Spiegler

Zespdt Brookes-Spiegler - badanie wybranych regionéw genu CYLD 1 - | etap
diagnostyki

BROSP

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Zespot Brookes-Spiegler - badanie wybranych regionéw genu CYLD 1 - |l etap
diagnostyki

BROSP-1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

111

Choroba Hailey-Hailey

Choroba Hailey-Hailey - analiza eksonéw 7, 12, 13, 17, 18, 24, 25 genu
ATP2C1

CHH-AT

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

112

Zespot Cloustona

Zespot Cloustona (dysplazja ektodermalna)- badanie najczestszych mutaciji
(p.G11R i p.A88V) w genie GJB6 z mozliwoscig wykrycia mutacji rzadkich

CLOUSTO

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

113

Steatocystoma multiplex

Steatocystoma multiplex- Badanie fragmentu genu KRT17

CYSTOMA

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracjq
Swiadomej zgody.

114

Pecherzowe oddzielanie si¢ naskorka postac¢ dystroficzna
dominujaca

Pecherzowe oddzielanie sig naskorka postac¢ dystroficzna dominujgca (DDEB) -
analiza eksondéw 73-75 w tym identyfikacja najczestszej mutacji p.Gly2043Arg w
genie COL7A1

DDEB-CO

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

115

116

Dysplazja ektodermalna hypohydrotyczna

Dysplazja ektodermalna hypohydrotyczna, sprzgzona z X- badanie mutacji
najczestszych w eksonach 2, 4, 6 i 7 genu EDA

DEHS-1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Dysplazja ektodermalna hypohydrotyczna, sprzezona z X- analiza wybranych
regionéw genu EDA - |l etap diagnostyki

DEHS-2

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

117

118

Zespo6t Birt-Hogg-Dube

Zespdt Birt-Hogg-Dube syndrome (spontaniczne odmy optucnowe)- analiza
wybranych regionéw genu FLCN - | etap diagnostyki

DUBE-1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Zesp6t Birt-Hogg-Dube syndrome (spontaniczne odmy optucnowe)- analiza
wybranych regionéw genu FLCN - Il etap diagnostyki

DUBE-2

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

119

Dysplazje ektodermalne

Dysplazje ektodermalne - panel NGS

DYS-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

120

Zespot Rapp-Hodgkin

Zespot Rapp-Hodgkin - analiza eksonéw 13 i 14 genu TP63

EEC

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

121

Epidermolysis bullosa

Epidermolysis bullosa - panel NGS: 18 genéw

EPI-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

122

Zespot GOLTZ

Zespot FDH (ang. Focal Dermal Hypoplasia - zespét GOLTZ)- badanie
wybranych regionéw genu PORCN

FDH

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

123

Zespot Gorlina

Zespot Gorlina- badanie regionu kodujgcego genu PTCH1

GORLIN

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

124

tuszczyca

HLA-C*06 — badanie obecnosci podtypu genu HLA C -HLA-C*06 (tuszczyca)
metodg mikromacierzy

HLACW6

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

125

126

Ichthyosis follicularis

Ichthyosis follicularis, atrichia, and photophobia syndrome (IFAB syndrome)-
badanie regionu kodujgcego (eksony 1-11) genu MBTPS2

ICHTH

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Ichthyosis follicularis, alopecia, and photophobia (IFAP) - analiza catej
sekwencji kodujacej (eksony 1-11) genu MBTPS2

IFAP-1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

127

Erythrokeratodermia

Erythrokeratodermia- badanie regiondw kodujacych genéw GJB3 i GJB4

KERATOD

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

128

Zespot KID

Zespot KID - analiza eksonu 2 genu GJB2

KID-GJB

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
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L uszczyca (fuszczycowe zapalenie stawdw) - analiza wariantdw genetycznych Skierowanie z zakresu mutacii
129 tuszczyca (luszczycowe zapalenie stawow) gen6w NOD2 (CARD15), TNFA, TNFB (LTA) LUSC-2 germm'aln.ych WI‘?Z z deklaracjq
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
130 Zespot Nethertona - analiza eksonéw 5, 8, 12-15, 18, 19, 22-26 genu SPINK5 NET-SPI germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
A . . . . Skierowanie z zakresu mutacji
131 Zespot Nethertona Zlespol Netlhertona - analiza pozostatych eksonéw genu SPINKS, drugi etap NET-SP2 germinalnych wraz z deklaracja
diagnostyki L .
Swiadomej zgody.
Zespot Nethertona - analiza sekwencji kodujgcej genu SPINKS5, wykonywana z Skierowanie z pieczatka od lekarza +
132 ) NETHNGS L :
wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu mutacji
133 Zespot ztuszczania skoéry Zespot ztuszczania skéry (PSS) - analiza sekwencji kodujgcej genu CDSN PSS-CD germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomejzgody. |
Skierowanie z zakresu mutacji
134 Rybia tuska sprz¢zona z chromosomem X - test MLPA (P160) RLX-ML germinalnych wraz z deklaracja
. $wiadomej zgody.
Rybia tuska Skierowanie z zakresu mutacji
135 Rybia tuska wrpd;ona, blaszkowata, typ HARLEQUIN, typ 2- badanie RYB-LU germinalnych wraz z deklaracja
wybranych regionéw genu ABCA12 L .
Swiadomej zgody.
. L . . . . Skierowanie z zakresu mutacji
136 Pecherzowe odd2|ela'n|e 5|e.n§skorka, posta¢ prosta (SEB) i APSS - analiza SBAP-KK germinalnych wraz z deklaracj
wybranych fragmentow genéw: KRT5 (eksony 1, 2, 5, 7), KRT14 (eksony 1, 4-7), . .
$wiadomej zgody.
Pecherzowe oddzielanie sig naskoérka, postac¢ prosta (SEB) i APSS - analiza Skierowanie z zakresu mutacji
137 uzupetniajgca gendw KRT5 (eksony 3, 4, 6, 8, 9), KRT14 (eksony 2,3, 8), SBAPKKT germinalnych wraz z deklaracjg
. L . ' TGMS5 (eksony 2, 3) Swiadomej zgody.
Pecherzowe oddzielanie si¢ naskorka = = =
Pecherzowe oddzielanie sig naskoérka, posta¢ prosta (SEB) - analiza sekwenciji Skierowanie z zakresu mutacji
138 gcnerzo ¢ P P ) SEB-K14 germinalnych wraz z deklaracja
kodujgcej genu KRT14 fs .
$wiadomej zgody.
. L . ) " " Skierowanie z zakresu mutacji
139 Pechlerzqwe oddzielanie sig naskorka, posta¢ prosta (SEB) - analiza sekwencji SEB-K5 germinalnych wraz 2 deklaracja
kodujgcej genu KRT5 s .
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
140 Rybia tuska lamelarna Rybia tuska lamelarna - analiza sekwencji eksonéw 2-10 genu TGM1 TGM1-1 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
141 Inne genodermatozy Inne genodermatozy - panel NGS DERMNGS germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
. . . . . Skierowanie z zakresu mutacji
142 Zespot Rapp-Hodgkin Zespoi’ Rapp_—Hodgkln - analiza pozostatych eksonéw genu TP63 (z wyjagtkiem ZRH-2 germinalnych wraz z deklaracj
eksonow 13 14) . .
$wiadomej zgody.
ENDOKRYNOLOGIA
143 Zespot Albrighta - typ Ib. Analiza wzoru metylacji w locus GNAS wraz z oceng ALBMPLA Skierowanie z pieczatka od lekarza +
Zespét Albrighta delecji/duplikacji w obrebie genéw STX16 i GNAS1 deklaracja $wiadomej zgody
P 9 Zespdt Albrighta - typ 1a. Analiza przesiewowa sekwencji kodujgcej genu GNAS Skierowanie z pieczatka od lekarza +
144 . . . K " ALBNGS IR .
|z wykorzystaniem metod sekwencjonowania nowej generacii deklaracja Swiadomej zgody
Moczéwka prosta centralna - analiza sekwencji catego regionu kodujgcego Skierowanie z zakresu mutacji
145 Moczéwka prosta centralna enu AVP p ) goreg laceg AVP-1 germinalnych wraz z deklaracja
9 $wiadomej zgody.
Niewrazliwo$¢ na kortyzol - analiza sekwencji catego regionu kodujgcego genu Skierowanie z zakresu mutacii
146 Niewrazliwosé na kortyzol NR3CA vz ) 90 reg lacego g NR3C1-1 germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
147 Niedoczynnos¢ przytarczyc izolowana pierwotna Analiza wybranych regionéw AIRE AIRE germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
148 Niewrazliwo$é na hormony tarczycy Niewrazliwo$¢ na hormony tarczycy - analiza sekwencji eksonéw 7-10 genu THRB-1 Skierowanie z p’|e(.:zqtkq o.d lekarza +
THRB deklaracja $wiadomej zgody
FARMAKOGENETYKA
s R . N . Skierowanie z zakresu mutacji
149 Opornosé na zakazenie wirusem HIV-1 Opornlosc na zakazenie wirusem HIV-1 - identyfikacja wariantu c.554_585del32 CCR5 germinalnych wraz 2 deklaracja
w genie CCR5 L .
Swiadomejzgody. |
150 Ocena aktywnosci cytochromu P450 2C19 - identyfikacja wariantéw allelicznych CYP2C19 Skierowanie z pieczatka od lekarza +
enu CYP2C19 (*2, *4, *8) pod katem leczenia klopidogrelem deklaracja $wiadomej zgody
Ocena aktywnosci cytochromu P450 2C9 - Identyfikacja alleli 2 i 3 genu . . .
151 CYP2C9 - przy leczeniu candersartanem, irbesartanem, losartanem lub CYP2C9 Skierowanie z p’|e(.:zqtkq o.d lekarza +
deklaracja swiadomej zgody
warfaryng
Ocena aktywnosci cytochromu P450 Ocena aktywnosci cytochromu P450 2D6 - identyfikacja allela 4 genu CYP2DG6 -| . . .
N g . Skierowanie z pieczatka od lekarza +
152 przy leczeniu carvedilolem, kodeing, metoprololem, propranololem lub CYP2D6 deklaracia $wiadomej zgod
timololem ) 1 2gocy
Ocena aktywnosci cytochromu P450 2D6 - analiza liczby kopii genu CYP2D6 . . .
153 metodg MLPA - przy leczeniu carvedilolem, kodeing, metoprololem, CYPMLPA Skierowanie z p’|et.:zqtkq o.d lekarza +
? deklaracja swiadomej zgody
propranololem lub timololem
. . - . ST Skierowanie z zakresu mutacji
Prognozowanie terapii zakazenia HCV - wykrywanie obecnosci polimorfizmu . :
154 1512979860 genu Interleukiny 288 (IL28B) IL-288 germinainych wraz z deklaracj
. " - $wiadomej zgody.
Prognozowanie terapii zakazenia HCV = = =
Prognozowanie terapii zakazenia HCV - wykrywanie obecnosci polimorfizmow Skierowanie z zakresu mutacii
155 1512979860 oraz rs8099917 genu Interleukiny 28B (IL28B) IL-28B2 germinalnych wraz z deklaracj
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
156 Metabolizm klopidogrelu Metabolizm klopidogrelu - genotypowanie CYP2C19 PGS-KLO germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
- . . . Skierowanie z zakresu mutacji
157 Leczenie warfaryng Ocena aktywnoscll enzymu VKORC1 -Ideptyﬁkaqa wariantu rs9934438:C>T VKORCA germinalnych wraz z deklaracjq
(1173C>T) w genie VKORC1 przy leczeniu warfaryng L .
Swiadomej zgody.
N . R . . Skierowanie z zakresu mutacji
. Deficyt dehydrogenazy dihydropirymidynowej - ocena ryzyka leczenie 5- . :
158 Ocena ryzyka leczenie 5-fluorouracylem fluorouracylem - analiza mutacji IVS14+1G-A w genie DPYD DPYD-1 germlna'lln_ych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
159 Metabolizm statyn Metabolizm statyn - genotypowanie genu SLCO1B1 PGS-STA germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
. . . . Skierowanie z zakresu mutacji
160 Metabolizm tamoksyfenu Metabolizm tamoksyfenu - genotypowanie gendw bioracych udziat w PGS-TAM germinalnych wraz z deklaracja

metabolizmie tamoksyfenu

$wiadomej zgody.
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GASTROENTEROLOGIA
161 Deficyt alfa1-antytrypsyny - analiza sekwencji catego regionu kodujgcego genu AAT-3 Skierowanie z pieczatka od lekarza +
SERPINA1 deklaracja $wiadomej zgody
alfat-antytrypsyna Skierowanie z zakresu mutacji
162 Alfa - 1 antytrypsyna genotyp ANTYTRG germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomejzgody. |
163 Fruktozemia Frukto__zem|a - |d_entyf|kaCJa mut_aCJl p.Ala150Pro i p.Ala175Asp oraz innych ALDOB-1 Skierowanie z p]e(_:zatka o_d lekarza +
mutacji wystepujacych w eksonie 5 genu ALDOB deklaracja $wiadomej zgody
164 Zespét Criglera-Najjara Zespdt Criglera-Najjara - analiza sekwencji catego regionu kodujgcego i CRIG-1 Skierowanie z p’|e(.:zqtkq o.d lekarza +
promotora genu UGT1A1 deklaracja $wiadomej zgody
. - . - P Skierowanie z zakresu mutacji
165 Hiperbilirubinemia - Zespét Gilberta UGTIA (hlperbll_lrublr]_em@) - padanle II.CZbY powtérzen (TA)n_ W prom_otorze GILB-Z germinalnych wraz z deklaracja
genu UGT1A1 (hiperbilirubinemia - Zespét Gilberta) metodg mikromacierzy . .
$wiadomej zgody.
. . - . . Skierowanie z zakresu mutacji
166 HFE — badanie najczestszych mutacji w geple HFEl. p.C282Y, p.H63D, p.E168X HFE germinalnych wraz 2 deklaracja
oraz p.S65C (hemochromatoza) metodg mikromacierzy L .
Swiadomej zgody.
. . . " . Skierowanie z zakresu mutacji
167 Her_nochromatoza_\— |dentyﬁkaq§ na]czest_szych mutaciji p.Cys2_82Tyr i HFE-1 germinalnych wraz z deklaracj
p.His63Asp oraz innych mutacji wystgpujacych w eksonach 2 i 4 genu HFE fs .
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
H h t:
168 emochromatoza Hemochromatoza- Analiza mutacji w genie HFE (ekson 3) HFE-3 germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
) " - Skierowanie na badania z zakresu
Hemochromatoza. Analiza sekwenciji kodujgcej genéw HFE, HFE2, HAMP, . .
169 TFR2, SLC40A1, metoda NGS NGSHEMO genet){kl ’cz!omeka. - genotypo_s +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
170 Hemochromatoza - analiza przesiewowa sekwencji kodujgcej genéw HFE, HFE-NGS Skierowanie z pieczatka od lekarza +
HFE2, HAMP, TFR2 i SLC40A1 z wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
s . - Skierowanie z zakresu mutacji
. Celiakia-wykrywanie obecnosci genu HLA-DQ2 (DQA1*05/DQB1*02) oraz DQ8 . .
171 Celiakia (DQB1*0302) metoda Real-Time PCR HLADQ2 germlna'lln_ych wrazz deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
172 Insulinoopornos¢ Insulinooporno$¢ - Badanie genéw PPARG i UCP2 INSUOP germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
. i y - Skierowanie z zakresu mutacji
173 Nietolerancja laktozy LCT- badan_le obecno_su polimorfizmu c.1 3910Q>T W regionie promotorowym LeT germinalnych wraz z deklaracj
genu LCT (nietolerancja laktozy) metodg Real-Time PCR . .
$wiadomej zgody.
. . . Skierowanie z zakresu mutacji
174 MODY?2 - cukrzyca, cukrzyca cigzowa MODY2 - cukrlzyca, cukrlzyca cigzowa - Badanie wybranych fragmentéw genu MODY2 germinalnych wraz z deklaracja
GCK - | etap diagnostyki P .
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
175 MODY3 - cukrzyca - Badanie regionu kodujgcego genu HNF1A MODY3-1 germinalnych wraz z deklaracja
MODYS - cukrzyca Skieroiv“::iioz":kzre:ﬂ mutacji
176 MODYS - clukrzyca - Badanie regionu kodujgcego genu HNF1A Il etap MODY3-2 germinalnych wraz 2 deklaracja
diagnostyki L .
Swiadomej zgody.
. . - Skierowanie na badania z zakresu
177 Cukrzyca MODY Cukrzyca typu MODY. Analiza sekwencji genéw: GCK, HNF1A, HNF4A, NGSMODY genetyki czlowicka - genotypos +
HNF1B, INS, metoda NGS AR . .
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
Skierowanie z zakresu mutacji
178 PNDM - Utrwalona cukrzyca noworodkowa Badanie wybranych fragmentoéw genu kecnj11 KCNJ11 germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
Choroba Wilsona - Identyfikacja najczestszej mutacji p.His1069GIn oraz innych Sklel_’owanle z zakresu mutac!l
179 " . R WD-1 germinalnych wraz z deklaracja
mutacji wystepujacych w eksonie 14 genu ATP7B fs .
$wiadomej zgody.
Choroba Wilsona - identyfikacja mutacji c.3402delC (3400delC), p.Thr977Met, Skierowanie z zakresu mutacji
180 p.Arg778Gly oraz innych mutacji wystepujacych w eksonach 8, 13i 15 genu WD-2 germinalnych wraz z deklaracja
Choroba Wilsona ATP7B - diagnostyka po procedurze WD-1 Swiadomej zgody.
Choroba Wilsona - identyfikacja mutacji p.His1069GlIn, c.3402delC (3400delC), Skierowanie z zakresu mutacji
181 p.Thr977Met, p.Arg778Gly oraz innych mutacji wystepujacych w eksonach 8, WD-3 germinalnych wraz z deklaracja
13, 14115 genu ATP7B $wiadomej zgody.
Choroba Wilsona - analiza przesiewowa sekwencji kodujacej genu ATP7B z Skierowanie z pieczatka od lekarza +
182 . WD-NGS IR .
wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
. . . . " . Skierowanie z zakresu mutacji
183 g;psa;me trzustki (ostre i przewlekte). Badanie wybranych mutacji genéw 271 germinalnych wraz z deklaracj
$wiadomej zgody.
. . . Zapalenie trzustki (ostre i przewlekte) - identyfikacja najczestszych mutacji w . . .
Zapal ti tk t! lekk
184 apalenie trzustki (ostre i przewlekie) genach SPINK1 i CFTR korelowanych z zapaleniem trzustki + innych mutaciji ZT-2 Skierowanie z p’|e(.:zqtkq o.d lekarza +
. . deklaracja swiadomej zgody
\wystepujacych w badanych eksonach tych genéw
185 Zapalenie trzustki (ostre i przewlekte) - analiza przesiewowa sekwencji ZT-NGS Skierowanie z pieczatka od lekarza +
kodujacej genéw PRSS1, SPINK1, CFTR, CTRC z wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu mutacji
186 Zapalenie trzustki - analiza eksonéw 7-10 genu CPA1 ZTCPA germinalnych wraz z deklaracjq
. . Swiadomej zgody.
Zapalenie trzustki = = =
Skierowanie z zakresu mutacji
187 Zapalenie trzustki - analiza eksonéw 2,3,7 genu CTRC ZTCPA2 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
IMMUNOLOGIA
HLA-B*27 — badanie obecnosci podtypu genu HLA-B - HLA-B*27 Skierowanie z zakresu mutacji
188 Zesztywniajace zapalenie staw6w kregostupa (ZZSK)  |[(zesztywniajgce zapalenia stawdw i inne choroby autoimmunologiczne) metodg HLAB27 germinalnych wraz z deklaracja
mikromacierzy $wiadomej zgody.
Zespdt hiper-IgE, zespdt Hioba. Analiza sekwencji kodujacej genéw DOCKS, Skierowanie z pieczatka od lekarza +
189 Zesp6t Hioba (hiper -IgE) SPINKS5, STAT3, TYK2, RAG1, RAG2, DCLRE1C, powigzanych z chorobg o STATNGS y p N atka !
- R 5 o R deklaracja swiadomej zgody
dominujgcym i recesywnym trybie dziedziczenia
Skierowanie na badania z zakresu
190 Goraczka srédziemnomorska Analiza genéw zwigzanych z rodzinng gorgczka srédziemnomorskg NGSFMF genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
KARDIOLOGIA
Skierowanie z zakresu mutacji
191 Zespot Alstroma Zespot Alstroma - panel NGS: gen ALMS1 ALM-NGS germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
192 Zespot sercowo-twarzowo-skorny (CFC) Zespot sercowo-twarzowo-skorny (CFC) - analiza eksonéw 6,11-17 genu BRAF CFC-BRA germinalnych wraz z deklaracjg

Swiadomej zgody.
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193 Zespot Costello - Identyfikacja najczestszych mutaciji wystepujacych w COS-1 Skierowanie z pieczatka od lekarza +
kodonach 12 i 13 oraz innych mutacji wystepujgcych w eksonie 2 genu HRAS deklaracja $wiadomej zgody
Zespot Costello Skierowanie z zakresu mutacji
194 Zespdl Costello (FCS) - analiza sekwencji kodujgcej genu HRAS FCS-HRA germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
CSVD - Analiza sekwenciji kodujacej 6 genéw zwigzanych z wystepowaniem . . .
195 csvD CSVD (w tym z CADASIL, CARASIL): NOTCH3, COL4A1, COL4A2, GLA, CSVDNGS s"'eg‘;‘a’;'::*c.za”s,';ci::g::"'z'e‘:‘:"a *
HTRA1 i TREX1, wykonywana z wykorzystaniem NGS . 1 zgocdy
Hipercholesterolemia - analiza sekwencji eksonéw 2, 4, 7, 8, 9, 10, 11, 12, 13, Sklel_’owanle z zakresu mutac!l
196 . FHP-1 germinalnych wraz z deklaracja
14116 genu LDLR fs .
$wiadomej zgody.
Hipercholesterolemia - identyfikacja najczestszych mutacji p.Thr3519lle, Skierowanie z zakresu mutacji
197 Hipercholesterolemia p.Arg3527GiIn, p.Arg3527Leu, p.Arg3527Trp, p.Arg3558Cys, p.His3570Tyr, FHP-3 germinalnych wraz z deklaracja
p.Arg4385Cys, p.Arg4385His, p.Val4394Ala w genie APOB Swiadomej zgody.
198 Hipercholesterolemia — analiza przesiewowa sekwencji kodujgcej genéw LDLR, FHP-NGS self-:';::zn:;ehz;;kzris:e:::::gI
APOB, PCSK9, LDLRAP1, APOE, STAP1 (hipercholesterolemia) metoda NGS 9 any 8 13
$wiadomej zgody.
Protrombina (gen F2) — badanie obecno$ci wariantu patogennego c.*97G>A Skierowanie z zakresu mutacji
199 (| Ryzyko zachorowania na chorobe zakrzepowo-zatorowg ||(c.20210G>A) w genie czynnika Il krzepniecia krwi - gen protrombiny, F2 GEN-PT germinalnych wraz z deklaracja
(zaburzenia krzepniecia krwi, nieptodno$¢) metodg Real-Time PCR Swiadomej zgody.
Zespot hipoplazji lewego serca - analiza sekwenciji catego regionu kodujgcego Skierowanie z zakresu mutacji
200 Zespot hipoplazji lewego serca enz GJ£1 plaz) 9 ! 90 reg laceg HLHS-1 germinalnych wraz z deklaracja
9 $wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
201 Zespot Jervell i Lange-Nielsen Zespot Jervell i Lange-Nielsen - panel NGS: geny KCNE1, KCNQ1 JER-NGS germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
202 Zesp6t Andersen-Tawila Zespot Andersen-Tawila - analiza sekwencji kodujgcej genu KCNJ2 KCNJ2 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
A . . . " . Skierowanie z zakresu mutacji
203 Kardiomiopatia (przerostowa/rozstrzeniowa) - analiza sekwencji eksonéw 13, KP-1 erminalnych wraz z deklaraci
14,15, 16, 17, 18, 19, 20, 21, 22, 23 i 24 genie MYH7 germinainych wra a
A . . Swiadomej zgody.
Kardiomiopatia (przerostowal/rozstrzeniowa) = = =
s . . . . . Skierowanie z zakresu mutacji
Kardiomiopatia (przerostowa/rozstrzeniowa) - analiza sekwencji eksonéw 7-9, . :
204 ) o KP-2 germinalnych wraz z deklaracja
16-28 genu MYBPC3 - diagnostyka uzupetniajgca po procedurze KP-1 fs .
$wiadomej zgody.
. . . . . . Skierowanie z zakresu mutacji
205 Zespo[ Noonan z plamami soczewicowatymi (zespdt LEOPARD) - analiza LEOP-PT germinalnych wraz 2 deklaracja
eksonéw 7, 12, 13 genu PTPN11 s .
. . . . Swiadomej zgody.
Zespol Noonan z plamami soczewicowatymi = = =
Zespdl Noonan z plamami soczewicowatymi (zespdt LEOPARD) - analiza Skierowanie z zakresu mutacji
206 pol P p LEOP-RA germinalnych wraz z deklaracja
eksonéw 6, 13, 16 genu RAF1 fs .
$wiadomej zgody.
Leiden (gen F5, F2) — badanie obecnosci mutacji c.1601G>A (typu Leiden) w Skierowanie z zakresu mutacji
207 genie F5 oraz obecnosci ¢.*97G>A(c.20210G>A) w genie F2 protrombiny LEY-PT germinalnych wraz z deklaracjg
(nieptodnos$¢ meska, zaburzenia krzepniecia) metodg Real-Time PCR Swiadomej zgody.
Leiden (gen F5) — badanie obecnosci mutacji ¢.1601G>A (typu Leiden) w Skierowanie z zakresu mutacji
208 genie czynnika V krzepnigcia krwi w genie F5 (zaburzenia krzepnigcia) metodg LEYDENM germinalnych wraz z deklaracja
Real-Time PCR $wiadomej zgody.
MTHFR (c.677C>T) — badanie obecno$ci wariantu ¢.677C>T w genie reduktazy Skierowanie z zakresu mutacji
209 Trombolifia (nadkrzepliwos¢) mgtylenctgtrahydrofolilanowej MTHFR (nigprawid}owy metabolizm kwasu MTHFR germin'aln.ych WI‘?Z z deklaracjq
foliowego i homocysteiny) metodg Real-Time-PCR Swiadomej zgody.
MTHFR (c.677C>T, ¢.1298A>C) — badanie obecnosci wariantu c.677C>T oraz Skierowanie z zakresu mutacji
210 c.1298A>C w genie reduktazy metylenotetra-hydrofolianowej (nieprawidtowy MTHFR-2 germinalnych wraz z deklaracjg
metabolizm kwasu foliowego i homocysteiny) MTHFR metodg Real-Time PCR Swiadomej zgody.
. . . . Skierowanie z zakresu mutacji
211 PAI-1 - badanl_e pol|rr_10r'ﬁzmu 675 4G/5C—I_~ w genie PAI (ryzyko choréb sercowo- PAI-PCR germinalnych wraz z deklaracj
naczyniowych i poronier) metodg Real Time PCR fs .
$wiadomej zgody.
. s Zespot wydtuzonego QT typu 1-3 (LQTS 1-3) -analiza przesiewowa sekwencji g Skierowanie z pieczatka od lekarza +
212 Zespt wydtuzonego QT kodujgcej gendw KCNQ1, KCNH2 i SCN5A z wykorzystaniem NGS LQT-NGS deklaracja $wiadomej zgody
Predyspozycja do zawatu serca - wykrywanie obecno$ci mutacji R952 w genie Skierowanie z zakresu mutacji
213 Predyspozycja do zawatu serca LRPS8 oraz wariantu CYP1A2*1F LRP8 germlna'lln_ych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
214 Zespdt Noonan (NS) - analiza sekwencji kodujacej genu KRAS NS-KRAS germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
215 Zespot Noonan (NS) - analiza eksonéw:1-6, 8-11, 13, 15, 16 genu RAF1 NS-RAFW germinalnych wraz z deklaracja
. $wiadomej zgody.
Zespo6t Noonan = = =
Skierowanie z zakresu mutacji
216 Zespdt Noonan (NS) - analiza eksonoéw: 4, 5, 7-9,11-15, 17 genu SOS1 NS-SOS germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
217 Zespot Noonan (NS) - analiza eksonéw: 2, 3, 6, 10, 16, 18-24 genu SOS1 NS-SOSW germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
218 RASopatie RASopatie - panel NGS: 20 genow RAS-NGS germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
Niedobdr surfaktantu - identyfikacja czestych mutacji: ¢.397delCinsGAA w genie| Skierowanie z zakresu mutacji
219 SFTPB, p.lle73Thr w genie SFTPC i p.Glu292Val w genie ABCA3 oraz innych SURF-1 germinalnych wraz z deklaracja
Niedobor surfaktantu mutacji w badanych regionach wymienionych genéw $wiadomej zgody.
220 Niedobdr surfaktantu - Analiza sekwencji kodujgcej genéw SFTPB, SFTPC i SURFNGS Skierowanie z pieczatka od lekarza +
I ABCA3,wykonywana z wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
L - T . " Skierowanie z zakresu mutacji
221 Tet_nlakl i rozv_varstvwenla aorty piersiowej (TAAD) - analiza sekwencji catego TAAD-2 germinalnych wraz z deklaracj
regionu kodujgcego genu ACTA2 fs .
$wiadomej zgody.
L - - . . " Skierowanie z zakresu mutacji
Tetniaki i rozwarstwienia aorty piersiowej (TAAD) - analiza sekwenciji catego . "
222 Tetniaki i rozwarstwienia aorty piersiowej (TAAD) regionu kodujacego genu TGFBR2 TAAD-4 germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
Analiza przesiewowa sekwencji kodujacej 24 genéw: ABL1, ACTA2,
223 ADAMTSL4, BGN, COL1A1, COL1A2, COL3A1, COL5A1, COL5A2, EFEMP2, TAADNGS Skierowanie z pieczatka od lekarza +
ELN, FBN1, FBN2, FLCN, FLNA, LOX, MYH11, MYLK, NOTCH1, deklaracja Swiadomej zgody
PLOD1,.SMAD3, TGFB2, TGFBR2, TGFBR1
Trombocytopenia - identyfikacja mutaciji p.Glu167Asp w genie MASTL oraz Skierowanie z zakresu mutacji
224 Trombocytopenia mutacji c.-116C>T, c.-118C>T, ¢.-125T>G, c.-127A>T, c.-128G>A i c.-134G>A THC-1 germinalnych wraz z deklaracja

w genie ANKRD26

$wiadomej zgody.
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NEFROLOGIA
Skierowanie z zakresu mutacji
225 Zespot Alporta Zespot Alporta - panel NGS: geny COL4A3, COL4A4, COL4A5 ATS-NGS germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
NEUROLOGIA
226 Adrenoleukodystrofia Adrenoleukodystrofia - analiza sekwencji catego regionu kodujgcego genu ALD-1 Skierowanie z prle(_:zatka o_d lekarza +
ABCD1 deklaracja $wiadomej zgody
227 Stwardnienie zanikowe boczne Stwardnlenle zanikowe boF:zne (ALS) - Analiza sekwencji kOdLIJa}CeJ 24 genéw ALS-NGS Skierowanie z p’|et.:zqtkq o.d lekarza +
zwigzanych z wystepowaniem ALS, wykonywana z wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu mutacji
228 Choroba Alzheimera - analiza sekwencji eksonéw 5-8 i 12 genu PSEN1 ALZ-1 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
. . " - . Skierowanie z zakresu mutacji
229 Choroba Alzheimera -Badanie mutacji w regionie kodujgcym genu PSEN1 ALZ-2 germinalnych wraz 2 deklaracja
(eksony od 3 do 12) L .
Swiadomej zgody.
. Skierowanie z zakresu mutacji
230 Choroba Alzheimera Choroba Alzheimera - analiza sekwencji eksonéw 16 i 17 genu APP ALZ-3 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
231 Apolipoproteina E genotyp APOE-GE germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
Choroba Alzheimera- Choroba o wczesnym poczatku lub péznym poczatku Skierowanie z pieczatka od lekarza +
232 - X " B ) ) ALZ-NGS L :
oraz demencja- analiza sekwencji kodujgcej 19 genéw z wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
233 Zespo6t Angelmana - analiza sekwenciji catego regionu kodujgcego genu ANGEL-2 Skierowanie z pieczatka od lekarza +
UBES3A - drugi etap diagnostyki po wykonaniu testu metylacji deklaracja $wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu mutacji
234 Zespét Angelmana Zespot Angelmana (AS) - analiza mikrosatelitdw (chromosom 15q) AS-MSAT germlna'lln_ych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
. . " Skierowanie z zakresu mutacji
235 Zespgl Anglelmima (AS) - Test MS-MLPA (ME028) - analia metylacji oraz AS-MSML germinalnych wraz z deklaracj
delecji/duplikaciji regionu PWS/AS L .
Swiadomej zgody.
. . " Skierowanie z zakresu mutacji
236 Choroba Canavan Chor«_:)ba Canavan__— |dentyﬁlfaqa mutaciji p.Tyr231_, p.Glu285Ala, p.Ala305Glu ASPA-1 germinalnych wraz z deklaracj
oraz innych mutacji wystepujacych w eksonach 5i 6 genu ASPA fs .
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
237 Ataksja- teleangiektazja Ataksja- teleangiektazja - Badanie wybranych regionéw genu ATM ATAKS germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
. . s R A Skierowanie z zakresu mutacji
Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 10 (SCA10) - Analiza liczby powtérzen . :
238 (ATTCT)n w genie ATNX10 SCA10 germlna'lln_ych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
. . s - P Skierowanie z zakresu mutacji
Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 12 (SCA12) - Analiza liczby powtérzen . :
239 (CAG)n w genie PPP2R2B SCA12 germm'aln.ych WI‘?Z z deklaracja
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
240 Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa Ataksja mézdzkowo — rdzeniowa typ SCA 17 SCA17 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
241 Ataksja mézdzkowo-rdzeniowa typ SCA 2 SCA2 germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
242 Ataksja mézdzkowo-rdzeniowa typ SCA 1,2,3,6,7,8 SCA6TYP germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
243 Makrocefalia/autyzm Makrocefalia/autyzm - analiza sekwencji kodujgcej genu PTEN AUPTEN germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
. . . . Skierowanie z zakresu mutacji
244 Mlkromaqerz_ (aCGH) - badanie catogenomowe dedykowane pacjentom z ACGH-AU germinalnych wraz z deklaracj
zaburzeniami ze spektrum autyzmu fs .
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
245 Autyzm Autyzm - badanie metodg MLPA AUT-MLP germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
Badanie okoto 200 genéw zwigzanych z autyzmem i zachowaniami ze Skierowanie z zakresu mutacji
246 ge azanyen z autyz N AUTNGS germinalnych wraz z deklaracja
spektrum autyzmu i niepetnosprawnosci intelektualnej met. NGS fs .
$wiadomej zgody.
. . Miopatia Bethlem. Analiza sekwencji kodujgcej genéw COL6A1, COL6A2 i Skierowanie z pieczatka od lekarza +
247 Miopatia Bethlem COL6A3, wykonywana z wykorzystaniem NGS BETHNGS deklaracja $wiadomej zgody
Opuszkowo-rdzeniowy zanik migsni (choroba Opuszkowo-rdzeniowy zanik migsni (choroba Kennedy'ego) - okreslenie liczby Skierowanie z pieczatka od lekarza +
248 . P ) CAG-1 L :
Kennedy'ego) powtérzen (CAG)n w eksonie 1 genu AR deklaracja $wiadomej zgody
Dystrofia konczynowo-obrgczowa typu 2A (LGMD2A), kalpainopatia. . . .
. . N : - . . . Skierowanie z pieczatka od lekarza +
249 Dystrofia konnczynowo-obreczowa typu 2A Identyfikacja najczestszych mutaciji c.550delA i p.Arg490GIn oraz innych mutaciji CAPN3 T A
) K deklaracja swiadomej zgody
wystepujgcych w eksonach 10i 17 genu CAPN3
Cerolidolipofuscynoza typu 2 - identyfikacja najczestszych mutacji p.Arg208* Skierowanie z zakresu mutacji
250 Cerolidolipofuscynoza oraz ¢.509-1G>C (IVS5-1G>C) oraz innych mutacji wystepujgcych w eksonach CLN2-1 germinalnych wraz z deklaracja
5i6 genu TPP1 $wiadomej zgody.
Choroba Charcot-Marie-Tooth typu 2L (CMT2L). Identyfikacja najczestszych Skierowanie z zakresu mutacji
251 mutacji p.Lys141Asn i p.Lys141Glu oraz innych mutacji wystepujacych w CMT2L germinalnych wraz z deklaracja
Choroba Charcot-Marie-Tooth eksonie 2 genu HSPB8 Swiadomej zgody.
252 Choroba Charcot-Marie-Tooth typu 1A (CMT1A). Analiza rozlegtych duplikacji w CMTMLPA Skierowanie z pieczatka od lekarza +
genie PMP22 metodg MLPA deklaracja $wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu mutacji
253 Zespdt Coffin-Lowry - Analiza wybranych regiondw genu RPS6KA3 COFLOW germinalnych wraz z deklaracjg
. . Swiadomej zgody.
Zespot Coffin-Lowry = = =
Skierowanie z zakresu mutacji
254 Zespot Coffina-Lowry'ego - panel NGS: gen RPS6KA3 ZCL-NGS germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
255 Dystrofia koriczynowo-obreczowa typu 2A (LGMD2A), Katpainopatia. Analiza DKO2A Skierowanie z pieczatka od lekarza +
sekwencji kodujgcej genu CAPN3, wykonywana z wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
Dystrofia konczynowo-obreczowa Dystrofia obreczowo-konczynowa (LGMD) - Analiza sekwencji kodujacej 7 Skierowanie z pieczatka od lekarza +
256 genéw zwigzanych z LGMD1 (typy 1A-G) oraz 15 genéw zwigzanych z LGMD2 LGMDNGS P atka

(typy 2A-G, I, K-O, Q i S), wykonywana z wykorzystaniem NGS

deklaracja swiadomej zgody
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|Dystrofia miesniowa Duchenne/Beckera (DMD/BMD). Analiza przesiewowa Skierowanie z pieczatka od lekarza +
257 sekwenciji catego regionu kodujgcego genu DMD z wykorzystaniem metod DMD-NGS . p . atka .
! . N A deklaracja swiadomej zgody
sekwencjonowania nowej generacii
258 Dystrofia migsniowa Duchenne/Beckera - analiza rozlegtych delecji, insercji i DMDMLPA Skierowanie z pieczatka od lekarza +
rearanzacji w genie DMD metodg MLPA deklaracja $wiadomej zgody
. . - . . L N Skierowanie z zakresu mutacji
259 Belad’anlle nosicielstwa mutacp dla kobiety z rodziny dotKnleteJ dy§trc3f|q DMDBNOS germinalnych wraz 2 deklaracja
mie$niowg Duchenne’a /Beckera (metodg MLPA, analizg sprzezen) L .
Swiadomejzgody. |
Skierowanie na badania z zakresu
260 Dystrofia mig$niowa Duchenne/Beckera (DMD/BMD), metoda NGS DMD-BMD genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
Dystrofia migsniowa Duchenne/Beckera Poszukiwanie mutacji punktowych w eksonach 21-40 genu dystrofiny w dystrofii Skler_‘owame z zakresu mutac!|
261 o . y . . ! DM21-40 germinalnych wraz z deklaracja
mie$niowej Duchenne'a/Beckera (badanie metodg sekwencjonowania) L .
Swiadomej zgody.
Lo . ) - Skierowanie z zakresu mutacji
262 PL_)s'zu_klwa_nle mutaciji Punktowych w eksqnach 41-60 genu t_iystrofln)_/ w dystrofii DM41-60 germinalnych wraz z deklaracj
migsniowej Duchenne'a/Beckera (badanie metodg sekwencjonowania) fs .
$wiadomej zgody.
. . " N " Skierowanie z zakresu mutacji
263 Pcl)s’zulklwalnle mutaciji Punktowych w eksgnach 61-79 genu cliystrofln)l/ w dystrofii DM61-79 germinalnych wraz 2 deklaracja
mies$niowej Duchenne'a/Beckera (badanie metodg sekwencjonowania) L .
Swiadomej zgody.
Lo . . Skierowanie z zakresu mutacji
264 PL_)s'zu_klwa_nle mutaciji Punktowych w eksopach 1-20 genu dy§troﬁny w dystrofii DMD1-20 germinalnych wraz z deklaracj
migs$niowej Duchenne'a/Beeckera (badanie metodg sekwencjonowania) fs .
$wiadomej zgody.
Dystrofia mig$niowa Emeryego-Dreyfussa - analiza sekwencji kodujacej genu Skierowanie z zakresu mutacii
265 EK/ID @ veg ) lacel g DMED-EM germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
Dystrofia mig$niowa Emeryego-Dreyfussa - analiza sekwencji kodujacej genu Skierowanie z zakresu mutacji
266 FIY|L1 @ Tveg ) lacel g DMED-FH germinalnych wraz z deklaracja
. PP Swi i g !.
Dystrofia migsniowa Emeryego-Dreyfussa = swm_dome zdod =
Dystrofia mig$niowa Emeryego-Dreyfussa - analiza sekwencji kodujacej genu Skierowanie z zakresu mutacii
267 Ll\);lNA/C @ veg ) lacel g DMED-LM germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomejzgody. |
Skierowanie z zakresu mutacji
268 Dystrofia mig$niowa Emeryego-Dreyfussa - test MLPA (P048) DMED-ML germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Dystrofia miotoniczna (DM). Analiza w kierunku obecnosci ekspansji powtérzen Skierowanie z pieczatka od lekarza +
269 Dystrofia miotoniczna CTG w genie DMPK oraz obecnosci ekspansji powtérzern motywu DMPK deklarac'aps'wia?lo;e' 2g0d:
2l020neqo(TGIN(TCTGIN(CCTG)n w genie CNBP . 1 zgocdy
Skierowanie z zakresu mutacji
270 Dystonia z odpowiedzig na L-dopa - analiza sekwencji kodujgcej genu GCH1 DOP-GCH germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
. L . L Skierowanie z zakresu mutacji
271 Dystonia Segawy, DOPA-wrazliwa - Analiza wybranych regionéw genu GCH1 DYSSEG1 erminalnych wraz z deklaraci
(eksony 1, 4, 5, 6) 9 Y a
e swiadomej zgody. |
. L " . . Skierowanie z zakresu mutacji
272 Zésts;;at iiegawy, DOPA-wrazliwa - Analiza 2 i 3 genu GCH1 - drugi etap DYSSEG2 germinalnych wraz z deklaracj
9 Y $wiadomej zgody.
Dystonia Skierowanie z zakresu mutacji
273 Dystonia z odpowiedzig na L-dopa - analiza sekwencji kodujgcej genu SPR DOP-SPR germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomejzgody. |
Skierowanie z zakresu mutacji
274 Dystonia z odpowiedzig na L-dopa - analiza sekwencji kodujacej genu TH DOP-TH germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
. N 5 . 5 Skierowanie z zakresu mutacji
275 (Dg/os;c;r)ua z odpowiedzig na L-dopa, dystonia z mioklonig (DYT11) - test MLPA DYT11-M germinalnych wraz 2 deklaracja
Swiadomej zgody.
276 Dystonia wrazliwa na dopaming - zespét Segawa - Analiza sekwenciji kodujgcej DRD-NGS Skierowanie z pieczatka od lekarza +
genow GCH1 i TH, wykonywana z wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu mutacji
277 Drzenie samoistne Drzenie samoistne- identyfikacja wariantu p. Ser9Gly w genie DRD3 DRD31 germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
Dziedziczna paraplegia spastyczna (HSP) - Analiza sekwencji kodujacej genow . . .
278 Dziedziczna paraplegia spastyczna SPAST, ATL1, KIF5A, REEP1, CYP7B1, SPG7, SPG11, ZFYVE26 SPGNGS1 Skierowanie z pieczatka od lekarza +
N deklaracja $wiadomej zgody
wykonywana z wykorzystaniem NGS
. - . . Skierowanie z zakresu mutacji
279 Zesp6t Dravet, padaczka uogélniona z drgawkami gorgczkowymi - test MLPA DRV-MLP erminalnych wraz z deklaraci
(P137) 9 Y a
Swiadomejzgody. |
Zespot Dravet, padaczka uogélniona z drgawkami gorgczkowymi - analiza Skierowanie z zakresu mutacji
280 potLr » Pads 9 9 9org wy DRV-SCN germinalnych wraz z deklaracja
sekwencji kodujacej genu SCN1A swiad . d
Zespot Dravet = - — —— = swiadomej zgody. |
Zespot Dravet - Analiza sekwencji kodujgcej 7 gendw: SCN1A, GABRG2, Skierowanie z pieczatka od lekarza +
281 SCN2A, SCN9A, GABRA1, PCDH19 | STXBP1, wykonywana z wykorzystaniem||  DRAVNGS Z pleczatka o
NGS deklaracja swiadomej zgody
. . ) Skierowanie z zakresu mutacji
282 Zespot Dravet / Dravet-like - panel NGS: geny SCN1A + PCDH19, CHD2, ZDR-NGS germinalnych wraz z deklaracj

HCN1, GABRB3

$wiadomej zgody.
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Skierowanie z zakresu mutacji
283 Dystonia typ 10 - identyfikacja mutacji c.649dupC w genie PRRT2 DT10-PR germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
284 Dystonia typ 10 - analiza sekwencji kodujacej genu PRRT2 DT10-SG germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
. " - " Skierowanie z zakresu mutacji
285 E);%t;f;aogygeze(ADngjgesirleall__l’z?T(:ksonu 5 pod katem obecnosci mutacji DYT1-1 germin'aln.ych w'?z 2 deklaracja
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
286 Dystonia z mioklonig (DYT11) - analiza sekwencji kodujgcej genu SGCE DYT11-S germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
287 Dystonia Dystonia typ 4 (DYT4) - analiza sekwencji kodujgcej genu TUBB4A DYT4-TU germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
288 Dystonia typ 1 (DYT1), dystonia z dyskinezg (DYT6) - test MLPA (P059) DYT6-ML germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
289 Dystonia z dyskinezg (DYT6) - analiza sekwencji kodujgcej genu THAP1 DYT6-TH germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
. . . . Skierowanie z zakresu mutacji
290 5:3/’\‘8:2833 typ 8 - analiza eksonu 1 (mutacje p.Ala7Val i p.Ala9Val) genu MR1 DYT8-MR germinalnych wraz z deklaracj
$wiadomej zgody.
201 Dystonia 12 — parkinsonizm o nagtym poczatku. Analiza wybranych regionéw PAR-ATP gsei:ﬁz:;rarg::ehzv:raal(zris;e:}laj::g;
genu gen ATP1A3 L .
Swiadomej zgody.
292 Zespél tamliwego chromosomu X (FraX) - badanie przesiewowe mutacji w FRAX ;‘:_ﬁ:::’lz;?hz;::is:e:::::3;
genie FMR1 o :
$wiadomej zgody.
203 Zesp6t tamliwego chromosomu X Zespot tamliwego chfomosomu X (FraX) - okreslenie statusu metylacji metodg FRAX-MS gsei:ﬁz:;rarg::ehzv:raal(zris;e:}laj::g;
MS-MLPA (tylko pte¢ meska) L .
Swiadomej zgody.
294 'Z:;\e/lsg?l tamliwego chromosomu X (FraX) - analiza premutacji/mutacji w genie FRAX-MU ;‘:_ﬁ:::’lz;?hz;::is:e:::::3;
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
295 Ataksja Friedreicha (FRDA) - Identyfikacja mutacji dynamicznej w genie FXN FRDA germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
296 Ataksja Friedreicha Ataksja Friedreicha (FRDA) - Test MLPA (P316) FRDA-ML germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
297 Ataksja Friedreicha (FRDA) - Analiza eksonéw 1-5 genie FXN FRDA1-5 germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
298 Choroba Huntingtona Diagnostyka genetyczna choroby Huntingtona HUNTGEN germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
299 Otepienie czolowo-skroniowe Ot?pienie czolowo—skronioyve (FTD) - Analiza sekwencji kodujqclej 11 genéw FTD-NGS Skierowanie z p’iet.:zqtkq o.d lekarza +
zwigzanych z wystepowaniem FTD, wykonywana z wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
300 Choroba Krabbego - identyfikacia rozlegte] delecji IVS10del30kb w genie GALC GALC-1 Skierowanle z pleczatka od lekarza +
Choroba Krabbego : : _ _ deklaracja $wiadomej zgody
Choroba Krabbego - analiza przesiewowa sekwencji kodujacej genu GALC z Skierowanie z pieczatka od lekarza +
301 K GALCNGS IR .
wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
Padaczka uogdlniona z napadami gorgczkowymi (GEFS+) - Analiza sekwencji Skierowanie z zakresu mutacji
302 laczka uogélniona z r lami goragczkowymi kodujgcej 7 genéw: SCN1A, GABRG2, SCN2A, SCN9A, GABRD, SCN1B i GEFSNGS germinalnych wraz z deklaracja
SCN2, wykonywana z wykorzystaniem NGS $wiadomej zgody.
Panel noworodkowy - Padaczki niemowlece (zaburzenia . . .
. . Skierowanie z zakresu mutacji
303 nfapadowe/enf:efalopane. padaczkowe) (N.BE v1)-83 geny wiazane z PADACZ2 germinalnych wraz z deklaracja
niemowlecymi zaburzeniami napadowymi oraz wczesnodziecigcymi o .
. $wiadomej zgody.
encefalopatami padaczk
Panel noworodkowy - Padaczki niemowlgce (zaburzenia Skierowanie z zakresu mutacji
304 napadowe/encefalopatie padaczkowe) (NBE v 1) + zabezpieczenie materiatu PADACZK germinalnych wraz z deklaracjg
od rodzicow swiadomejzgody. |
305 HiperCKemia HiperCKemia. Analiza sekw_encji kodujacej gendw CAV3, GAA i DAG1, HCK-NGS Skierowanie z p'ie(_:zatka o_d lekarza +
wykonywana z wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu mutacji
306 Zespot Kabuki Zespdt Kabuki - panel NGS: geny KDM6A, KMT2D KABUKI germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
307 Ataksja napadowa typu | th:;i? napadowa typu | - analiza sekwencji catego regionu kodujgcego genu KCNA1 Skierowanie z p'ie(_:zatka o_d lekarza +
deklaracja $wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu mutacji
308 Zespot Legiusa - test MLPA (P295) LEG-MLP germinalnych wraz z deklaracjg
. . Swiadomej zgody.
Zespot Legiusa = = =
Skierowanie z zakresu mutacji
309 Zespot Legiusa - analiza sekwencji kodujgcej genu SPRED1 LEG-SPR germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
310 Lizencefalia sprzez z chr X Lizencefalia sprzezona z chromosomem X - analiza sekwencji kodujgcej DCX LIX-DCX germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
311 Miopatia nemalinowa Miopatia nemalinowa - analiza sekwenciji kodujgcej genu ACTA1 MN-ACTA germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
312 Analiza przesiewowa sekwencji genomu Analiza przesiewowa sekwencji genomu mitochondrialnego z wykorzystaniem MT-NGS Skierowanie z pieczatka od lekarza +
mitochondrialnego metod sekwencjonowania nowej generacji. deklaracja $wiadomej zgody
Dystrofia mig$niowa obreczowo-koriczynowa typ 1A (LGMD1A). Identyfikacja Skierowanie z zakresu mutacji
313 Dystrofia migsniowa obreczowo-konczynowa najczestszych mutacji p.Ser55Phe i p.Thr57lle oraz innych mutaciji MYOT-2 germinalnych wraz z deklaracja
wystepujacych w eksonie 2 genu MYOT $wiadomej zgody.
Neurodegeneracja z akumulacjg zelaza (NBIA) - Analiza sekwencji kodujacej Skierowanie z pieczatka od lekarza +
314 Neurodegeneracja z akumulacja zelaza genéw PANK2, WDR45, PLA2G6, C19orf12, FTL i CP,wykonywana z NBIANGS R .
. deklaracja swiadomej zgody
wykorzystaniem NGS
315 Neurofibromatoza typu |, Il i zespét Legiusa - analiza przesiewowa sekwencji NF-NGS Skierowanie z pieczatka od lekarza +
Neurofibromatoza kodujgcej genéw NF1, NF2, SPRED1 z wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
316 Neurofibromatoza typu | (choroba von Recklinghausena) - analiza rozlegtych NF1MLPA Skierowanie z pieczatka od lekarza +

delecji i insercji w genie NF1 metodg MLPA

deklaracja $wiadomej zgody
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317

318

319

Moézgowa arteriopatia z podkorowymi zawatami i
leukoencefalopatia

Mdzgowa arteriopatia z podkorowymi zawatami i leukoencefalopatia CADASIL -
analiza sekwencji eksonéw 4 i 5 genu NOTCH3

NOT-1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Mdzgowa arteriopatia z podkorowymi zawatami i leukoencefalopatia CADASIL -
analiza sekwencji eksonéw 2, 3, 6 i 11 genu NOTCHS3 - diagnostyka
uzupetniajgca po procedurze NOT-1

NOT-2

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Mézgowa arteriopatia z podkorowymi zawatami i leukoencefalopatia CADASIL -
analiza przesiewowa sekwencji kodujgcej genu NOTCH3 z wykorzystaniem
NGS

NOTCH3

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja Swiadomej zgody

320

321

Nerwiakowtékniakowatos¢ typu Il

Nerwiakowtokniakowato$¢ typu Il - Test MLPA (P044)

Nww2-ML

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Nerwiakowtdkniakowato$¢ typu Il - analiza sekwencji kodujgcej genu NF2

NWW2-NF

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

322

Zespot Lowe

Zespot Lowe (zespot-oczno-moézgowo-rdzeniowy) - analiza sekwencji eksonu
15 genu OCRL

OCRL-1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

323

Encefalopatie padaczkowe

Encefalopatie padaczkowe - panel NGS 49 genow

PAD-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

324

Dziecigca padaczka napadéw nieswiadomosci (CAE)

Analiza sekwenciji kodujacej 6 genéw: GABRG2, GABRA1, SLC2A1, JRK,
GABRB3 i CACNA1H, wykonywana z wykorzystaniem NGS

CAE-NGS

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja $wiadomej zgody

325

Dystonia/Choroba Parkinsona

Dystonia/Choroba Parkinsona — analiza sekwencji 77 genéw, metoda NGS

PAR-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

326

327

328

329

330

331

332

333

334

Choroba Parkinsona

Choroba Parkinsona o wczesnym poczatku (PARK2, PARK6, PARK?7)- test
MLPA (P051, P052)

PARK-ML

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Choroba Parkinsona o wczesnym poczatku (PARK2) - analiza sekwencji
kodujgcej genu PARK2

PARK2

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Choroba Parkinsona - posta¢ recesywna Analiza regionu kodujacego genu
PARK2 - | etap badania

PARK2-1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Choroba Parkinsona o wczesnym poczatku (PARKB) - analiza sekwencji
kodujgcej genu PINK1

PARK6

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Choroba Parkinsona o wczesnym poczatku (PARK?7) - analiza sekwencji
kodujgcej genu DJ1

PARK?7

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Choroba Parkinsona o p6znym poczatku (PARKS) - identyfikacja mutacji
p.Gly2019Ser w genie LRRK2

PARKS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Choroba Parkinsona o p6znym poczatku (PARKS) - analiza eksonéw 30, 31,
34, 35, 41, 48 (panel patogennych mutacji punktowych w genie LRRK2)

PARKS-P

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Choroba Parkinsona o p6znym poczatku (PARK1 i 4) - test MLPA (P051)

PAR14ML

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Choroba Parkinsona o p6znym poczatku (PARK1 i 4) - analiza eksonéw 2 i 3
(panel patogennych mutacji punktowych w genie SNCA)

PAR14SN

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

335

Zespot Perrault

Zespot Perrault - panel NGS: geny CLPP, HARS2, LARS2, HSD17B4

PER-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

336

337

Choroba Pelizaeusa-Merzbachera

Choroba Pelizaeusa-Merzbachera (PLP) - test MLPA (P022)

PLP-ML

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Choroba Pelizaeusa-Merzbachera (PLP) - analiza sekwencji kodujgcej genu
PLP1

PLP-PLP

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

338

339

Zespot Prader-Williego

Zespot Prader-Williego (PWS) - analiza mikrosatelitdw (chromosom 15q)

PWS-AM

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Zespot Prader-Williego (PWS) - Test MS-MLPA (ME028) - analia metylaciji oraz
delecji/duplikaciji regionu PWS/AS

PWS-MM

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

340

Zespot Retta

Zespot Retta - analiza sekwenciji catego regionu kodujagcego genu MECP2

RETT-1

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja $wiadomej zgody

341

342

343

344

Zespot Retta (RTT)/Rett-like

Zespot Retta (RTT)/Rett-like - Analiza sekwencji kodujgcej genu CDKL5

RTT-CD

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Zespot Retta (RTT)/Rett-like - Analiza sekwencji kodujgcej genu FOXG1

RTT-FO

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Zespot Retta (RTT)/Rett-like - Test MLPA (P015) analiza delecji/duplikaciji

RTTPO15

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Zespot Retta (RTT)/Rett-like - Test MLPA (P189) analiza delecji/duplikaciji

RTTP189

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

345

Rdzeniowy zanik migs$ni, postac sprzezona z
chromosomem X

Rdzeniowy zanik mig$ni, posta¢ sprzezona z chromosomem X - analiza
sekwencji eksonu 15 genu UBA1

RZMX-UB

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

346

Zespo6t Smith-Lemli-Opitz

Zespdt Smith-Lemli-Opitz - identyfikacja mutaciji p.Trp151, p.Leu157Pro,
p.Val326Leu, p.Arg352Trp, ¢.964-1G>C (IVS8-1G>C), p.Arg446GIn oraz innych

mutacii wystepuijgcych w eksonach 4.6 i 9 genu DHCR?7

SLOS-1

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja swiadomej zgody
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347

348

349

Rdzeniowy zanik migs$ni

Rdzeniowy zanik miesni (SMA) - identyfikacja delecji eksonu 7 SMN1 wraz z
oceng liczby kopii SMN1 i SMN2, test MLPA (P060)

SMA-DML

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Rdzeniowy Zanik Migéni SMA, analiza delecji/duplikacji metodg MLPA

SMAMLPA

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Rdzeniowy zanik miesni (SMA) - analiza sekwencji kodujgcej genu SMN1

SMA-SMN

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

350

351

Rdzeniowy zanik migsni, posta¢ przeponowa (SMARD)

Rdzeniowy zanik miesni, posta¢ przeponowa (SMARD) - analiza sekwencji
kodujgcej genu IGHMBP2

SMARD-I

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Rdzeniowy zanik miesni, posta¢ przeponowa (SMARD) - test MLPA (P060)

SMARD-M

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

352

Choroba Niemanna-Picka

Choroba Niemanna-Picka typ A i B - analiza sekwencji catego regionu
kodujgcego genu SMPD1

SMPD-1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

353

354

Dziedziczna paraplegia spastyczna

Dziedziczna paraplegia spastyczna - analiza rozlegtych deleciji i duplikacji w
genach SPAST i ATL1 metodg MLPA

SP-MLPA

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja $wiadomej zgody

Dziedziczna paraplegia spastyczna (HSP) - Analiza sekwencji kodujacej genow
SPAST, ATL1, KIF5A, REEP1, CYP7B1, SPG7, SPG11, ZFYVE26
wykonywana z wykorzystaniem NGS

SPGNGS1

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja swiadomej zgody

355

356

Stwardnienie guzowate

Stwardnienie guzowate - analiza przesiewowa sekwencji kodujgcej gendw
TSC1i TSC2 z wykorzystaniem NGS

TSC-NGS

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja $wiadomej zgody

Stwardnienie guzowate - analiza rozlegtych delecji/duplikacji w genie TSC2
metodg MLPA

TSC2

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

357

Wada cewy nerwowej

Wada cewy nerwowej - identyfikacja polimorfizméw: 1298A>C i 677>T (GEN-
12)

GEN-12

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

358

Zespot Mowata-Wilson

Badanie genu zeb2 (inne nazwy: ZFHX1B; SIP-1): identyfikacja najczestszej
mutacji p.Arg695X - pierwszy etap procedury diagnostycznej

ZEB2

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

359

Zespot Wolframa

Zespot Wolframa - panel NGS: geny WFS1, CISD2

WOL-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

360

Zespot Walker-Warburg

Zespdt Walker-Warburg - Analiza sekwencji kodujacej 11 genéw: POMT1,
POMT2, FKTN, FKRP, POMGNT1, ISPD, LARGE, COL6A1, COL6A2, CLOBA3
i DAG1, wykonywana z wykorzystaniem NGS

WWS-NGS

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja swiadomej zgody

361

Zespot Angelmana / Zespot Retta

Zespdt Angelmana / Zespot Retta - panel NGS: geny UBE3A, CDKL5, FOXG1,
MECP2

ZAN-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

362

Zesp6t Floating-Harborr

Zespot Floating-Harborr- panel NGS: geny ACTB, ACTG1

ZBW-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

363

Zespot Floating-Harbor

Zespot Floating-Harbor - panel NGS: gen SRCAP

ZFH-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

364

Zespot Mohra- Tranebjaergera

Zespot Mohra- Tranebjaergera- Analiza regionu kodujgcego genu TIMM8A

ZMTE

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

365

Zespot Nicolaidesa-Baraistera

Zespdt Nicolaidesa-Baraistera - panel NGS: gen SMARCA2

ZNB-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

366

Zespot FG

Zespot FG - analiza eksonéw 21-28, 37 regionu kodujgcego genu MED12

ZFG-MED

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

367

368

Zespoty niedoboru transportera glukozy

Zespoty niedoboru transportera glukozy GLUT1 - test MLPA

ZNTG-ML

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Zespoty niedoboru transportera glukozy GLUT1 - analiza sekwencji kodujgcej
genu SLC2A1

ZNTG-SL

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

369

d: Ki i

370

Zespot ¢ posledzenia umystowego kobiet

Zespodt padaczki i uposledzenia umystowego kobiet - test MLPA (P330)

ZPUUK-M

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Zespot padaczki i uposledzenia umystowego kobiet - analiza sekwencji
kodujgcej genu PCDH19

ZPUUK-P

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

NIEPELNOSPRAWNOSC INTELEKTUALNA

371

372

373

374

375

376

Niepetnosprawnos¢ intelektualna

Niepetnosprawnos¢ intelektualna - test subtelomerowy, analiza 22 genéw z
uzyciem metody MLPA

MLPA-AU

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Niepetnosprawnos$¢ intelektualna sprzg¢zona z chromosomem X (MRX) - analiza
wszystkich eksonéw genu ARX

MRX

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Niepetnosprawnos¢ intelektualna sprzgzona z chromosomem X (MRX) -
identyfikacja najczestszych mutacji w eksonie 2 genu ARX

MRXNAJ

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Niepetnosprawnos$¢ intelektualna sprzezona z chromosomem X (MRX) - Test
MLPA (P015) (zespot duplikacji MECP2)

MRX-MLD

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Niepetnosprawnos$¢ intelektualna sprzgzona z chromosomem X (MRX) - Test
MLPA (16 genéw, P106)

MRX-MLP

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Niepetnosprawnos¢ intelektulana - panel NGS (NI - sprzezona z chromosomem
X, dziedziczona autosomalnie recesywnie, dziedziczona autosomalnie
dominujgco)

SPR-NGS

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
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NIEPLODNOSC / CIAZA

377

Zespo6t niewrazliwosci na androgeny

Zespot niewrazliwosci na androgeny - analiza sekwencji catego regionu
kodujgcego genu AR, z jednoczesng identyfikacja ptci genetycznej

AR-1

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja $wiadomej zgody

378

379

380

381

382

Nieptodnos¢ meska

AZF — w kierunku mikrodelecji regionu genu AZF chromosomu Y analiza 6
markeréw STS (nieptodno$¢ meska) metoda analizy fragmentéw

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

CFTR - badanie 8 najczestszych identyfikowanych mutacji oraz rzadszych
wariantéw w genie CFTR (ekson 4, 11, 12, 21 oraz intron 8, delecja ekson 2, 3)

CFTR

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

CFTR-analiza fragmentéw, ABI 3500 DX - analiza 36 mutacji

CFTRCOR

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Nieptodno$¢ meska - AZF (zgodnie z wytycznymi dotyczgcymi najlepszych
praktyk wg EMQN), CFTR (dele2,3, delF508)

NPLODGM

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Badanie mikrodelecji 51gr/51gr

MIKD51

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

383

Badanie DNA poronionego ptodu

Badanie DNA poronionego ptodu w celu identyfikacji ptci z wykorzystaniem
markerow genetycznych genow AMGX, AMGY i SRY

PORON

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

384

Identyfikacja pici genetycznej

Identyfikacja ptci genetycznej -analiza z wykorzystaniem markeréw
genetycznych specyficznych dla gendw AMGXY, AMGY i SRY

SRY-1

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja $wiadomej zgody

385

Nawracajace poronienia

Nawracajgce poronienia - identyfikacja haplotypu M2 w promotorze genu
ANXAS

POR-4

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

386

Predyspozycja do poronien (deficyt progesteronu)

Analiza wariantu rs4238001 (c.4G>A; p.Gly2Ser) w genie SCARB1

SCARB1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

387

Przedwczesne pokwitanie

Analiza sekwencji kodujacej genu MKRN3

MKRN3

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

388

Nieptodnos¢ zenska

Nieptodnos¢ zenska - Protrombina (20210G>A), Factor V (G1619A), CFTR
(dele2,3, delF508), MTHFR (C677T, A1298C)

NPLODGZ

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

389

Niedobér aromatazy tozyskowej
(obojnactwo rzekome zenskie)

Analiza regionu kodujgcego genu CYP19A1

CYP19A1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

390

Poronienia - badanie u partneréw pacjentek z samoistnymi
poronieniami

Badanie polimorfizmu Apal w genie IGF2 u megzczyzn

APAL-1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

391

Wrodzony przerost kory nadnerczy

Wrodzony przerost kory nadnerczy - analiza sekwencji regionu kodujgcego
genu CYP21A2 i analiza delecji/duplikacji metodg MLPA

392

Obecnosé sekwencji chromosomu Y u pacjentek

WPN-1

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja $wiadomej zgody

Badanie genetyczne na obecno$¢ sekwencji chromosomu Y u pacjentek z
zespotem Turnera metodg PCR

TURY-PC

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

393

Zespot tamliwego chromosomu X

Zespot tamliwego chromosomu X (FraX) - badanie przesiewowe mutacji w
genie FMR1

FRAX

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

394

Preeklamsja

Badanie genéw ACVR2A, AGT, CORIN, EPHX1, ERAP1, ERAP2, NOS3,
ROCK?2, STOX1 korelowanych z preeklampsjg

PREKGEN

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

395

396

397

Nieptodno$¢ immunologiczna, poronienia, zaburzenia
implantacji

KIR — badanie genotypu KIR — (nieptodno$¢ immunologiczna, poronienia,
zaburzenia implantacji) metodg PCR SSP

KIR

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

HLA-C - badanie genotypu HLA-C (nieptodno$¢ immunologiczna, poronienia,
zaburzenia implantacji) metodg PCR SSP

HLA-C

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Pakiet: Genotypowanie KIR + Genotypowanie HLA-C

KIR+HLA-C

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

OKULISTYKA

398

399

Jaskra

Jaskra - analiza sekwenciji catego regionu kodujgcego genu CYP1B1

JASK-1

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Jaskra - analiza sekwencji eksonu 3 genu MYOC

JASK-2

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

400

Choroba Stargardta

Choroba Stargardta analiza sekwencji genéw ABCA4, ELOVL4, CNGB, metoda

NGS

NGSSTAR

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

HEMATOONKOLOGIA

401

BCR-ABL (metoda-RT-PCR + nested PCR p190)

BCNP190

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

402

BCR-ABL (metoda-RT-PCR + nested PCR p210)

BCNP210

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

403

BCR-ABL (metoda-RT-PCR + nested PCR p230)

BCNP230

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

404

BCR-ABL (metoda-RQ-PCR p210)

BCQP210

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

405

BCR-ABL (metoda -RT-PCR p190)

BCRP190

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

406

BCR-ABL (metoda -RT-PCR p210)

BCRP210

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracjq
Swiadomej zgody.

407

BCR-ABL Panel RT-PCR (p190, p210, p230)

BCRPANE

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
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Skierowanie z zakresu mutacji
408 Ocena MRD metod3 ilosciowa Badanie p210 / p190 (RQ - PCR) - monitorowanie MRD MRCMRD germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomejzgody. |
Skierowanie z zakresu mutacji
409 Badanie mutacji w genie TET2 TET2 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
410 Chtoniaki Badanie mutacji L265P w genie MYD88 metodg AS-PCR MYD88 germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
. " . . . . Skierowanie z zakresu mutacji
41 Biataczka wiochatokomérkowa Badanie muta'ql VGO.OE w genie BRAF w diagnostyce biataczki BV600E germinalnych wraz z deklaracja
wiochatokomorkowej metodg AS-PCR . .
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
412 OSTRE BIALACZKI SZPIKOWE Badanie mutacji w genie RUNX1 RUNX1G germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
Ostra biataczka limfoblastyczna (ALL) - Zahamowanie Skierowanie na badania z zakresu
413 . L ty . T Analiza mutacji/delecji genu IKZF1 (IKAROS) metodg MLPA IKZF1 genetyki cztowieka - genotypos +
réznicowania i dojrzewania linii B e . .
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
Skierowanie z zakresu mutacji
414 FIP1L1-PDGFRA (metoda RT-PCR) FIP1PCR germinalnych wraz z deklaracjg
Eozynofilia klonalna, nowotwory mieloidalne/limfoidalne z Swiadomej zgody.
obecnoscia eozynofilii Skierowanie z zakresu mutacji
415 FIP1L1-PDGFRA (metoda RT-PCR + nested PCR) FIPNPCR germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
. - " . . . Skierowanie z zakresu mutacji
416 JAK2 — badalnlel: ol?ecnlosm mutacji p.V617F w genie JAK2 (policytemia, JAK-617 germinalnych wraz 2 deklaracja
trombocytemia i mielofibroza) metodg Real-Time PCR L .
Swiadomej zgody.
. " . Skierowanie z zakresu mutacji
M7 JAKZ - b_adanle_ mutacji somatycznych w eksonie 12 genu JAK2 (choroba JAK2-12 germinalnych wraz z deklaracj
mieloproliferacyjna) metodg Sangera . .
$wiadomej zgody.
Diagnostyka przewlektych zespotéw mieloproliferacyjnych - Analiza mutacji w Skierowanie z zakresu mutacji
418 g yka p 4 P P yiny ) MPLE10 germinalnych wraz z deklaracja
genie MPL (ekson 10) L .
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
419 Mieloproliferacje Nadptytkowos¢ samoistng - MPL W515K/L (metoda ASO-PCR) MPL-515 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
420 Nowotwory mieloproliferacyjne - badanie mutacji w eksonie 9 genu CALR CALR germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
. " . . . Skierowanie z zakresu mutacji
421 gadanle mutacji w genie SF3B1 (eksony 13-16) metodg sekwencjonowania SF3B1 germinalnych wraz z deklaracj
angera o .
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
422 Badanie mutacji w genie ASXLI (ekson 12) ASXLI germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
423 Badanie analizy hipermutacji IgVH lub identyfikacja genu IgVH3-21 IGVH germinalnych wraz z deklaracja
PRZEWLEKLA BIALACZKA LIMFOCYTOWA —dwisdomejzgody. |
Analiza sekwencji eksonéw 5-8 genu TP53 oraz analiza sekwencji eksonéw 2- Skierowanie z zakresu mutacji
424 ) 9 ) TP53-1 + TP53-2 germinalnych wraz z deklaracja
4, 9-11 genu TP53 s .
Swiadomej zgody.
ONKOLOGIA
Polipowato$¢ gruczolakowa jelita grubego (FAP) - identyfikacja mutacji w genie Skierowanie z zakresu mutacji
425 APC: ¢.3927_3931delAAAGA, c.3183_3187delACAAA, ¢.3202_3205delTCAA i APC-1 germinalnych wraz z deklaracja
Polipowatos$¢ gruczolakowa jelita grubego (FAP), posta¢ |[p.Tyr500 oraz innych mutacji w badanych fragmentach swiadomej zgody.
dzi
rodzinna Polipowato$¢ gruczolakowa jelita grubego (FAP)- analiza sekwencji eksondw 4- Skierowanie z zakresu mutacji
426 13, 15-17 i fragmentu eksonu 18 genu APC - diagnostyka uzupetniajaca po APC-2 germinalnych wraz z deklaracja
procedurze APC-1 Swiadomej zgody.
Zespdt Blooma - analiza sekwencji eksonéw 9, 10, 14, 15§ 16 w kierunku Skierowanie z zakresu mutacji
427 obecnoéci 70 mutacji genu BLM najczesciej wystepujacych u rasy biatej, ze BLM-1 germinalnych wraz z deklaracja
szczegdlnym uwzglednieniem populacii polskiej $wiadomej zgody.
Zespét Blooma Zespot Blooma - identyfikacia defektu c.2207_2212delATCTGAINSTAGATTC w Skierowanie z zakresu mutacji
428 H L PR, L BLM-4 germinalnych wraz z deklaracja
genie BLM (dla pacjentéw z populacji Zydéw aszkenazyjskich) L .
Swiadomej zgody.
Zespot Blooma - analiza przesiewowa sekwenciji kodujacej genu BLM z Skierowanie z pieczatka od lekarza +
429 ] BLM-NGS L :
wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
. . " . . Skierowanie z zakresu mutacji
430 BRCA’IT badarlml:- 5 najczgstszych mutaql w genie BRCA1 o wystepujacych w BRCA1S germinalnych wraz 2 deklaracja
populaciji polskiej metodg sekwencjonowania Sangera L .
Swiadomej zgody.
BRCA1 — badanie najczgstszych 8 mutacji w populaciji polskiej oraz rzadkich . . "
s N X . Skierowanie z zakresu mutacji
wariantéw w analizowanych eksonach 2, 4, 19 i fragmencie eksonu 10 genu . "
431 N Lo N . BRCA1 germinalnych wraz z deklaracja
BRCA1 (predyspozycja do raka piersi, jajnika) metodg sekwencjonowania P .
swiadomej zgody.
Sangera
BRCAZ2 - badanie najczestszej mutaciji (c.617del) w populaciji polskiej oraz Skierowanie z zakresu mutacji
432 rzadszych wariantéw w analizowanym fragmencie eksonu 11 genu BRCA2 BRCA2 germinalnych wraz z deklaracja
(predyspozycja do raka piersi, jajnika) metodg sekwencjonowania Sangera $wiadomej zgody.
- N . " - . . Skierowanie na badania z zakresu
433 Rak piersi i/lub jajnika, analiza delecji/duplikacji w genie BRCA1 i BRCA2 BRCA12 genetyki czlowieka - genotypos +
metodg MLPA AR . .
Rak piersi i jajnika deklaracja swiadomej zgody pacjenta.
s Rak piersi i jajnika — BADANIE 14 NAJCZESTSZYCH MUTACJI W GENIE Skierowanie z zakresu mutacii
434 BRCA1 ORAZ NAJCZESTSZEJ MUTACJI (C.617DEL) GENU BRCA2 BRCA1I2 erminalnych wraz z deklarac!
WYSTEPUJACYCH W POPULACJI POLSKIEJ METODA G e 12
SEKWENCJONOWANIA SANGERA. ) zgody.
435 Badanie przesiewowe 5 mutacji: CHEK2 (1100delC; IVS+1 G>A; del5395); CHEK2.5 se';':':::f‘"fhz;;kzris:e:::::?'
PALB2 (c.509 510delGA; ¢.172_175delTTGT) 9 anych wra 13
$wiadomej zgody.
Predyspozycija do raka piersi, prostaty, jelita grubego, nerek oraz tarczycy. Skierowanie z zakresu mutacji
436 Badanie w kierunku nosicielstwa mutacji del5395 genu CHEK2 CHEK2-D germm’aln.ych w'?z z deklaracj
Swiadomej zgody.
Predyspozycja do raka piersi, prostaty, jelita grubego, nerek oraz tarczyc: Skierowanie z zakresu mutacji
437 yspozycja ¢ plersl, p Y ) 9 90 yey- CHEK2-M germinalnych wraz z deklaracja
Badanie mutacji p.I57T w genie CHEK2 fs .
$wiadomej zgody.
NOD2 (c.3020insC) — badanie mutacji ¢.3020insC w obrebie genu NOD2 Skierowanie z zakresu mutacji
438 Rak jelita grubego, ptuc, piersi, jajnika (predyspozycja do raka jelita grubego, ptuc, piersi, jajnika) metodg NOD2CAR germinalnych wraz z deklaracja

sekwencjonowania Sangera

Swiadomej zgody.

14220



nr Nazwa badania Symbol Niezbedne dokumenty
439 Rak zotadka Nowotwor zotadka, postac lrozlana - analiza przesiewowa sekwencji kodujgcej CDH-NGS Skierowanie z p’|e(.:zqtkq o.d lekarza +
genu CDH1 z wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
) . - . Skierowanie z zakresu mutacji
440 Czerniak, rak trzustki Analiza sekwencji kodulch genu CDKN_2A w przypadkach czerniaka typ CER-1 germinalnych wraz z deklaracja
CMM?2 oraz zespotu czerniak-rak trzustki fs .
$wiadomej zgody.
Genetyczna predyspozycja do nowotwordw skory (czerniak-melanoma) Skierowanie z zakresu mutacji
441 Czerniak y N p N y pozycy . y“ ; A148T germinalnych wraz z deklaracja
trzustki, piersi, jelita grubego, ptuc - analiza mutacji A148T genu CDKN2A (p16) L .
Swiadomejzgody. |
442 Rak prostaty Rak pro_staty dZ|edZ|czn_y - identyfikacja mutacji p.Gly84Glu oraz innych mutaciji HOXB13 Skierowanie z p]e(_:zatka o_d lekarza +
wystepujacych w eksonie 1 genu HOXB13 deklaracja $wiadomej zgody
443 Predyspozycja do nowotworéw gruczotu krokowego, Predyspozycja do nowotworéw gruczotu krokowego, trzustki i innych narzadéw - GEN-NBN Sei:ﬁz:;:nfhz;ra:zris;eE:::g!'
trzustki i innych narzadow Badanie wybranych regionéw genéw CHEK2, HOXB13, NBS1 (NBN) 9 . y . 13
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
444 Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ, chromosom 5 DEL5-5Q germinalnych wraz z deklaracja
Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ swiadomej zgody. _
v ybrydyzach Skierowanie z zakresu mutacji
445 Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ, chromosom 7 DEL7-7Q germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
446 Zespot Lyncha - Badanie wybranych fragmentéw genu MLH1 MSHMLH germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Zespot Lyncha, dziedziczny rak jelita grubego niezwigzany z polipowato$cig . . .
447 Zespét Lyncha (HNPCC) - analiza przesiewowa sekwencji kodujacej genow MLH1 i MSH2 z HNPCC-2 Skierowanie 2 pieczatka od lekarza +
X deklaracja swiadomej zgody
\wykorzystaniem NGS
Zespot Lyncha, dziedziczny rak jelita grubego niezwigzany z polipowatos$cig . . .
448 (HNPCC) - analiza przesiewowa sekwencji kodujacej genow MLH1, MSH2, HNPCC-1 s“":;:;’::ii’;,‘;?:gg‘r::dz'ﬂ‘:’za *
IMSH6 i PMS2 z wykorzystaniem NGS s ) zgody
Staus mutacyjny genu KRAS w raku jelita grubego -analiza sekwencji eksonéw Skierowanie z zakresu mutacji
449 Rak jelita grubego 2-4 genu KRAS w kierunku obecnosci mutacji w kodonach 12,13, 59, 61, 117 i KRAS-1 germinalnych wraz z deklaracja
146 genu - pod katem terapii celowanej Swiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
450 Rak jelita grubego i odbytnicy Metylowana septyna 9 DNA M-SEPT9 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
. . . . N . Skierowanie z zakresu mutacji
451 Rak zotadka PredysplozyCJa do raka zotgdka - bagame polimorfizmu Pro72Arg w genie TP53 TPXRCC germinalnych wraz 2 deklaracja
oraz polimorfizmu Arg399GIn w genie XRCC1 L .
Swiadomej zgody.
452 Mnoga gruczolakowato$¢ wewnatrzwydzielnicza typu 2 (MEN2A i MEN2B). MEN-1 Skierowanie z pieczatka od lekarza +
Analiza sekwenciji eksonéw 10, 11,13, 14, 15i 16 genu RET deklaracja $wiadomej zgody
Imolakowatoéé wewnatrzwydzielnicza typu 1 (MEN1). Analiza Skierowanie z pieczatka od lekarza +
453 " R . MEN-2 L .
|lsekwenciji catego regionu kodujgcego genu MEN1 deklaracja $wiadomej zgody
Mnoga gruczolakowato$¢ wewnatrzwydzielnicza typu 1 (MEN1) i typu 2 . . .
454 (MEN2A i MEN2B) - analiza przesiewowa sekwengji kodujgcej genéw MENT i MEN-NGS Sk'e;“l:la"'e z p,'ec.z:‘ka od 'ek:’za *
Mnoga gruczolakowato$¢ wewnatrzwydzielnicza RET z wykorzystaniem NGS exlaracja swiadomej zgocy
Mnoga gruczolakowato$¢ wewnatrzwydzielnicza typ 2 - analiza gen RET, Skierowanie na badania z zakresu
455 92 g arzwy! P 9 ’ MEN2NGS genetyki cztowieka - genotypos +
metoda NGS AP . .
deklaracja Swiadomej zgody pacjenta.
ix S . Skierowanie na badania z zakresu
456 Mnoga gruczolakowato$¢ wewnatrzwydzielnicza typ 1 (MEN 1) analiza gen MEN1NGS genetyki czlowicka - genotypos +
MEN1, metoda NGS AR . .
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
MUTYH-zalezna polipowatos¢ jelita grubego (MAP). Identyfikacja najczestszych . . .
457 MUTYH-zalezna polipowatosé jelita grubego mutacji p.Tyr179Cys (Y165C) i p.Gly396Asp (G382D) oraz innych mutacji w MUTYH-1 Skierowanie 2 pieczatka od lekarza +
. deklaracja swiadomej zgody
eksonach 9i 15 genu MUTYH
458 Zespot Nijmegen Zespo_I_ N|Jmeger_1 - |denty'f|kaCJa_ najczestszej mutacji ¢.657_661del5 oraz innych NBS-1 Skierowanie z p]e(_:zatka o_d lekarza +
mutacji wystepujgcych w eksonie 6 genu NBN deklaracja $wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu mutacji
459 Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ, P53 P53-D17 germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomejzgody. |
PALB2 — badanie 2 najczestszych mutacji w populaciji polskiej (c.509_510del i Skierowanie z zakresu mutacji
460 Rak piersi i jajnika c.172_175del) (predyspozycja do raka piersi, jajnika) metoda PALB2 germinalnych wraz z deklaracja
sekwencjonowania Sangera $wiadomej zgody.
Dziedziczna polipowato$¢ jelita grubego (FAP, MAP, polipowato$¢ Skierowanie z pieczatka od lekarza +
461 Dziedziczna polipowatosc¢ jelita grubego miodziencza). Analiza przesiewowa sekwencji kodujacej genéw APC, MUTYH, POL-NGS deklarac'aps'wia?lo;e' 2g0d
BMPR1A i SMAD4 z wykorzystaniem NGS . ) zgocdy
462 Siatkéwezak Slatkowczak_- analiza przesiewowa sekw_encll ko_dulqcej genu RB1z RB1-NGS Skierowanie z p]e(_:zatka o_d lekarza +
wykorzystaniem metod sekwencjonowania nowej generaciji deklaracja $wiadomej zgody
463 Rak rdzeniasty tarczycy Rak rdzeniasty tarczycy - analiza sekwencji eksonéw 10, 11,13, 14, 151 16 RET-1 Skierowanie z p’|e(.:zqtkq o.d lekarza +
genu RET deklaracja $wiadomej zgody
Zespot Shwachmana-Diamonda - analiza sekwenciji catego regionu kodujgcego Skierowanie z zakresu mutacji
464 Zespo6t Shwachmana-Diamonda enz SBDS ) 9o reg Jaceg SBDS-1 germinalnych wraz z deklaracja
9 $wiadomej zgody.
. . " . Skierowanie z zakresu mutacji
465 TP53,(p|tlerwszy etap) — badanie mutaclzjl w eksgnach 5-8 (pierwszy etap) (CLL, TP53-1 germinalnych wraz z deklaracj
Zespot Li-Fraumeni) metodg sekwencjonowania Sangera L .
P . Swiadomej zgody.
Zesp6t Li-Fraumeni K = m acii
TP53 — badanie mutacji w eksonach 2-4 i 9-11 genu TP53 (drugi etap) (CLL, ferowanie z zaxresu mutacjl
466 O . ! . TP53-2 germinalnych wraz z deklaracja
Zespdt Li-Fraumeni) metodg sekwencjonowania Sangera fs .
$wiadomej zgody.
467 Zespét von Hippla-Lindau Zespot von Hippla-Lindaua - analiza sekwencji catego regionu kodujacego VHL-1 Skierowanie z p’|e(.:zqtkq o.d lekarza +
genu VHL deklaracja $wiadomej zgody
. . . . " Skierowanie z zakresu mutacji
468 Zespot Cowdena / Zesp6t Bannayan-Riley-Ruvalcaba Zesp_ol ngdena / Zespdt Bannayan-Riley-Ruvalcaba - analiza sekwendji ZCOW-PT germinalnych wraz z deklaracja
kodujgcej genu PTEN fs .
$wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
469 PROGENSA PCA3 (PCA3 score) PCA3 germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
ONKOLOGIA -Panele NGS, badania predyspozycji
Panel badan przesiewowych w kierunku predyspozyciji - rak skory (czerniak) - Skierowanie na badania z zakresu
470 Rak skory (czerniak) N p Wy predyspozyc] y CZERNGS genetyki cztowieka - genotypos +
analiza 7 genéw, metoda NGS AP . .
deklaracja Swiadomej zgody pacjenta.
Panel badan zwigzanych z nowotworami hematologicznymi - analiza genéw, Skierowanie na badania z zakresu
471 Nowotwory hematologiczne azany gicznyl 9 ’ HEMNGS genetyki cztowieka - genotypos +
metoda NGS e . .
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
Panel badan przesiewowych w kierunku predyspozyciji - dziedziczny guz Skierowanie na badania z zakresu
472 Guz chromochtonny chromochtonny (paraganglioma/pheochromocytoma) - analiza 6 genow, PGL-PCC genetyki cztowieka - genotypos +

metoda NGS

deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
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BRCA1 i BRCA2 — badanie mutacji germinalnych, w catej sekwencji kodujgcej Skierowanie z zakresu mutacji
473 Rak piersi, jajnika, prostaty genéw BRCA1 i BRCA2 (predyspozycja do raka piersi, jajnika, prostaty) metoda ONKO-1 germinalnych wraz z deklaracja
NGS Swiadomejzgody. |
Panel badan przesiewowych w kierunku predyspozyciji - rak piersi/jajnika - Skierowanie na badania z zakresu
474 Rak piersi i jajnika N pr: Wy predyspozyc] p 13 NGS27G genetyki cztowieka - genotypos +
analiza 27 genéw, metoda NGS AR . .
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
Rak trzustki,predyspozycja do raka trzustki-badanie genow Skierowanie z zakresu mutacii
475 APC,ATM,BMPR1A,BRCA1,BRCA2,CDKN2A,EPCAM,FANCC,MEN1,MLH1,M TRZUNGS inal h dekl J
SH2,MSH6,NF1,PALB2,PMS2,SMAD4,STK11,TP53,TSC1,TSC2, VHL, PRSS1 germinainych wraz z cexlaracja
. swiadomej zgody.
Rak trzustki metoda NGS
. . . " . . Skierowanie na badania z zakresu
476 Pangl badan przesiewowych w kierunku predyspozyciji - rak trzustki - analiza 17 TRZ-NGS genetyki czlowieka - genotypos +
genéw, metoda NGS AP N .
deklaracja Swiadomej zgody pacjenta.
Badanie gendw ATM, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CHECK2, EPCAM, HOXB13, Skierowanie z zakresu mutacji
477 MLH1, MSH2, MSH6, NBN, PALB2, PMS2, RAD51C, RAD51D, TP53 GEN-PRO germinalnych wraz z deklaracja
korelowanych z podwyzszonym ryzykiem wystgpienia raka prostaty $wiadomej zgody.
Rak prostaty = = =
Panel badan przesiewowych w kierunku predyspozyciji - rak prostaty - analiza Skierowanie na badania z zakresu
478 . P Wy predyspozyc] p Y PROSNGS genetyki cztowieka - genotypos +
15 gendéw, metoda NGS AP . .
deklaracja Swiadomej zgody pacjenta.
Panel badan przesiewowych w kierunku predyspozyciji - rak zotadka - analiza Skierowanie na badania z zakresu
479 Rak zotadka . P Y predyspozyc] 4 NGSZOoL genetyki cztowieka - genotypos +
14 genéw, metoda NGS e . .
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
Panel badan przesiewowych w kierunku predyspozyciji - rak nerki - analiza 13 Skierowanie na badania z zakresu
480 Rak nerki . p Wy predyspozyc] NERKNGS genetyki cztowieka - genotypos +
genéw, metoda NGS AP N .
deklaracja Swiadomej zgody pacjenta.
. - Skierowanie na badania z zakresu
481 Rak phuc Pod_stawowy pa’nel nowotworowy (dla raka ptuc, CRC i innych guzoéw litych) - PNOWNGS genetyki czlowicka - genotypos +
analiza 10 genow (krew), metoda NGS e . .
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
Panel badan przesiewowych w kierunku predyspozyciji - raka zotgdka i jelita Skierowanie na badania z zakresu
482 Rak zotadka i jelita grubego pr wy predyspozyc] a ! NOWZJG genetyki cztowieka - genotypos +
grubego - analiza 20 genéw, metoda NGS AP . .
deklaracja Swiadomej zgody pacjenta.
Panel badan przesiewowych w kierunku predyspozycji do dziedzicznej Skierowanie na badania z zakresu
483 Dziedziczna rodzinna polipowatosci jelita grubego °! badan p WOy« predyspozycy L POLINGS genetyki cztowieka - genotypos +
rodzinnej polipowatosci jelita grubego - analiza 8 genéw, metoda NGS P . .
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
Badanie genéw zwigzanych z predyspozycjami onkologicznymi -Predyspozycja Skierowanie z zakresu mutacji
484 do nowotwordw gruczotu krokowego), trzustki i in. narzgdéw ONKNGS2 germinalnych wraz z deklaracjg
Predyspozycja do nowotworéw gruczotu krokowego), - panel 78 gendw (w tym genéw BRCA1 i BRCA2) swiadomej zgody.
trzustki i in. narzadéw Uniwersalny panel badan przesiewowych predyspozycji do rozwoju nowotworéw| Skierowanie na badania z zakresu
485 ’ Y pane’ P wyeh predyspozyc) ! NOW-NGS genetyki cztowieka - genotypos +
- analiza 105 genéw, metoda NGS AR . .
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
Badanie 78 genow (np. BRCA1, BRCA2) zwigzanych z predyspozycjami Skierowanie z zakresu mutacji
486 onkologicznymi (nowotwory) oraz badanie predyspozycji do zakrzepicy, ONKNGS1 germinalnych wraz z deklaracja
. " . hipercholesterolemii oraz tetniakow met. NGS Swiadomej zgody.
Badanie predyspozyciji do choréb nowotworowych = = = — = = = = = =
Badanie genéw zwigzanych z predyspozycjami onkologicznymi -Predyspozycja Skierowanie z zakresu mutacji
487 do nowotwordw gruczotu krokowego), trzustki i innych narzagdéw - panel 78 PAN78 germinalnych wraz z deklaracja
genow (w tym genéw BRCA1 i BRCA2) $wiadomej zgody.
Skierowanie z zakresu mutacji
488 BladderEpiCheck EPICHEK germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.
ONKOLOGIA - badania mutacji somatycznych
Badanie rearanzacji genu ALK metodg fluorescencyjnej hybrydyzacji in situ Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 (FISH) w komdrkach nowotworowych w kwalifikacji chorych na ALKFISH wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
niedrobnokomdrkowego raka ptuca do terapii inhibitorami ALK Swiadomej zgody
Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 Badanie antygenu ALK metodg IHC ALK-IHC wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
$wiadomej zgody
. " . Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 BRAF — badanie mutacji w kodonie 690 genu BRAF (bloczek parafinowy — BRAFV60 wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
tkanka nowotworowa) metodg Real-Time PCR s .
Swiadomejzgody |
BRCA1 i BRCA2 — badanie mutacji somatycznych, w catej sekwencji kodujacej Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 genéw BRCA1 i BRCA2 (bloczek parafinowy — tkanka nowotworowa) metodg BRCANGS wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
NGS $wiadomej zgody
Badanie mutacji w genie EGFR (49 réznych mutaciji) w kwalifikacji chorych na Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 niedrobnokomérkowego raka ptuca do terapii inhibitorami kinazy tyrozynowej EGFRAKT wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
EGFR Swiadomej zgody
. " . . N _ Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 EGFR - badanie 29 mutacji w eksona_ch. 18,19, 20 i 21 (bloczek parafinowy EGFRPCR wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
tkanka nowotworowa) metodg Real-Time PCR Lo .
$wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 Badanie amplifikacji genu EGFR metoda FISH FISH-PP wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Swiadomej zgody
- . el Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 B_ada_r?le IlczPy kopii genu HER2 metodg FISH w kwalifikacji chorych na raka HERFISH wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
piersi i raka zotgdka . .
$wiadomej zgody
. N . . — Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 HRD - badanie deficytu homologicznej rekombinaciji (bloczek parafinowy — HRD-NGS wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
tkanka nowotworowa) metodg NGS s .
Swiadomej zgody
Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 HRR - badanie mutacji genéw rekombinacji homologicznej HRR-NGS wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
$wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 Glejaki - Metylacja promotora MGMT i mutacje IDH1, IDH2, metodg MLPA IDH12 wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Swiadomej zgody
_ . " _ Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 KIT — badanie mutacji w eksona_ch 9, 11,_13, 17 (bloczek parafinowy — tkanka KIT-EX9 wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
nowotworowa) metodg sekwencjonowania Sangera Lo .
$wiadomej zgody
KRAS - badanie mutacji w eksonach: 2 (kodony 12, 13), 3 (kodony 59, 61), 4 Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 (kodony 117, 146) (bloczek parafinowy — tkanka nowotworowa) metodg Real- KRAS wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Time PCR Swiadomej zgody
R . " . _ Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 KRAS p.G12C - Badanie mUtE!CJI w genie KRAS (bloczek parafinowy — tkanka RASG12C wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
nowotworowa) metodg Real-Time PCR s .
$wiadomej zgody
NRAS — badanie mutacji w eksonach: 2 (kodony 12, 13), 3 (kodony 59, 61), 4 Skierowanie z zakresu onkogenetyki
489 (kodony 117, 146) (bloczek parafinowy — tkanka nowotworowa) metodg Real- NRAS wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja

Time PCR

Swiadomej zgody
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489

489

489

489

489

489

489

489

489

489

489

489

489

489

489

489

KRAS, NRAS, BRAF — badanie mutacji w eksonach: 2 (kodony 12, 13), 3
(kodony 59, 61), 4 (kodony 117, 146) genéw KRAS i NRAS (4 kodony) oraz w
kodonie 600 genu BRAF (bloczek parafinowy — tkanka nowotworowa) metodg
Real-Time PCR

KNRAS

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
$swiadomej zgody

Badanie amplifikacji genu MET metodg FISH

FISH-PP

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Swiadomej zgody

MMR (dMMR) — Ekspresja antygenéw (MLH1, MSH2, MSH6, PMS2)

DMMR

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
$wiadomej zgody

MSI — badanie niestabilnosci mikrosatelitarnej DNA z tkanki nowotworowej
(bloczek parafinowy — tkanka nowotworowa) metodg Real-Time PCR

MSI

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Swiadomej zgody

MSI — badanie niestabilnosci mikrosatelitarnej DNA z tkanki nowotworowej
(bloczek parafinowy — tkanka nowotworowa) i kontrolnej tkanki prawidtowej
metoda analizy fragmentéw

MSISAN

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
$wiadomej zgody

Badanie immunohistochemiczne P53

H-P53

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Swiadomej zgody

PDGFRA — badanie mutacji w eksonach 12, 14, 18 genu PDGFRA (bloczek
parafinowy — tkanka nowotworowa) metodg sekwencjonowania Sangera

PDGFRA

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
$wiadomej zgody

KIT i PDGFRA (GIST) — badanie mutacji w eksonach 9, 11, 13, 17 genu KIT i
eksonach 12, 14, 18 genu PDGFRA (bloczek parafinowy — tkanka
nowotworowa) metodag sekwencjonowania Sangera

GIST-2

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Swiadomej zgody

PIK3CA — badanie najczestszych mutacji w eksonach 7, 9, 20 genu PIK3CA
(bloczek parafinowy — tkanka nowotworowa) metodg Real-Time PCR

PIK3CAP

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
$wiadomej zgody

POLE — badanie mutacji w eksonach 9, 10, 11, 12, 13 i 14 (bloczek parafinowy
— tkanka nowotworowa) metodg sekwencjonowania Sangera

POLE

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Swiadomej zgody

Badanie amplifikacji genu RET metodg FISH

FISH-PP

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
$wiadomej zgody

Badanie rearanzacji genu ROS1 metodg FISH

ROSFISH

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Swiadomej zgody

Rak ptuca (NGS panel) — analiza fuzji i mutacji w genach zwigzanych z rakiem
ptuca (bloczek parafinowy — tkanka nowotworowa) metodg NGS

LUsom

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
$wiadomej zgody

GL40NGS (NGS) — Badanie umozliwiajace wykrywanie 40 wariantéw
kluczowych genéw guzdw litych i stanu niestabilno$ci mikrosatelitarnej (MSI)
przy uzyciu DNA i RNA (bloczek parafinowy tkanka nowotworowa) metodg NGS

GL40NGS

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Swiadomej zgody

Panel ginekologiczny: BRCA1/2, POLE, TP53, CTNNB1, PIK3CA, KRAS,
ARID1A, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, POLD1, PTEN, CTNNB1

PNGIN

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Swiadomej zgody

489

NTRK (NGS panel) — analiza fuzji i mutacji w genach NTRK1, NTRK2 i NTRK3
(bloczek parafinowy — tkanka nowotworowa) metodg NGS

NTRK

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
$wiadomej zgody

489

Sekwencjonowanie genu TP53 metodg NGS

TP53

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Swiadomej zgody

489

Kompleksowy panel nowotworowy - dla wszystkich typédw guzéw litych - analiza
128 gendw, metoda NGS

GLITNGS

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
$wiadomej zgody

TruSight 500 Oncology- catosciowe profilowanie zmian genetycznych w tkance
nowotworowej (bloczek parafinowy — tkanka nowotworowa) metodg NGS

SNVCNV

Skierowanie z zakresu onkogenetyki
wraz z pieczatka od lekarza, deklaracja
Swiadomej zgody
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ORTOPEDIA
490 Achondroplazja - identyfikacja mutacji p.Gly380Arg oraz innych mutacji ACH-1 Skierowanie z pieczatka od lekarza +
\wystepujgcych w eksonie 10 genu FGFR3 deklaracja $wiadomej zgody
Achondroplazja i i ji
491 plazl Achondroplazja - analiza sekwencji eksonéw 11-13 i 15-17 genu FGFR3 - drugi ACH-2 Sei:ﬁz:;:nfhz;ra:zris;eE:::g!'
etap diagnostyki po analizie obecnosci mutacji p.Gly380Arg 9 éwi);dome' 2g0d 13
ladomej zgody. |
. . I - " . Skierowanie z zakresu mutacji
. . . Postepujace kostniejgce zapalenie migsni -identyfikacja mutaciji p.Arg206His . :
492 Postepujace kostniejace zapalenie migs$ni oraz innych mutacji wystepujacych w eksonie 6 genu ACVRY ACVR1-1 germln;lhrlliic‘::;rv:?zzzO(LekIaraqa
ladomej zgody. |
Skierowanie z zakresu mutacji
493 Zespot Escobara Zespot Escobara - analiza sekwenciji catego regionu kodujgcego genu CHRNG CHRNG-1 germinalnych wraz z deklaracjg
Swiadomej zgody.
. . . . . Skierowanie z zakresu mutacji
494 Dysplazja przynasadowa McKusick Fg&ﬂf;a przynasadowa McKusicka - Analiza calego regionu kodujacego RNA DPMCK-R germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
Dysplazja tanatoforyczna typu | - identyfikacja najczestszych mutacji . . .
495 Dysplazja tanatoforyczna typu | p.Arg248Cys, p.Tyr373Cys oraz innych mutacji wystepujacych w eksonach 7 i DTAN-1 Skle;&;\alla;l::::.zaps];ti:::::::iIeok:rza +
10 genu FGFR3 . ) zgocdy
Skierowanie z zakresu mutacji
496 Zespot Marfana- Badanie mutacji w genie FBN1 (eksony 24-32) FBN1-1 germinalnych wraz z deklaracja
Zespot Marfana $wiadomej zgody.
497 Zespdt Marfana - analiza przesiewowa sekwencji kodujgcej genu FBN1 z FENINGS Skierowanie z pieczatka od lekarza +
wykorzystaniem NGS deklaracja $wiadomej zgody
Dysplazja oczno-zgbowo-palcowa - analiza sekwenciji catego regionu Skierowanie z zakresu mutacji
498 Dysplazja oczno-zgbowo-palcowa kgdgjch;-go genu gJA1 P ) 9o reg GJA1-1 germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
499 Zespét McCune-Albright Zespdt McCune-Albright - identyfikacja mutacji p.Arg201His, p.Arg201Cys oraz GNAS-1 Skierowanie z pieczatka od lekarza +
P 9 linnych mutaciji wystepujgcych w eksonach 7-9 genu GNAS deklaracja $wiadomej zgody
500 Hypochondroplazja - identyfikacja najczestszej mutacji p.Asn540Lys oraz HYPOCH1 Skierowanie z pieczatka od lekarza +
innych mutacji wystepujgcych w eksonie 13 genu FGFR3 deklaracja $wiadomej zgody
Hypochondroplazja . . . " 5 Skierowanie z zakresu mutacji
501 Hypochondroplazja Badanie rzadkllch mutacji w genlle- FGFR3 (fralgment eksonu HYPOCH2 germinalnych wraz 2 deklaracja
8 oraz eksony 9, 13, 14, 15)- drugi etap procedury diagnostycznej swiadomei zaod
ladomej zgody. |
o . . . Skierowanie z zakresu mutacji
Asphyxiating thoracic dystrophy 3 (Jeune'a zespdét) — badanie wybranych . :
502 regionéw genu DHC2 1 etap badania JEUNE-1 germln;lhrlliic‘::;rv:?zzzO(LekIaraqa
ladomej zgody. |
503 Asphyxiating thoracic dystrophy Asphyxiating thoracic dystrophy 3 (Jeune'a zespot) — badanie wybranych JEUNE-2 Se':ﬁz:;rain::ehzv:raal(zris;eE‘aj::g!l
regionéw genu DHC2 2 etap badania 9 éwi);dome' 200d 1a
j zgody.
o . . . Skierowanie z zakresu mutacji
Asphyxiating thoracic dystrophy 3 (Jeune'a zespoét) — badanie wybranych . :
504 regionéw genu DHC2 3 etap badania JEUNE-3 germln;lhrlliic‘::;rv:?zzzO(LekIaraqa
ladomej zgody. |
P o Zespot Klippel-Feil- Analiza sekwenciji kodujacej genéw GDF6, GDF3, PAX1 i Skierowanie z pieczatka od lekarza +
505 Zespt Klippel-Feil MEOX1, wykonywana z wykorzystaniem NGS KFSNGS deklaracja $wiadomej zgody
Skierowanie z zakresu mutacji
506 Kraniostenozy Kraniostenozy - badanie delecji test MLPA (P080) KRA-ML germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
507 Zespot Freemana-Sheldona Zespot Freemana-Sheldona - identyfikacja najczestszych mutaciji p.Arg672Cys i MYH3-1 Sei:ﬁz:;:nfhz;ra:zris;eE:::g!'
P p.Arg672His oraz innych mutacji wystepujacych w eksonie 18 genu MYH3 9 éwi);dome' 200d 13
ladomej zgody. |
i . Wrodzona tamliwos¢ kosci (Osteogenesis imperfecta) - analiza przesiewowa Skierowanie z pieczatka od lekarza +
508 Wrodzona tamliwosé kosci (Osteogenesis imperfecta) sekwencji kodujgcej genow COL1A1 i COL1A2 z wykorzystaniem NGS OI-NGS deklaracja $wiadomej zgody
509 Zespét Pleiffera typ | Zespot Pfeiffera typ | - analiza sekwenciji eksonu 7, w tym identyfikacja mutaciji PFE-1 Sei:ﬁz:;:nfhz;ra:zris;eE:::g!'
P yP p.Pro252Arg w genie FGFR1 9 éwi‘; o 13
ladomej zgody. |
. . . " . . . Skierowanie z zakresu mutacji
N . Zespot Pfeiffera/Crouzona - analiza sekwenciji eksonéw 7 8 (8 i 10; . :
510 Zespot Pfeiffera/Crouzona identyfikacja najczestszych mutacji) w genie FGFR2 PFE-2 germln;lhrlliic‘::;rv:?zzzO(LekIaraqa
ladomej zgody. |
. . . . " Skierowanie z zakresu mutacji
511 Zespot Crouzona z rogowaceniem ciemnym Zespét Crouzona z rogowaceniem ciemnym - analiza sekwencji eksonu 9, w ZC9-FGF germinalnych wraz z deklaracja
tym identyfikacja mutaciji p.Ala391Glu w genie FGFR3 swiadomei zaod
j zgody.
. . . Krzywica fosfatemiczna sprzezona z X - analiza sekwencji eksonéw 1, 7-9, 15, Skierowanie z pieczatka od lekarza +
512 Krzywica fosfatemiczna sprzezona z X 17,2122 genu PHEX PHEX-1 deklaracia $wiadomej zgod
513 Niskorostosé MULIBREY Niskorosto$¢ MULIBREY - analiza najczestszej mutacji ¢.493-2A>G w eksonie 7| TRIM-1 Skierowanie z p’|e(.:zqtkq o.d lekarza +
genu TRIM37 deklaracja $wiadomej zgody
. . " . N " Skierowanie z zakresu mutacji
A Zespot Aperta - analiza sekwenciji eksonu 7, w tym identyfikacja mutacji . :
514 Zespot Aperta p.Ser252Trp | p.Pro253Arg w genie FGFR2 ZAP-FGF germln;lhrlliic‘::;rv:?zzzO(LekIaraqa
ladomej zgody. |
515 Zespdt Muenke Zespot Muenke - analiza sekwencji eksonu 7, w tym identyfikacja mutaciji ZM-FGFR Sei:ﬁz:;:nfhz;ra:zris;eE:::g!'
P p.Pro250Arg w genie FGFR3 9 éwi‘; o 13
ladomej zgody. |
Skierowanie z zakresu mutacji
516 Zespot Saethre-Chotzen Zespot Saethre-Chotzen - Analiza sekwencji kodujgcej genu TWIST1 ZSC-TWI germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.
O a . . . " - Skierowanie z zakresu mutacji
517 Zespét Simpsona, Golabiego i Behmela typu 1 Zespoéggnapsona, Golabiego i Behmela typu 1 - analiza sekwencji kodujacej ZSGB1-G germinalnych wraz 2 deklaracja
genu Swiadomej zgody.
BADANIA PANELOWE / EKSOM / GENOM
518 Diagnostyczna analiza eksomu - sekwencjonowanie eksomu z zakresem EXOME-1 Skierowanie z pieczatka od lekarza +
analizy zaleznym od rozpoznania klinicznego deklaracja $wiadomej zgody
" . Skierowanie z zakresu mutacji
Eksom - analiza metodg NGS pod katem wybranego rozpoznania klinicznego . :
519 Diagnostyczna analiza eksomu (w pierwszej kolejno$ci analiza genéw klinicznie znaczacych) EXOME-3 germln;lhrlliic‘::;rv:?zzzO(LekIaraqa
ladomej zgody. |
520 Dodatkowa analiza NGS wariantéw eksomu po analizie pod katem wybranego EXOME-4 Sei:ﬁz:;:nfhz;ra:zris;eE:::g!'
rozpoznania ¢ éwi);dome' zgod A
ladomej zgody. |
. " . . Skierowanie z zakresu mutacji
Eksom kliniczny - analiza metodg NGS na bazie panelu TruSight One pod . :
521 katem wybranego rozpoznania klinicznego EXOME2A germln;lhrlliic‘::;rv:?zzzO(LekIaraqa
- j zgody.
Eksom kliniczny = = =
Dodatkowa analiza metodg NGS wariantéw eksomu klinicznego po analizie pod Skierowanie z zakresu mutacii
522 EXOME2B germinalnych wraz z deklaracja

katem wybranego rozpoznania

Swiadomej zgody.
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Niezbedne dokumenty

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja swiadomej zgody

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
$wiadomej zgody.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie z pieczatka od lekarza +
deklaracja swiadomej zgody

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja
Swiadomej zgody.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

nr Nazwa badania Symbol
523 B?danie genetyczne WES - komplek§owe sekwencjpnowanie egzomu EX21526
Diagnostyczne badanie eksomu analiza 21526 genéw
Badanie genetyczne WES
524 Badanie ge_netyczne WES - kompleksowe sekwencjonowanie egzomu (badanie E21526K
z konsultacjg)
525 Panel genetyczny w kategorii metabolizm, odzywianie i (|Panel genetyczny, analiza 165 wariantéw w 58 genach w kategorii metabolizm, PGS-GEN
zapobieganie odzywianie i zapobieganie
PULMONOLOGIA
526 Mukowiscydoza (CF) - badanie dwdch dowolnych mutacji w genie CFTR CF-2DOW
CFTR - badanie najczestszej mutaciji (F508del) w populaciji polskiej genu CFTR
527 . . CFTR1
metodg sekwencjonowania Sangera
Identyfikacja ponad 1900 znanych mutacji genu CFTR (analiza sekwencji
528 wszystkich 27 eksonéw genu oraz identyfikacja mutacji c.54- CF-4
5940_273+10250del21kb (dele2,3(21kb)) i c.3718-2477C>T (3849+10kbC>T)
529 Mukowiscydoza (CF) - badanie nosicielstwa jednej dowolnej mutacji w genie CF-DOW
CFTR
530 Mukowiscydoza (CF) - test MLPA (P091) analiza delecji/duplikacji w genie CF-MLPA
CFTR
531 Mukowiscydoza (CF) - identyfikacja mutacji F508del i mutaciji dele2,3(21kb) CE-MUT0
. oraz wszystkich Inny materiatch mutacji (ponad 70) w eksonie 10 genu CFTR
Mukowiscydoza
Mukowiscydoza (CF) - identyfikacja ponad 500 rzadko wystepujacych mutacji w
532 genie CFTR - analiza eksonéw 1-6b,8, 9,18 CFM5001
533 Mukowiscydoza (CF) - identyfikacja ponad 500 rzadko wystepujgcych mutacji w CEM5002
genie CFTR analiza eksonéw 12,14a-17a, 19, 22-24
Mukowiscydoza - Identyfikacja 700 mutacji i wariantéw genu CFTR (eksony 4,
534 8, 11, 12, 14, 20, 23 i 24), w tym 16 mutacji najczesciej wystepujacych w MUCF3
populacii polskiej
CFTR (ekson 8, 11, 12) — badanie najczgsciej wystepujacych w populacji
535 polskiej mutacji oraz rzadszych wariantéw w eksonie 8, 11, 12 genu CFTR MUKOW2
(mukowiscydoza) metodg sekwencjonowania Sangera
536 Mukowiscydoza (CF) - test MLPA analiza delecji/duplikacji w genie CFTR CFTRDD
537 Mukowiscydoza - analiza sekwencji catego genu CFTR, metoda NGS NGSCFTR
PANELE DIAGNOSTYCZNE
538 Badanie prekoncepcyjne Panel PRE-DNA badanie prekoncepcyjne >300 choréb, metoda NGS PRE-DNA
539 Genetyczny panel diagnostyczny -nieptodno$¢, metoda NGS NIEPNGS
Nieptodnosé
540 Genetyczpy panel diagnostyczny - nieptodno$¢, metoda NGS (badanie z NIEPNGK
konsultacjg)
541 Genetyczny panel diagnostyczny - choroby metaboliczne, metoda NGS METANGS
Choroby metaboliczne
542 Genetyf:zny panel dlal\gnostyczny - choroby metaboliczne, metoda NGS METANGK
(badanie z konsultacjg)
543 Genetyczny panel diagnostyczny - neurologia, metoda NGS NEURNGS
Neurologia
544 Genetyczpy panel diagnostyczny — neurologia, metoda NGS (badanie z NEURNGK
konsultacjg)
545 Genetyczny panel diagnostyczny - kardiologia, metoda NGS KARDNGS
KARDIOLOGIA
546 Genetyczpy panel diagnostyczny - kardiologia, metoda NGS (badanie z KARDNGK
konsultacjg)
547 Genetyczny panel diagnostyczny - endokrynologia, metoda NGS ENDONGS
Endokrynologia
548 Genetyczpy panel diagnostyczny - endokrynologia, metoda NGS (badanie z ENDONGK
konsultacjg)
549 Genetyczny panel diagnostyczny - okulistyka, metoda NGS OKULNGS
Okulistyka
550 Genetyczpy panel diagnostyczny - okulistyka, metoda NGS (badanie z OKULNGK
konsultacjg)
551 Genetyczny panel diagnostyczny - choroby uktadu oddechowego, metoda NGS PULMNGS
Choroby uktadu oddechowego
552 Genetyczny panel diagnostyczny - choroby uktadu oddechowego, metoda NGS PULMNGK

(badanie z konsultacjg)

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.
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Nazwa badania

Symbol

Niezbedne dokumenty

553

554

Choroby nerek

Genetyczny panel diagnostyczny - choroby nerek, metoda NGS

NERNGS

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +

deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Genetyczny panel diagnostyczny - choroby nerek, metoda NGS (badanie z
konsultacjg)

NERNGSK

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

555

556

Otolaryngologia

Genetyczny panel diagnostyczny - otolaryngologia, metoda NGS

LARNGS

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +

deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Genetyczny panel diagnostyczny - otolaryngologia, metoda NGS (badanie z
konsultacjg)

LARNGSK

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

557

558

Dysmorfologia

Genetyczny panel diagnostyczny -dysmorfologia, metoda NGS

DYSMNGS

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +

deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Genetyczny panel diagnostyczny - dysmorfologia, metoda NGS (badanie z
konsultacjg)

DYSMNGK

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

559

560

Dermatologia

Genetyczny panel diagnostyczny - dermatologia, metoda NGS

DERNGS

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +

deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Genetyczny panel diagnostyczny - dermatologia, metoda NGS (badanie z
konsultacjg)

DERNGSK

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

561

562

Gastroenterologia

Genetyczny panel diagnostyczny - gastroenterologia, metoda NGS

GASTNGS

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +

deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Genetyczny panel diagnostyczny - gastroenterologia, metoda NGS (badanie z
konsultacjg)

GASTNGK

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

563

564

Immunologia

Genetyczny panel diagnostyczny - immunologia, metoda NGS

IMMUNGS

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +

deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Genetyczny panel diagnostyczny - immunologia, metoda NGS (badanie z
konsultacjg)

IMMUNGK

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

565

Dyslipidemia

Genetyczny panel diagnostyczny - Dyslipidemia, analiza 29 genéw, metoda
NGS

NGSDYS

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +

deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

566

567

Hematologia

Genetyczny panel diagnostyczny - hematologia, metoda NGS

HEMANGS

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +
deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

Genetyczny panel diagnostyczny - hematologia, metoda NGS (badanie z
konsultacjg)

HEMANGK

Skierowanie na badania z zakresu
genetyki cztowieka - genotypos +

deklaracja $wiadomej zgody pacjenta.

TRANSPLANTOLOGIA

568

HLC Antygen HLA — ABC (klasa I)

HLAABCI

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracjq

Swiadomej zgody.

569

HLG Antygen HLA — AB DR (klasy | + II)

HLAABDR

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja

$wiadomej zgody.

570

HLY Antygeny HLA — DQB (klasa II)

HLADQB

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja

Swiadomej zgody.

571

HLX Antygeny HLA — DRB (klasa Il)

HLADRB

Skierowanie z zakresu mutacji
germinalnych wraz z deklaracja

$wiadomej zgody.
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