Jednostka chorobowa ... 0o . Czas
Badany Literatura OMIM™ Oznaczenie Opis/cel Materiat analizy
OMIM™ dnostk testu . Zakres analizy biologi [dni
Gen Gen Jednostka badania iologiczny roboczy
S LEN chorobowa ch]
ApoB 07730 s 149010 yeg-apop Wykrycie Analiza mutadji w Wymaz 5
) charakterystycznych czterech kodonach: 2y
/RODZINNY DFEKT Analiza s ' ustnej
APOLIPOPROTEINY B- py  MUMRGIEBUAPOR R3sr70 R35000),
o [remlereyeh R3480W, R3531C, H3543Y
100 kodonéw . ’ 4 :
wystepowanie
hipercholesterolemii
rodzinne;j.
HCR-2G ~ Wykrycie Analiza genetyczna do 30 Wymaz =
zjam
o charakterystycznych najczesciej wystepujacych J Y
12-1 8an ;za . mutagji genu LDLR zmian/ mutacji w 18 ustngy
-18 kodonow
LDLR oraz podstawowych kodonach
o charakterystycznych genu LDLR
oraz 2- . ’
e mutagi g.enu AU akceptorowego miejsca
APOB B e splicingowego LDLR oraz
Test zalecany! CELE PO I analiza mutacji do 4-ch
Y hipercholesterolemii | 4 < Apop

rodzinnej oraz
predyspozycji do
chordb sercowo-
naczyniowych.

Badanie unikatowe na

rynku.



APOE

AR

ATP7B

107741

313700

606882

CHOROBA AL

ALZHEIMERA

HIPERLIPOPROTE-
INEMIA RODZINNA

TYPU III 104310

OPUSZKOWO _ 313200

RDZENIOWY ZANIK

MIESNI SBMA
(ZESPOL. KENNEDY’EGO)

WILSONA 277900

CHOROBA

APOE

Kodony: 112,
158 145

AR

ATP7B

Wykrycie
charakterystycznych
alleli warunkujacych
wystepowanie choroby
Alzheimera oraz
hiperlipoproteinemii III

typu.

Wykrycie mutagji

w genie AR polegajacej
na zwiekszonej liczbie
powtdrzen CAG.

Wykrycie mutagji
w genie ATP7B.

Analiza 3 zmian typu SNP Wymaz
/e g Z jamy

w podwodjnym systemie ustne

kontroli pewnosci wyniku

(PCR-SNP). Badanie

umozliwia wykrycie

jednej z 3 gléwnych form

alleli w stanie homo i

heterozygotycznym oraz

wykrycie dodatkowej

mutacji w kodonie 145

APOE.
Analiza powtorzen Krew
sekwencji CAG w genie obwodowa
AR.
Analiza dwoch Krew

obwodowa

najczestszych mutagji
w genie ATP7B.

25

25



ATX1

(ATAXIN 1,
OPCA1,
SCA1)

ATX2
(ATAXIN 2)

ATX3
(ATAXIN 3)

601556

601517

607047

ATAKSJE
RDZENIOWO-
MOZDZKOWE
SCA1

ATAKSJE
RDZENIOWO-
MOZDZKOWE
SCA6

ATAKSJE
RDZENIOWO-
MOZDZKOWE
SCA2

ATAKSJE
RDZENIOWO-
MOZDZKOWE
(MACHADO-JOSEPH’A
CHOROBA)

ATAKS]JE
RDZENIOWO-
MOZDZKOWE
SCA6

164400

183086

183090

109150

183086

SCA1

SCAe6

SCA2

SCA3

SCAe6

Wykrycie mutagji
W postaci zwiekszonej
liczby powtorzen CAG.

Wykrycie mutagji
w postaci zwigkszonej
liczby powtorzen CAG.

Wykrycie mutagji
w postaci zwigkszonej
liczby powtorzen CAG.

Wykrycie mutagji
w postaci zwigkszonej
liczby powtorzen CAG

Wykrycie mutagji
w postaci zwiekszonej
liczby powtorzen CAG.

Analiza sekwencji
w kodujacych regionach

genow.

Analiza sekwengcji
w kodujacych regionach
genow.

Analiza sekwencji
w kodujacych regionach

genow.

Analiza sekwencji
w kodujacych regionach

genow.

Analiza sekwencji
w kodujacych regionach

genow.

Krew
obwodowa

Krew

obwodowa

Krew
obwodowa

Krew

obwodowa

Krew
obwodowa

25

25

25

25

25



607640 ATAKS]JE 164500

ATXN7
RDZENIOWO-
MOZDZKOWE
SCA7
113705 i
BRCA1 HTGR Badanie

114480
RAKPIERSI I JAJNKA

176808
RAK PROSTATY

SCA7

HTGR

BRCA1-3
Analiza
3 mutacji

BRCA1-5
Analiza
5 mutacji

Wykrycie mutagji Analiza sekwencji
w postaci zwiekszonej ~ w kodujacych regionach
liczby powtorzen CAG. gendw.

Wykrycie mutagji Analiza mutacji w genie
w genach BRCAT oraz BRCA1: 4153delA,
CHEK1 warunkujacych  5382insC, C61G oraz
zwigkszone ryzyko w genie CHECK1:
zachorowania na niektore 1100delC.

typy nowotworow.

Wykrycie mutagji Analiza 5 mutacji w genie
w genie BRCA1 BRCAI.
predysponujacych do

wystapienia raka

piersi badz zespotu

raka sutka ijajnika,

raka prostaty

Wykrycie mutagji Analiza 5 mutacji w genie
w genie BRCAI BRCAL.
predysponujacych do

wystapienia raka

piersi badz zespotu

raka sutka ijajnika,

raka prostaty

Krew 25
obwodowa

Wymaz 15
z jamy
ustnej

Wymaz 20
zjamy

ustnej

Wymaz 20
z jamy
ustnej



BRCA1

BRCA2

RAK PIERSI I JAJNKA

RAK PROSTATY

600185 RAK PIERSIIJAJNKA
RAK PROSTATY

114480
176808

BRCA1/
BRCA2-1

BRCA1/
BRCA2-2

BRCA1/
BRCA2

Wykrycie mutagji

w genie BRCA1

i BRCA2
predysponujacych do
wystapienia zespolu
raka sutka ijajnika,

raka prostaty

Wykrycie mutagji

w genie BRCA1

i BRCA2
predysponujacych do
wystapienia zespolu
raka sutka ijajnika,

raka prostaty

Wykrycie mutagji

w genie BRCAI

i BRCA2
predysponujacych do
wystapienia zespotu
raka sutka ijajnika,

raka prostaty

Analiza 5 mutacji w genie Wymaz

BRCAT oraz 2 mutagji zjamy
w genie BRCA2. e
Analiza do 12 mutagiw ~ Wymaz
genie BRCA1 oraz do 7 zjamy
mutadji w genie BRCA2. St
Analiza 5 mutagi w genie  Wymaz
BRCAI oraz2 mutagjiw  Zjamy
ustnej

genie BRCA2.

20

20

20



BRCA2

CCR5

CDKN2A
inhibitor
cyklino zaleznej
kinazy 2A

601373

600160

ODPORNOSC NA 60423
ZAKAZENIE WIRUSEM

HIV-1

ODPORNOSC NA
CHOROBY
ASTMATYCZNE,
REUMATOIDALNE I
STWARDNIENIE
ROZSIANE

CZERNIAK 606719

ZEOSLIWY Z
RAKIEM TRZUSTKI

BRCA1/
BRCA2-2

CCR5

CDKN2A-2
Analiza
2 mutacji

Wykrycie mutagji

w genie BRCA1

i BRCA2
predysponujacych do
wystapienia zespolu
raka sutka ijajnika,

raka prostaty

Wykrycie mutagji
polegajacej na delecji
fragmentu genu CCR5,
zwiekszajacej odpornosc
na wnikanie wirusa HIV

do komorek limfocytow.

Wykrycie
podstawowych mutagji
predysponujacych do
czerniaka rodzinnego

z rakiem trzustki.

Analiza do 12 mutagiw ~ Wymaz

genie BRCA1 oraz do 7 zjamy
mutadji w genie BRCA2. ~ U51¢)
Wymaz

Analiza delecji fragmentu

.. . zjamy
genu metoda podwadjne;j ustnej
selekgji (PCR-SNP).

Analiza genetyczna Wymaz
dwdch podstawowych ~ zjamy
mutadji ustnej.

w genie inhibitora cyklino
zaleznej kinazy 2A
(CDKN2A).

20

10



CDKN2A
2421 T
CFTR 60 MUKOWISCYDOZA 219700
CHECK1 603078 HTGR Badanie
118503 508335
CHRNA3 RAK PLUC
PREDYSPOZYCJE

DZIEDZICZNE

CDKN2A  Wykrycie mutagji
Analiza predysponujacych do
4-6 czerniaka rodzinnego
mutacji z rakiem trzustki.
CFTR  Wykrycie mutagji
w genie CFTR.
HTGR  Wykrycie mutagji

w genach BRCA1 oraz
CHEK1 warunkujacych
zwigkszone ryzyko
zachorowania na
niektdre typy
nowotworow.

RP-CHRNA35 Wykrycie mutagji

Juz wkrotce! predysponujacych do
wystapienia raka ptuc.

Wymaz 10
z jamy

Analiza genetyczna
dwoch podstawowych
oraz dodatkowych mutagji ustnej
w genie inhibitora cyklino
zaleznej kinazy 2A

(CDKN2A).

Analiza 19 mutagji w genie Wymaz 20

CFTR. z jamy
ustnej
Analiza mutagji w genie =~ Wymaz 15
BRCALI: 4153delA, z jamy
5382insC, C61G oraz St
w genie CHECK1:
1100delC.
Analiza sekwencyjna Wyma% e
CHRNA3 oraz CHRNA5. ™™
ustnej



CHRNA3 612052
118505 608935
CHRNAS RAKPLUC
PREDYSPOZYCJE
DZIEDZICZNE
612052
300377 310200
DMD DYSTROFIA
MIESNIOWA
DUCHENNE’'A/
BECKERA

RP-5G

Juz wkrotce!

RP-CHRNA35 Wykrycie mutagji

Juz wkrétce!

RP-5G

Juz wkrotce!

DMD

Kompleksowa analiza Analiza wszystkich 5

genetyczna polimorfizmu genéw GSTPI, GSTM1,

SNP w genach GSTPI, ELA2, CHRNAS3 oraz
GSTM1, ELA2, CHRNA3, CHRNAS.

CHRNAS5

predysponujacych do

wystapienia raka ptuc.

Analiza sekwencyjna
predysponujacych do
wystapienia raka ptuc.

Kompleksowa analiza ~ Analiza wszystkich 5

genetyczna polimorfizmu genéw GSTPI, GSTM1,

SNP w genach GSTPI, ELA2, CHRNAS3 oraz
GSTM1, ELA2, CHRNA3, CHRNAS.

CHRNAS5

predysponujacych do

wystapienia raka ptuc.

Wykrycie mutagji Analiza najczestszych
w genie DMD mutacji w genie DMD.
prowadzacych do

wystapienia dystrofii
miesniowe;j.

CHRNAS3 oraz CHRNASb.

Wymaz
Z jamy
ustnej

Wymaz
z jamy
ustnej

Wymaz
Z jamy
ustnej

Wymaz
Z ety

ustnej

15

15

15

25



DRPLA

ELA2

F5

F8

607462 ATAKSJE 183086
RDZENIOWO-
MOZDZKOWE
SCA6

130130 RAK PLUC 211980
PREDYSPOZYCJE
DZIEDZICZNE

612052

227400 227400
ZAKRZEPICA
(TROMBOFILIA)

306700 306700
HEMOFILIA A

SCA6

RP-3G

RP-5G

V Leiden

F8- WG

caty gen

Wykrycie mutagji
w postaci zwiekszonej
liczby powtorzen CAG.

Wykrycie mutagji
predysponujacych do
wystapienia raka ptuc.

Kompleksowa analiza
genetyczna polimorfizmu
SNP w genach GSTPI,
GSTM1, ELA2, CHRNAS,
CHRNAS5
predysponujacych do
wystapienia raka ptuc.

Wykrycie mutagji
genu F5 typu Leiden
czynnika V
krzepniecia krwi.

Wykrycie mutagji
genu F8 kodujacego
czynnik VIII
krzepniecia krwi
odpowiedzialnych za

Analiza sekwengji Krew 25
w kodujacych regionach ~ obwodowa
genow.
Analiza SNP do 12 Wymaz 10
kodonow genéw GSTP1, i;i}y
GSTM1 oraz ELA2.
Analiza wszystkich 5 e
gendw GSTPI, GSTM1,
ELA2, CHRNAS3 oraz Wymaz
CHRNADS. zjamy
ustnej
Analiza mutadji Wymaz 10
polegajacej na zjamy
zastapieniu argininy i)
przez glutamine w
pozycji 506 tancucha
ciezkiego.
Analiza sekwencji Krew 3mc
obwodowa

calego genu.



F8

F9 306900
GM2A 272750
GSTM1 138350

HEMOFILIA B

TAY- SACHSA

CHOROBA
WARIANT AB

RAKPLUC
PREDYSPOZYCJE
DZIEDZICZNE

F8- 22
ntron 22
306900 F9
272750 GM2A
182280 RP-2G

wystapienie choroby
lub jej nosicielstwo.

Wykrycie mutagji
genu F8 kodujacego
czynnik VIII
krzepniecia krwi
odpowiedzialnych za
wystapienie choroby
lub jej nosicielstwo.

Wykrycie mutagji
genu F9 kodujacego
czynnik IX
krzepniecia krwi
odpowiedzialnych za
wystapienie choroby
lub jej nosicielstwo.

Wykrycie mutagji
w genie GM2A.

Wykrycie

podstawowych mutagji

predysponujacych do

wystapienia raka ptuc.

Analiza mutacji w

intronie 22.

Analiza mutacji genu
F9.

Analiza mutacji genu
GM2A.

Analiza SNP do 8

kodon6éw genow GSTP1

oraz GSTM1.

Krew 3mc
obwodowa

Krew 3mc
obwodowa

Krew 4dmc
obwodowa

Wymaz 10
Z ey
ustnej



GSTM1

GSTP1

GSTP1

211980

612052
134660 RAK PLUC 182280
PREDYSPOZYCJE
DZIEDZICZNE
211980
RAK PLUC SR
PREDYSPOZYCJE
DZIEDZICZNE

RP-3G  Wykrycie mutagji
predysponujacych do
wystapienia raka ptuc.

RP-5G Kompleksowa analiza
genetyczna polimorfizmu
SNP w genach GSTP],
GSTM1, ELA2, CHRNAS3,
CHRNAS
predysponujacych do
wystapienia raka ptuc.
RP-2G Wykrycie podstawowych
mutadji predysponujacych
do wystapienia raka ptuc.

RP-3G Wykrycie mutagji
predysponujacych do

wystapienia raka ptuc.

RP-5G Kompleksowa analiza
genetyczna polimorfizmu
SNP w genach GSTP1,
GSTM1, ELA2, CHRNAS,
CHRNA5

predysponujacych do

Analiza SNP do 12
kodonéw genow GSTP1,
GSTM1 oraz ELA?2.

Analiza wszystkich 5
gendéw GSTPI, GSTM1,
ELA2, CHRNAS3 oraz
CHRNAD5.

Analiza SNP do 8 kodonéw
gendw GSTP1 oraz GSTM1.

Analiza SNP do 12 kodonow
gendw GSTP1, GSTM1 oraz
ELA2.

Analiza wszystkich 5 genow
GSTP1, GSTM1, ELA2,
CHRNA3 oraz CHRNAS5.

Wymaz
Z jamy
ustnej

Wymaz
z jamy
ustnej

Wymaz
z jamy
ustnej

Wymaz
z jamy
ustnej

Wymaz
z jamy
ustnej

10

15

10

10

15



HBB

HEXA

HFE

IDS

IT 15

KRAS

141900

606869

235200

309900

143100

190070

ANEMIA 603903

SIERPOWATA

TAY-SACHSA 272800

CHOROBA

HEMOCHROMATO 235200

ZA DZIEDZICZNA

(HETEROCHROMATOZA
TYPI)

CHOROBA 309900

HUNTERA
(MUKOPOLISACHARYD
OZA TYPID)

HUNTINGTONA
CHOROBA

143100

. 190070
RAK ZOLADKA

wystapienia raka ptuc.

HBB Wykrycie mutagji w
genie kodujacym

biatko [3-globing.

HEXA- WG Wykrycie mutagji
w genie HEXA.

HEXA-3  Wykrycie mutagji

w genie HEXA.

HFE Wykrycie mutagji
w genie HFE
odpowiedzialnych za
heterochromatoze.

IDS Wykrycie mutagji
w genie IDS
warunkujacej chorobe
Huntera.

IT15 Wykrycie mutagji

w genie IT 15.

KRAS  Wykrycie mutagji

genu KRAS.

Analiza najczestszej

mutacji w genie HBB.

Analiza sekwencyjna

calego genu.

Analiza 3 mutagji:

1277insTATC, IVS12+1G-C, obwodowa

G269S.

Analiza mutagji

Krew

obwodowa

Krew

obwodowa

Krew

Wymaz

w kodonach: C282Y, H63D. zjamy

Analiza najczestszych

mutagji w genie IDS.

ustnej

Wymaz
2 iy
ustnej

Analiza sekwencyjna genu Wymaz

IT15.

Analiza sekwencyjna

calego genu.

z jamy

ustnej

Krew
obwodowa

2mc

4mc

4mc

20

25

25

2mc



LDLR

606945

HIPERCHOLESTERO
-LEMIA RODZINNA

HIPERCHOLESTERO
-LEMIA RODZINNA

144010

HCR-LDLR

Analiza
12-18
kodonow
Badanie

unikatowe na

rynku!

HCR-LDLR-
sek

Analiza
wszystkich
kodonow
badanych

eksonow

HCR-2G

Analiza
12-18
kodonow LDLR
oraz 2-4
kodonow

Wykrycie
charakterystycznych
mutacji genu LDLR
warunkujacych
wystepowanie
hipercholesterolemii
rodzinnej oraz

predyspozycji do chorob
sercowo-naczyniowych.

Wykrycie
charakterystycznych
mutacji genu LDLR
warunkujacych
wystepowanie
hipercholesterolemii
rodzinnej oraz
predyspozycji do
choréb sercowo-
naczyniowych.

Wykrycie
charakterystycznych
mutagji genu LDLR
oraz
charakterystycznych
mutagji genu APOB
warunkujacych

Analiza genetyczna do 30 W.ymaz
o tepuiacvch 2
najczesciej wystepujacy ustne]
zmian/mutacji w 18
podstawowych kodonach
genu LDLR oraz
akceptorowego miejsca
splicingowego.
: : Wymaz
Analiza sekwencyjna 16 ,
. 7RI
eksondw genu LDLR — X
ustnej

badanie wszystkich

kodonow sekwencji genu
LDLR.

Analiza genetyczna do 30 Wymaz
najczesciej wystepujacych Zjamy
zmian/ mutagji w 18 saity]
podstawowych kodonach

genu LDLR,

akceptorowego miejsca

splicingowego LDLR oraz

10

15

10



LDLR

MCI1R

Receptor typu
pierwszego dla

melanokortyny

MCIR

Receptor typu
pierwszego dla

melanokortyny

155555 CZERNIAK

ZEOSLIWY
ZALEZNY OD
PROMIENIOWANIA UV

CZERNIAK

ZEOSLIWY
ZALEZNY OD
PROMIENIOWANIA UV

155600

APOB

Test zalecany!

MCIR-RHC

Analiza

3 mutacji

MCIR

Analiza
11-15

mutacji

wystepowanie
hipercholesterolemii
rodzinnej oraz
predyspozycji do
choréb sercowo-
naczyniowych.
Wykrycie wariantow
genu (alleli)
warunkujacych
podstawowy genotyp
RHC, ktory
predysponuje do
wystapienia zaleznego
od promieniowania UV

raka skory.

Wykrycie wariantow
genu (alleli)
warunkujacych
podstawowy genotyp.
RHC oraz mutagji
podnoszacych
dodatkowo ryzyko
wystapienia zaleznego
od promieniowania UV

analiza mutagji do
czterech kodonow APOB.
Badanie unikatowe na

rynku.

Analiza genetyczna Wymaz
trzech podstawowych zjamy
zmian ustnej

(polimorfizméw/mutacji)
w genie receptora typu
pierwszego dla
melanokortyny (MCIR).

Analiza genetyczna trzech Wymaz

podstawowych oraz zjamy
kilkunastu dodatkowych ~ Usthe
zmian

(polimorfizmdéw/mutacji)
W genie receptora typu
pierwszego dla
melanokortyny (MCIR).

10

10



MCIR

MC4R

MLH1

155541

120436

601665

OTYLOSC
DZIEDZICZNA

RAK JELITA GRUBEGO 114500
DZIEDZICZNY

NIE ZWIAZANY Z
POLIPOWATOSCIA

TYP 1

ZESPOL LYNCHA

raka skory.

e Kompleksowa analiza
CDKN2A  genetyczna
Analiza polimorfizmu SNP
15-21 (mutadji) w genach
mutacji MCIR oraz CDKN2A,
predysponujacych do

Test zalecany

od promieniowania UV

oraz rodzinnego

czerniaka.

Wykrycie mutagji
w genie MC4R.

MC4R

MLH1- TYP1 Wykrycie mutagji genu
MLH1
predysponujacych do
zachorowania na
dziedzicznego raka

jelita grubego.

wystapienia zaleznego

Test zawiera badanie
wszystkich
wymienionych powyzej
mutagji.

Analiza sekwencji
catego genu MC4R.

Analiza sekwengji catego

genu.

Wymaz 10
2 iy

ustnej

Krew 2mc
obwodowa

Krew 2mc
obwodowa



MLH1

MSH?2

MSH6

120435

600678

RAK JELITA
GRUBEGO

DZIEDZICZNY
NIE ZWIAZANY Z
POLIPOWATOSCIA

TYP 1
ZESPOL LYNCHA

RAK JELITA
GRUBEGO

DZIEDZICZNY
NIE ZWIAZANY Z
POLIPOWATOSCIA

114500

114500

MLH1/MSH2/
MSHe6-TYP1

MSH2-TYP1

MLH1/MSH2/

MSH6-TYP1 gen(')w MLHI, MSH?2

MSH6-TYP1

Wykrycie mutacji

genow MLH1, MSH2

i MSH6

predysponujacych do

zachorowania na
dziedzicznego raka
jelita grubego.
Wykrycie mutagji
genu MLH2

predysponujacych do

zachorowania na

dziedzicznego raka

jelita grubego.
Wykrycie mutagji

i MSH6

predysponujacych do

zachorowania na

dziedzicznego raka

jelita grubego.

Wykrycie mutacji
w genie MSH6

predysponujacych do

zachorowania na

dziedzicznego raka

Analiza sekwengji genéw
MLH1, MSH2
i MSHG6.

Analiza sekwengcji calego
genu.

Analiza sekwencji
genow MLH1, MSH?
i MSH6.

Analiza sekwencji calego

genu.

Krew 2mc
obwodowa

Krew 2mc
obwodowa

Krew 2mc
obwodowa

Krew 2mc
obwodowa



MSH6

OPCA1
(ATX1
ATAXIN1
SCA1)

OPCA2
(ATX2,
ATAXIN2,

SCA2)

PARK?2
(PARKIN)

TYP 1
ZESPOL LYNCHA

601556 AT AKSJE 164400

RDZENIOWO-
MOZDZKOWE
SCA1
601517 ATAKS]JE 183090
RDZENIOWO-
MOZDZKOWE
SCA2
600116

602544 PARKINSONA

CHOROBA

MLH1/MSH2/
MSHe6-TYP1

SCA1

SCA2

PARK

jelita grubego.

Wykrycie mutagji
gendéw MLH1, MSH?2
i MSH6
predysponujacych do
zachorowania na
dziedzicznego raka
jelita grubego.

Wykrycie mutagji
w postaci zwiekszonej
liczby powtorzen CAG.

Wykrycie mutagji
w postaci zwigkszonej
liczby powtoérzen CAG.

Wykrycie formy genu
predysponujacej do
zwiekszonej
podatnosci na
wystapienie choroby.

Analiza sekwencji
genéw MLH1, MSH?
i MSH6.

Analiza sekwencji
w kodujacych regionach

genow.

Analiza sekwencji
w kodujacych regionach

genow.

Analiza mutacji A939G,
T1101C.

Krew

obwodowa

2mc

Krew 25
obwodowa

Krew 25
obwodowa

Wymazz 20
jamy

ustnej—
komorki
jadrzaste.



PPP2R2B 604325 ATAKS]JE 604326

RB1

RET

RET

180200

164761

RDZENIOWO-
MOZDZKOWE
SCA12

180200

SIATKOWCZAK

HIRSCHSPRUNGA 142623
CHOROBA

RAK RDZENIASTY
TARCZYCY
RODZINNY (FMTCO)

155240

ZESPOL
WIELOGRUCZOLA-
KOWATOSCI
WEWNATRZWYDZIE
-LNICZE] TYPU 2A
(MEN2A)

171400

ZESPOL

SCA12

RB

RET-1K6Z

Analiza
3 mutacje
w kodonie 634

RET-3K11Z

Analiza
9-11
mutacji
w trzech
kodonach:
634, 618, 918

Wykrycie mutagji Analiza sekwencji Krew 25
w postaci zwiekszonej ~ w kodujacych regionach obwodowa

liczby powtorzen CAG. gendw.

Wykrycie mutagji Analiza mutacji genu Krew 4mc
w genie RB1 RB. obwodowa
predysponujacej do

zachorowania na

siatkowczaka.
Wykrycie mutadji Analiza genetyczna trzech Wymaz 5
warunkujacych najczeéciej wystepujacych Zjamy
dziedziczna forme raka zmian (mutadji) w kodonie UStN¢J
rdzeniastego tarczycy = 634 genu RET.
oraz powigzanego
z nim zespolu MEN2A.
Wykrycie mutagji Analiza genetyczna do 11 Wymaz 10
warunkujacych najczesciej wystepujacych ~ Zjamy
ustnej

dziedziczna forme raka  zmian (mutacji) w trzech
rdzeniastego tarczycy podstawowych kodonach
oraz powiazanych znim genu RET.

zespoldow MEN2A,

MEN2B i chorobe

Hirschsprunga.



RET

OPCA1
(ATX1
ATAXIN1
SCA1)

SCA1
(ATX1

ATAXIN1
OPCA1)

601556

601556

ZESPOL
WIELOGRUCZOLA-
KOWATOSCI
WEWNATRZWYDZIE
-LNICZE] TYPU 2B
(MEN2B)

162300

ATAKSJE 164400

RDZENIOWO-
MOZDZKOWE
SCA1

ATAKS]JE 164400
RDZENIOWO-
MOZDZKOWE

SCA1

RET-13K37Z

Analiza
31-37
mutacji w 13
kodonach

Test zalecany!

RET-Sek

Wszystkie
kodony
w
sekwencjonowa
ncyh eksonach
Najbardziej
dokfadny test!

SCA1

SCA1

Wykrycie mutagji
warunkujacych
dziedziczna forme raka
rdzeniastego tarczycy
oraz powigzanych z nim
zespotow MEN2A,
MEN2B i chorobe
Hirschsprunga.
Wykrycie mutagji
warunkujacych
dziedziczng forme raka
rdzeniastego tarczycy
oraz powigzanych z nim
zespotow MEN2A,
MEN2B i chorobe
Hirschsprunga.

Wykrycie mutagji
w postaci zwigkszonej
liczby powtorzen CAG.

Wykrycie mutagji
w postaci zwigkszonej
liczby powtoérzen CAG.

Analiza genetyczna do 37
najczesciej wystepujacych
zmian (mutagji) w 13
kodonach genu RET.

Sekwencyjna analiza
genetyczna wszystkich
kodonow eksonu: 10, 11,
13, 14,15, 16, 18 genu RET
oraz analiza miejsc
splicingowych
(akceptorowych

i donorowych)
niekodujacych sekwencji
intronowych.

Analiza sekwencji

w kodujacych regionach
genow.

Analiza sekwencji
w kodujacych regionach
genow.

Wymaz 15
Z jamy
ustnej

Wymaz 15
Z jamy
ustnej

Krew

obwodowa

25

Krew

obwodowa

25



SCAS8

SCA10

SMNI1

TBP

TGFBR2

603680

611150

600354

600075

190182

ATAKSJA 608768
RDZENIOWO-
MOZDZKOWA SCAS

ATAKSJA 603516
RDZENIOWO-
MOZDZKOWA

SCA10

KUGELBERGA 253400
WELANDER

CHOROBA

(RDZENIOWY ZANIK

MIESNI)

WERDNIGA- 253300
HOFFMANNA

CHOROBA

(RDZENIOWY ZANIK

MIESNI)

ATAKSJA 607136
RDZENIOWO-
MOZDZKOWA

SCA17

RAK JELITA 190182
GRUBEGO
DZIEDZICZNY

NIE ZWIAZANY Z

SCAS8

SCA10

SMN1

SMN1

SCA17

TGFBR2

. .. . .. Krew 25
Wykrycie mutagji Analiza sekwencji obwodowa
w postaci zwiekszonej ~ w kodujacych regionach
liczby powtorzen CAG. gendw.
Wykrycie mutagji Analiza sekwencji K;ewd 25
w postaci zwiekszonej  w kodujacych regionach epwedona
liczby powtorzen CAG. gendw.
bt yets i Analiza w poszukiwaniu K]:r)ewd =
M7 et BN delecji w genie SMN1. oPmoconE
bt yets i Analiza w poszukiwaniu K]:r)ewd =
W7 et BN delecji w genie SMN1. oPmoconE
Wykrycie mutagji Analiza sekwencji K;ewd 25
obwodowa
w postaci zwiekszonej ~ w kodujacych regionach
liczby powtorzenn CAG. genow.
Wykrycie mutagji Analiza sekwencji genu ~ Krew 2mc
w genie TGFBR2 TGFBR2. obwodowa
predysponujacej do
wystapienia

dziedzicznego raka



TSC1

TSC2

POLIPOWATOSCIA
TYP6

605284 STWARDNIENIE
GUZOWATE

191092 STWARDNIENIE
GUZOWATE

191100

191100

TSC1-WG

TSC1/TSC2

TSC2- WG

TSC1/TSC2

jelita nie zwigzanego
z polipowatoscia.

Wykrycie mutagji
w genie TSCI.

Wykrycie mutagji

genu TSC1 oraz TSC2.

Wykrycie mutagji
w genie TSC2.

Wykrycie mutacji

genu TSC1 oraz TSC2.

Analiza sekwencji Krew 4mc
calego genu. obwodowa
Analiza sekwengji dwéch ~ Krew 4mc

genow oraz delecji w genie obwodowa
TSC11iTSC2.

Analiza sekwencji catego ~ Krew 4mc
genu TSC2. obwodowa
Analiza sekwengji dwoch ~ Krew 4mc

genow oraz delecji w genie obwodowa
TSC11iTSC2.



