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CCZZEERRNNIIAAKK  ZZAALLEEŻŻNNYY  
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RROODDZZIINNNNYY  ZZ  RRAAKKIIEEMM  
TTRRZZUUSSTTKKII  

 

Opis jednostki: Czerniak należy do najbardziej  złośliwych nowotworów. Powstaje z melanocytów i jest bardzo niebezpiecznym i opornym na 
leczenie nowotworem skóry, błon śluzowych lub błony naczyniowej gałki ocznej. Pomimo, że stanowi tylko 4% nowotworów złośliwych jego 

szybki wzrost, wczesne i liczne przerzuty oraz niewielka podatność na leczenie sprawia, że śmiertelność z powodu tego nowotworu 

przekracza 79%. Szacunkowo na ten nowotwór zachoruje 1/300 Polaków, a liczba chorych wciąż wzrasta. 

Przyczyny genetyczne: Na rozwój czerniaka mają wpływ zarówno czynniki środowiskowe takie jak promieniowanie UV, jak również cechy 

genotypowe, w tym warunkujące fenotyp wrażliwy na UV, z cechami takimi jak:  niebieski lub zielony kolor oczu, jasne, rude włosy, jasna 
karnacja, piegi, nadwrażliwość na światło słoneczne i nadwrażliwość na UV tzw. fenotyp RHC (ang. Red Hair Color), który z dodatkowym 

wariantem sekwencyjnym genu MC1R podwaja ryzyko zachorowania na czerniaka. Zmiany polimorficzne i mutacje genu MC1R powodują 

zaburzenia w regulacji metabolizmu melaniny, w tym zmianę stosunku ilościowego form melaniny na rzecz czerwonej, która tworząc wolne 

rodniki pod wpływem UV powoduje niebezpieczne uszkodzenia DNA i skóry, co zwiększa tym samym predyspozycje do wystąpienia 

czerniaka złośliwego. Mutacje innego genu CDKN2A, w obecności dwóch prawidłowych kopii genu MC1R), wykazują 50% penetrację dla 
średniej wieku 58,1 lat, co oznacza że nosiciele mutacji genu CDKN2A obciążeni są 50% ryzykiem zachorowania na czerniaka w średnim wieku 

58 lat. W obecności jednak dodatkowej mutacji jednej kopii genu MC1R penetracja genu CDKN2A jak również ryzyko zachorowania na 

czerniaka wzrasta dramatycznie do 84% przy średniej wieku 37,8 lat, wskazując na ścisłą zależność między tymi genami w procesach 

nowotworowych. Zaburzenia funkcji genu CDKN2A stwierdza się w 25–40% przypadków sporadycznych czerniaków, a odziedziczone 
mutacje w genie CDKN2A występują u 30–50% osób z czerniakiem. 

Badanie to powinny wykonać osoby, które: 
1) często korzystają z solarium i lamp kwarcowych,  
2) nie stosują lub niewłaściwie korzystają z ochrony przeciwsłonecznej,  
3) posiadają jasną karnację, jasne rude lub włosy i oczy (niebieskie, zielone), osoby trudno opalające się i skłonne do oparzeń słonecznych 

(fenotyp RHC), 
4) posiadają liczne znamiona barwnikowe, 
5) maja krewnych, u których zdiagnozowano ten typ nowotworu,  
6) w każdym wieku, jednak ostatnio czerniak stał się najczęstszym nowotworem, na jaki chorują młode kobiety. 

 



CCZZEERRNNIIAAKK  ZZAALLEEŻŻNNYY  
OODD  PPRROOMMIIEENNIIOOWWAANNIIAA  
UUVV  

  

 

155600 

 

 

 

 

MC1R-
RHC 

Analiza 

3 mutacji 

MC1R 155555 Wykrycie wariantów 
genu (alleli) 
warunkujących 
podstawowy genotyp 
RHC,  który 
predysponuje do 
wystąpienia zależnego  
od promieniowania UV 
raka skóry. 

 

 

Analiza genetyczna trzech 
podstawowych 
polimorfizmów / mutacji  
w genie receptora typu 
pierwszego dla 
melanokortyny (MC1R). 

Wymaz 

z jamy 

ustnej 

10 440 

CCZZEERRNNIIAAKK  ZZAALLEEŻŻNNYY  
OODD  PPRROOMMIIEENNIIOOWWAANNIIAA  
UUVV 

155600 

 

MC1R 

Analiza 

11-15   

mutacji 

 

 

 

MC1R 155555 Wykrycie wariantów 
genu (alleli) 
warunkujących 
podstawowy genotyp. 
RHC oraz mutacji 
podnoszących 
dodatkowo ryzyko 
wystąpienia zależnego 
od promieniowania UV 
raka skóry. 

Analiza genetyczna trzech 
podstawowych oraz 
kilkunastu dodatkowych 
polimorfizmów / mutacji 
w genie receptora typu 
pierwszego dla 
melanokortyny (MC1R). 

Wymaz 
z jamy 

ustnej 

10 780 

CCZZEERRNNIIAAKK  RROODDZZIINNNNYY  
ZZ  RRAAKKIIEEMM  TTRRZZUUSSTTKKII  

 

 

606719 CDKN2A
-2 

Analiza 

2 mutacji 

 

CDKN2A 600160 Wykrycie 
podstawowych mutacji 
predysponujących do 
czerniaka rodzinnego     
z rakiem trzustki.  

 

 

Analiza genetyczna  
dwóch podstawowych 
mutacji  w genie inhibitora 
cyklino zależnej kinazy 2A 
(CDKN2A). 

Wymaz 

z jamy 

ustnej 

10 220 



CCZZEERRNNIIAAKK  RROODDZZIINNNNYY  
ZZ  RRAAKKIIEEMM  TTRRZZUUSSTTKKII 

606719 

 

CDKN2A 

Analiza 

4-6       

mutacji 

CDKN2A 
 

600160 Wykrycie mutacji 
predysponujących do 
czerniaka rodzinnego z 
rakiem trzustki.  

 

 

 

 

 

 

 

 

Analiza genetyczna dwóch 
podstawowych oraz 
dodatkowych mutacji w 
genie inhibitora cyklino 
zależnej kinazy 2A 
(CDKN2A). 

 

Wymaz 

z jamy 

ustnej 

10 350 

CCZZEERRNNIIAAKK  ZZAALLEEŻŻNNYY  
OODD  PPRROOMMIIEENNIIOOWWAANNIIAA  
UUVV  OORRAAZZ  CCZZEERRNNIIAAKK  
RROODDZZIINNNNYY  ZZ  RRAAKKIIEEMM  
TTRRZZUUSSTTKKII  

  

  

  

  

  

  

1556006 

606719 

MC1R+ 
CDKN2A 

Analiza 

15-21 

mutacji 

Test 

zalecany! 

MC1R 
CDKN2A 

155555 

600160 
Kompleksowa analiza 
genetyczna 
polimorfizmu SNP 
(mutacji) w genach 
MC1R oraz CDKN2A, 

predysponujących do 
wystąpienia zależnego 
od promieniowania UV 
oraz rodzinnego 
czerniaka. 

Test obejmuje badanie 
wszystkich  
wymienionych powyżej 
mutacji. 

Wymaz 

z jamy 

ustnej 

10 960 



 

      HHTTGGRR  BBAADDAANNIIEE  

  

Opis jednostki: Badanie pozwala na wykrycie mutacji w genach kodujących białka naprawcze (BRCA1 oraz CHEK2), 
odpowiedzialnych za nadwrażliwość na estrogeny i daje możliwość określenia ryzyka zapadnięcia na nowotwory 
wskutek działania hormonów płciowych. Wystąpienie mutacji w tych genach zwiększa ryzyko zachorowania na 
niektóre typy nowotworów np.: rak piersi, jajnika, rak trzustki, prostaty, rak jelita grubego oraz czerniak. Szczególny 
wpływ na wystąpienie mutacji w genie BRCA1 oraz CHEK2 ma zażywanie hormonów przez kobiety poniżej 35 roku 
życia.  
Terapia hormonalna oraz hormonalne środki antykoncepcyjne mogą zwiększyć ryzyko wystąpienia choroby 
nowotworowej nawet dziesięciokrotnie.  
 
Badanie to powinny wykonać 

1) osoby stosujące zastępcza terapię hormonalną 
2) kobiety przed 35 rokiem życia stosujące antykoncepcje hormonalna  
3) Każdy kto chce sprawdzić czy występuje u niego zwiększone ryzyko zachorowania 

 

    HHTTGGRR  BBAADDAANNIIEE  

  

  

 HTGR BRCA1 
CHECK1 

113705 

603078 

Wykrycie mutacji               
w genach BRCA1 oraz 
CHEK1 warunkujących 

zwiększone ryzyko 
zachorowania na niektóre 
typy nowotworów. 
 
 
 
 
 
 
 

Analiza mutacji w genie 
BRCA1: 4153delA, 

5382insC, C61G oraz          
w genie CHECK1: 

1100delC. 

Wymaz 

z jamy 

ustnej 

15 315 



 

RRAAKK  JJEELLIITTAA  
GGRRUUBBEEGGOO  
DDZZIIEEDDZZIICCZZNNYY  

  

Opis jednostki: Rak jelita grubego jest w Polsce na drugim miejscu wśród przyczyn zgonów na nowotwory złośliwe. 
W ciągu ostatnich dwudziestu lat zachorowalność na ten typ nowotworu wzrosła dwukrotnie. Najczęściej występuje u 
osób powyżej 40 roku życia, a największą liczbę zachorowań obserwuje się w wieku 75-85 lat. Znane mutacje genów 
predysponujących są przyczyną około 3% zachorowań na raka jelita grubego, a około 10% zachorowań ma charakter 
rodzinny. Do najczęściej rozpoznawanych zespołów związanych ze zmianami w genach predyspozycji należą: będący 
przyczyną około 2% zachorowań - dziedziczny rak jelita grubego bez polipowatości, czyli zespół Lynch, zespół 
gruczolakowatej polipowatości rodzinnej jest przyczyną poniżej 0,5% zachorowań. Zespół dziedzicznego raka jelita 
grubego bez polipowatości jest dziedziczony w sposób autosomalny dominujący.  

Przyczyny genetyczne: Wiele nowotworów odbytnicy bierze swój początek z  polipów gruczolakowatych  

w okrężnicy. Z rozwojem raka jelita grubego związane są zmiany w obrębie genów naprawy (najczęściej MLH1, MSH2 
lub MSH6). Wśród krewnych pierwszego stopnia osób chorych, u których wykryto tą mutację ryzyko jej wystąpienia 
wynosi 50%. Obecnie w Polsce mutacje MSH2 i MLH1 wykrywane są w przypadku około 30% rodzin „podejrzanych o 
występowanie dziedzicznego nie związanego z polipowatością raka jelita grubego”. W pozostałych 10-15% tych 
ostatnich rodzin przyczyną zachorowań są delecje MSH2/MLH1 oraz mutacje w innych genach, jak np.: MSH6. 

Badanie to powinny wykonać 

1) osoby w rodzinach, których wcześniej występowały przypadki choroby  
2) Każdy kto chce sprawdzić czy występuje u niego zwiększone ryzyko zachorowania 
 

RRAAKK  JJEELLIITTAA   GGRR UUBBEEGGOO  

DDZZIIEEDDZZIICCZZNNYY  

NNIIEE  ZZWWII ĄĄZZAANNYY  ZZ  

PPOOLLIIPPOOWWAATT OOŚŚCCII ĄĄ  TTYYPP  11   
ZZEESSPPÓÓŁŁ  LLYYNN CCHHAA  

114500 MLH1
- TYP1 

MLH1 120436 Wykrycie mutacji 
genu MLH1 

predysponujących do 
zachorowania na  
dziedzicznego raka 
jelita grubego. 

Analiza sekwencji całego 
genu. 

Krew 

obwodowa 
2mc 3540 



MSH2
-TYP1 

MSH2 120435 Wykrycie mutacji 
genu MLH2 

predysponujących do 
zachorowania na 
dziedzicznego raka 
jelita grubego. 

Analiza sekwencji całego 
genu. 

Krew 

obwodowa 
2mc 3120 

MSH6
-TYP1 

MSH6 600678 Wykrycie mutacji 
genu MSH6 

predysponujących do 
zachorowania na 
dziedzicznego raka 
jelita grubego. 

Analiza sekwencji całego 
genu. 

Krew 

obwodowa 
2mc 3120 

MLH1
/MSH
2/MS
H6-

TYP1 

MLH1 
MSH2 
MSH6 

120436 

120435 

600678 

 

Wykrycie mutacji 
genów MLH1, MSH2   

i MSH6 
predysponujących do 
zachorowania na 
dziedzicznego raka 
jelita grubego. 

Analiza sekwencji genów: 
MLH1, MSH2 i MSH6. 

Krew 

obwodowa 
2mc 8150 

  

  

  

  

  

RRAAKK  JJEELLIITTAA  GGRRUUBBEEGGOO  
DDZZIIEEDDZZIICCZZNNYY  
NNIIEE  ZZWWIIĄĄZZAANNYY  ZZ  
PPOOLLIIPPOOWWAATTOOŚŚCCIIĄĄ  TTYYPP  11  
ZZEESSPPÓÓŁŁ  LLYYNNCCHHAA  

  

  

  

  

 

MLH1
-TYP2 

MLH1 120436 Wykrycie mutacji 
genu MLH1 

predysponujących do 
zachorowania na 
dziedzicznego raka 
jelita grubego. 
 
 

Analiza sekwencji 
całego genu. 

Krew 

obwodowa 
2mc 3540 



MSH2
-TYP2 

 

 

MSH2 
 
 

120435 

 

Wykrycie mutacji 
genu MLH2 

predysponujących do 
zachorowania na 
dziedzicznego raka 
jelita grubego. 

  2mc 3120 

MSH6
-TYP2 

 

 

MSH6 
 
 
 
 
 

600678 Wykrycie mutacji 
genu MSH6 

predysponujących do 
zachorowania na 
dziedzicznego raka 
jelita grubego. 

Analiza sekwencji całego 
genu. 

Krew 

obwodowa 
2mc 3120 

  

MLH1
/MSH
2/MS
H6-

TYP2 

MLH1 
MSH2 
MSH6 

120436 

120435 

600678 

 

Wykrycie mutacji 
genów MLH1, MSH2   

i MSH6 
predysponujących do 
zachorowania na 
dziedzicznego raka 
jelita grubego. 

Analiza sekwencji genów: 
MLH1,  MSH2 i MSH6. 

Krew 

obwodowa 
2mc 8150 

RRAAKK  JJEELLIITTAA  GGRRUUBBEEGGOO  
DDZZIIEEDDZZIICCZZNNYY  
NNIIEE  ZZWWIIĄĄZZAANNYY  ZZ  
PPOOLLIIPPOOWWAATTOOŚŚCCIIĄĄ  TTYYPP66 

190182 TGF
BR2 

TGFBR2 190182 Wykrycie mutacji      
w genie TGFBR2 

predysponującej do 
wystąpienia 
dziedzicznego raka 
jelita nie związanego 
z polipowatością. 

 

 

 

Analiza sekwencji genu 
TGFBR2. 

Krew 

obwodowa 
2mc 2290 



RRAAKK  PPIIEERRSSII  II  JJAAJJNNKKAA  
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

Opis jednostki: Każdego roku w Polsce na raka piersi lub jajnika o podłożu dziedzicznym zapada około 1800 kobiet w wieku 

około 40 lat. Jedno zachorowanie na raka piersi wśród krewnych I stopnia jest związane z około dwukrotnie większym 
ryzykiem rozwoju tej choroby. Ryzyko zachorowania na ten nowotwór u krewnych kobiet, u których choroba wystąpiła przed 
40 rokiem życia wzrasta około 5-krotnie.  

Przyczyny genetyczne: Z podwyższonym ryzykiem zachorowania na raka piersi oraz jajników związane są zmiany w obrębie 
genu BRCA1, które są przyczyną 64% rodzinnych nowotworów. Obecność mutacji w genie BRCA1 obniża wiek zachorowania 
na te nowotwory do 42-45 lat. Ryzyko dla nosicielek mutacji BRCA1 wzrasta w przypadku raka sutka o 35%-50% i o 15% dla 
raka jajnika. Mutacja genu BRCA1 zwiększa również o około 10% ryzyko rozwoju raka jajowodu oraz raka otrzewnej. 
Obecność zmian w genie BRCA1 powoduje prawie 2 razy większe prawdopodobieństwo występowanie raka okrężnicy, 3 razy 

wyższe prawdopodobieństwo raka trzustki i prawie 7-krotnie wyższe ryzyko wystąpienia raka żołądka. Mutacje w obrębie 
drugiego genu - BRCA2 prowadzą również do zwiększonego ryzyka występowania nowotworów nie tylko sutka (zarówno u 

kobiet jak i u mężczyzn) i jajnika, ale także prostaty, trzustki, okrężnicy, czerniaka i innych. Osoby, u których stwierdzono 
mutację ryzyko zachorowania do 70 roku życia na raka gruczołu sutkowego wynosi 35–84%, a dla raka jajnika - 10–50%.  

Wykazano również około 2 do 8 krotnie wyższe ryzyko wystąpienia raka trzustki u męskich nosicieli mutacji genów BRCA1 i 
BRCA2. Dotyczy to zwłaszcza mutacji w genie BRCA2. Nie dotyczy to jednak nosicieli mutacji genu BRCA2, u których istnieje 

podwyższone ryzyko zachorowania na czerniaka skóry wynoszące 2-5, czerniaka ocznego, żołądka, pęcherzyka żółciowego 
oraz dróg żółciowych. Rak sutka stanowi mniej niż 1% nowotworów u mężczyzn, ale nosiciele mutacji w genie BRCA2 mają 
80-100 razy wyższe ryzyko zachorowania. Około 6% mężczyzn nosicieli mutacji BRCA2 zapada na ten nowotwór do 80 roku 
życia. W przypadku mutacji patogennej genu BRCA1 ryzyko według jednego z badań jest wyższe około 60-krotnie. 

Wczesne ustalenie zmian w tych genach daje większe szanse do wprowadzenia skutecznej metody profilaktyki.  

Badanie to powinny wykonać 

1) osoby, u których w rodzinie wystąpiły minimum 3 przypadki raka piersi/jajnika (wliczając pacjentkę oraz jej krewnych I i II stopnia) 
2) kobiety poniżej 25 roku życia stosujące doustne środki antykoncepcyjne 
3) kobiety stosujące hormonalną terapię zastępczą  
4) osoby, u których w rodzinie stwierdzono przynajmniej dwa zachorowania, z których jedno wystąpiło przed 50-tym rokiem życia 
5) osoby lub ich krewni I stopnia, u których stwierdzono wystąpienie raka gruczołu sutkowego/raka piersi przed 40 rokiem życia lub,  
6) badanie w kierunku nosicielstwa mutacji w genie BRCA1 powinno być wykonywane u wszystkich osób z rozpoznaniem raka 

jajnika/gruczołu sutkowego, dla optymalizacji procesu leczenia 

7) Każdy kto chce sprawdzić czy występuje u niego zwiększone ryzyko zachorowania 

 



BRCA1-3 

 

BRCA1 
 
 
 

113705 

 

 

 

Wykrycie mutacji       
w genie BRCA1 

predysponujących do 
wystąpienia raka 
piersi bądź zespołu 
raka sutka i jajnika. 

 

Analiza 3 mutacji         
w genie BRCA1. 

Wymaz 

z jamy 

ustnej . 
 

20 209 

BRCA1-5 

 

BRCA1 
 
 

113705 

 

 

Wykrycie mutacji      
w genie BRCA1 

predysponujących do 
wystąpienia raka 
piersi bądź zespołu 
raka sutka i jajnika. 

 

Analiza 5 mutacji w genie 
BRCA1. 

Wymaz 

z jamy 

ustnej 

20 249 
RRAAKK  PPIIEERRSSII  II  JJAAJJNNKKAA  
 

 

 

 

114480 

 

BRCA1/ 
BRCA2 

BRCA1 
BRCA2 

113705 

600185 

Wykrycie mutacji      
w genie BRCA1   
 i BRCA2  

predysponujących do 
wystąpienia zespołu 
raka sutka i jajnika. 
 

Analiza 5 mutacji w genie 
BRCA1 oraz 2  mutacji       
w genie BRCA2. 

Wymaz 
z jamy 

ustnej 

20 460 

 

 BRCA1/ 
BRCA2-2 
Analiza 

do 19 

mutacji 

Test 

zalecany! 

BRCA1 
BRCA2 

113705 

600185 

Wykrycie mutacji      

 w genie BRCA1   

 i BRCA2  

predysponujących do 
wystąpienia zespołu 

raka sutka i jajnika. 

 
 
 

Analiza do 12 mutacji w 
genie BRCA1 oraz do 7  
mutacji w genie BRCA2. 

Wymaz 

z jamy 

ustnej 

20 960 



RRAAKK  PPŁŁUUCC  
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Opis jednostki: Rak płuc należy do najczęstszych nowotworów złośliwych o agresywnym przebiegu i jest jednym z 
najgorzej rokujących nowotworów, na który umiera rocznie na całym świecie 1,3 mln osób. Nowotwór ten stanowi 
najczęstszą przyczynę zgonów z powodu raka u mężczyzn i jest na 2 miejscu pod tym względem u kobiet. Obecny 
stan wiedzy wskazuje na to, że największy wpływ na ryzyko zachorowania na raka płuca ma długoterminowe 
narażenie na wdychane karcynogeny, a zwłaszcza dym tytoniowy. Ryzyko zachorowania na raka płuc jest około 20 
krotnie większe u osób palących niż u niepalących. Natomiast u osób będących biernymi palaczami (np.: dzieci i 
współmałżonkowie palaczy) zagrożenie to jest 3 krotnie wyższe. Palenie jest odpowiedzialne za 80-90% wszystkich 
przypadków raka płuc. W przypadku jednak zachorowań u osób, które nigdy nie paliły, do zachorowania dochodzi 
najczęściej przez połączenie czynników genetycznych. 
Przyczyny genetyczne: Do jednej z przyczyn rozwoju tego nowotworu należą polimorfizmy w obrębie dwóch genów 
GSTP1, GSTM1, zaangażowanych w usuwanie policyklicznych węglowodorów aromatycznych takich jak benzopiren, 
dwubenzopiren czy metylochryzen, które są produktami niecałkowitego spalania tytoniu i jednymi z czynników 
rakotwórczych obecnych w dymie tytoniowym. Pozostałymi genami mogącymi przyczynić się do rozwoju raka płuc 
są: ELA2, CHRNA3, CHRNA5. 

 
Wyniki badań wskazują również, że diagnostyka skorelowanych z rakiem płuc zmian w wymienionych powyżej 
genach może mieć ogromne znaczenie zwłaszcza dla palaczy, dla których kumulacja czynników środowiskowych 
(kancerogeny dymu tytoniowego) w połączeniu z obciążeniem genetycznym mogą być szczególnie niebezpiecznie! 
 
Badanie to powinni wykonać 

1) Palacze, dla których kumulacja czynników środowiskowych (kancerogeny dymu tytoniowego) w połączeniu 
 z obciążeniem genetycznym mogą być szczególnie niebezpiecznie. 

2) Osoby niepalące, u których w rodzinie wystąpił rak płuc 
3)    Każdy kto chce sprawdzić czy występuje u niego zwiększone ryzyko zachorowania 

 
 
 
 
 



182280 

 

 

RP- 2G 

 

GSTP1 
GSTM1 

134660 

138350 
Wykrycie 
podstawowych mutacji 
predysponujących do 
wystąpienia raka płuc. 

 

 

Analiza SNP do 8 
kodonów genów GSTP1 
oraz GSTM1. 

Wymaz 

z jamy 

ustnej 

10 490 

211980 

 

RP-3G GSTP1 
GSTM1 
ELA2 

 

134660 

138350 

130130 

Wykrycie mutacji 
predysponujących do 
wystąpienia raka płuc. 

 

 

Analiza SNP do 12 
kodonów genów GSTP1, 
GSTM1 oraz ELA2. 

Wymaz 

z jamy 
ustnej 

10 780 

608935 

 

RP-
CHRNA

35 

Test 
dostępny 
wkrótce! 

CHRNA3 
CHRNA5 

118503 

118505 
Wykrycie mutacji 
predysponujących do 
wystąpienia raka płuc. 

 

 

Analiza sekwencyjna 
CHRNA3 oraz CHRNA5.  

Wymaz 
z jamy 

ustnej 

15 1350 

RRAAKK  PPŁŁUUCC  
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

612052 RP-5G 

Test 
dostępny 
wkrótce! 

GSTP1 
GSTM1 
ELA2 

CHRNA3 
CHRNA5 

134660 

138350 

130130 

118503 

118505 

 Kompleksowa analiza 
genetyczna polimorfizmu 
SNP w genach GSTP1, 

GSTM1, ELA2, CHRNA3, 

CHRNA5  

predysponujących do 
wystąpienia raka płuc. 

 

Analiza wszystkich 5 
genów GSTP1, GSTM1,  

ELA2, CHRNA3 oraz 
CHRNA5. 

 

Wymaz 
z jamy 

ustnej 

15 1750 



RRAAKK  PPRROOSSTTAATTYY  

 

Opis jednostki: Rak prostaty we wczesnym okresie przebiega bezobjawowo. Ten złośliwy nowotwór atakuje mężczyzn powyżej 

45 roku życia. Pierwszym objawem raka prostaty jest zwiększone parcie na pęcherz oraz zwiększona częstość oddawania moczu, 
które staje się w dodatku trudniejsze. W moczu w małych ilościach pojawia się krew. 
Przyczyny genetyczne:  Z podwyższonym ryzykiem zachorowania na raka prostaty związane są zmiany w obrębie genów: 
BRCA1 oraz BRCA2. Mutacje w genie BRCA2 powodują  zwiększone około 5 krotnie ryzyko wystąpienia raka prostaty, 7-krotnie 

do 65 roku życia, a nawet 20-krotnie do 56 roku życia. Ponadto średni okres przeżycia nosicieli mutacji z rakiem prostaty jest 
krótszy o około 10 lat. Jednakże mutacje BRCA2 (czy BRCA1) są stosunkowo rzadkie i mogą odpowiadać jedynie za niewielki 

odsetek przypadków zachorowań na ten nowotwór. 
Badanie to powinny wykonać 

1) osoby, u których w rodzinie stwierdzono zachorowania na ten nowotwór  
2) każdy kto chce sprawdzić czy występuje u niego zwiększone ryzyko zachorowania 

 
BRCA1-3 

 
BRCA1 

 
 
 

113705 

 

Wykrycie mutacji    
w genie BRCA1 

predysponujących do 
wystąpienia raka prostaty 

Analiza 3 mutacji         
w genie BRCA1. 

Wymaz 

z jamy 

ustnej . 
 

20 209 

BRCA1-5 
 

BRCA1 
 
 

113705 

 

Wykrycie mutacji    
 w genie BRCA1 

predysponujących do 
wystąpienia  raka prostaty 

Analiza 5 mutacji w genie 
BRCA1. 

Wymaz 

z jamy 

ustnej 

20 249 

176808 

BRCA1/ 
BRCA2-1 

 

BRCA1 
BRCA2 

113705 

600185 

Wykrycie mutacji    
 w genie BRCA1   
 i BRCA2  
predysponujących do 
wystąpienia  raka prostaty 

Analiza 5 mutacji w genie 
BRCA1 oraz 2 mutacji       
w genie BRCA2. 

Wymaz 

z jamy 

ustnej 

20 460 

RRAAKK    PPRROOSSTTAATTYY  

 

 BRCA1/ 
BRCA2-2 
Analiza 

do 19 

mutacji 
Test 

zalecany! 

BRCA1 
BRCA2 

113705 

600185 

Wykrycie mutacji      

 w genie BRCA1  i BRCA2  

predysponujących do 

wystąpienia  raka prostaty 

 

Analiza do 12 mutacji w 
genie BRCA1 oraz do 7  
mutacji w genie BRCA2. 

Wymaz 

z jamy 

ustnej 

20 960 



RRAAKK  RRDDZZEENNIIAASSTTYY  
TTAARRCCZZYYCCYY  RROODDZZIINNNNYY  
––  FFMMTTCC 

 

Opis jednostki: Rak tarczycy to jeden z najczęstszych nowotworów złośliwych gruczołów wydzielania dokrewnego. W 75% 

przypadków raka rdzeniastego tarczycy MTC zmiany nowotworowe są jednostronne, mają charakter sporadyczny 
(niedziedziczny) i mogą wystąpić w każdym wieku. Rak rdzeniasty tarczycy należy do nowotworów, w których udział 
predyspozycji dziedzicznej jest jednak bardzo wysoki i wynosi 25% wszystkich przypadków. Rodzinny rak rdzeniasty tarczycy 
FMTC jest dziedziczony autosomalnie dominująco i charakteryzuje się wysokim stopniem penetracji ponad 90% co oznacza, że u 
nosicieli zmutowanego wariantu genu niemal zawsze dochodzi do zachorowania. Ponadto różne mutacje w obrębie genu 
predyspozycji odpowiadają za występowanie różnych chorób i zespołów takich jak: RODZINNY, RDZENIASTY RAK 
TARCZYCY, ZESPÓŁ WIELOGRUCZOLAKOWATOŚCI WEWNĄTRZWYDZIELNICZEJ TYPU 2A (MEN2A) z 
charakterystycznymi wieloogniskowymi zmianami nowotworowymi tj.: rdzeniastym rakiem tarczycy (MTC), jedno lub 
dwustronnym guzem chromochłonnym nadnerczy i  gruczolakami przytarczyc lub hiperplazją przytarczyc i rzadko chorobą 
Hirschprunga, ZESPÓŁ WIELOGRUCZOLAKOWATOŚCI WEWNĄTRZWYDZIELNICZEJ TYPU 2B (MEN2B) z 
wieloogniskowymi zmianami nowotworowymi tj.: bardzo agresywnym rdzeniastym rakiem tarczycy (MTC), guzem 
chromochłonnym i innymi zmianami nowotworowymi tj.: nerwiakami, nerwiakowłókniakami, nerwiakowłókniakowością 
przewodu pokarmowego, z wyłączeniem jednak chorób przytarczyc, CHOROBA HIRSCHSPRUNGA reprezentująca wrodzone 
schorzenie unerwienia jelita polegające na braku zwojów nerwowych w końcowym odcinku jelita grubego i zaburzeniu w 
związku z tym perystaltyki jelit (zaparcia). 
Przyczyny genetyczne: Za rozwój raka rdzeniastgo tarczycy odpowiedzialne są zmiany w obrębie protoonkogenu RET 
kodującego błonową, receptorową kinazę tyrozynową, zaangażowaną w transdukcję sygnału do wnętrza komórki. Opisane 
dotychczas mutacje (około 190) występują jednak zaledwie w kilku z eksonów (ekson 10-19%, ekson 11 - 43%, ekson 13–18%, 
ekson 14–18% oraz rzadziej ekson 16-12%, w przeważającej większości mają charakter zmian punktowych, a ich obecność w 
ważnych biologicznie strefach genu RET warunkuje niemal pewny rozwój raka równie często u kobiet jak i mężczyzn. 
Prowadzone przez wiele lat wieloośrodkowe obserwacje chorych z MTC pozwoliły na określenie, które z mutacji występują 
najczęściej. Obecność różnych mutacji przejawia się fenotypowo (zewnętrznie, objawowo) wystąpieniem różnych zespołów, w 
tym: zespołu MEN2A z charakterystyczną mutacją w eksonie 11 (70% przypadków MEN2A). Dla zespołu MEN2B 
zaobserwowano charakterystyczną zmianę w eksonie 16.  
Badanie to powinny wykonać 
1) chorzy na raka tarczycy w celu potwierdzenia lub wykluczenia dziedzicznej postaci choroby 
2) osoby u których w rodzinie stwierdzono wcześniej występowanie raka tarczycy lub chorobę Hirschsprunga  
(molekularne badania przesiewowe krewnych) 
3) osoby u których wykryto chorobę tarczycy o niejasnej etiologii.   

 



RET-
1K6Z 

Analiza 

3 mutacje   

w kodonie 

634 

RET 164761 Wykrycie mutacji 
warunkujących 
dziedziczną formę raka 
rdzeniastego tarczycy 
oraz powiązanego z nim 
zespołu MEN2A. 

 

 

 

 

 

 

Analiza genetyczna trzech 
najczęściej występujących 
zmian (mutacji) w kodonie 
634 genu RET. 

Wymaz 

z jamy 

ustnej 

5 420 RRAAKK  RRDDZZEENNIIAASSTTYY  
TTAARRCCZZYYCCYY  RROODDZZIINNNNYY  
––  FFMMTTCC 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

  

  

  

155240 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

RET-
3K11Z 

Analiza 

9-11   

mutacji    

w trzech 

kodonach: 

634, 618, 

918 

RET 164761  Wykrycie mutacji 
warunkujących 
dziedziczną formę raka 
rdzeniastego tarczycy   
oraz powiązanych z nim 
zespołów MEN2A, 
MEN2B i chorobę 
Hirschsprunga. 

 

 

 

 

 

 

Analiza genetyczna do 11 
najczęściej występujących 
zmian (mutacji) w trzech 
podstawowych kodonach 
genu RET. 

 

Wymaz 

z jamy 

ustnej  
 

10 560 



RET-
13K37Z 

Analiza 

31-37 

mutacji    

w 13 

kodonach 

Test 

zalecany! 

RET 164761 Wykrycie mutacji 
warunkujących 
dziedziczną formę raka 
rdzeniastego tarczycy   
oraz powiązanych z nim 
zespołów MEN2A, 
MEN2B i chorobę 
Hirschsprunga.   

 

 

 

 

Analiza genetyczna do 37 
najczęściej występujących 
zmian (mutacji) w 13 
kodonach genu RET. 

 

Wymaz 

z jamy 

ustnej  

15 780   

RRAAKK  RRDDZZEENNIIAASSTTYY  
TTAARRCCZZYYCCYY  
RROODDZZIINNNNYY  ––  FFMMTTCC 

 

 

 

 

 

 

RET-Sek 

Wszystkie 

kodony     

 w 

sekwencjono

-wanych 

eksonach 

Test 
dostępny 

wkrótce! 

RET 164761 Wykrycie mutacji 
warunkujących 
dziedziczną formę raka 
rdzeniastego tarczycy 
oraz powiązanych z nim 
zespołów MEN2A, 
MEN2B i chorobę 
Hirschsprunga. 

 

 

 

 

Sekwencyjna analiza 
genetyczna wszystkich 
kodonów eksonu: 10, 11, 
13, 14, 15, 16, 18 genu RET 

oraz analiza miejsc 
splicingowych 
(akceptorowych                   
i donorowych) 
niekodujących sekwencji 
intronowych. 

 

Wymaz 

z jamy 
ustnej 

15 1350 



RRAAKK  ŻŻOOŁŁĄĄDDKKAA  

 

Opis jednostki: Rak żołądka to jeden z najczęściej diagnozowanych nowotworów złośliwych przewodu 
pokarmowego, a w Polsce odnotowuje się co roku około 6.5 tys. nowych zachorowań. Dotyczy częściej mężczyzn  
zwykle po 40 roku życia.  

Przyczyny genetyczne: Jedyną z opisanych mutacji predysponujących do dziedzicznego raka żołądka są zmiany w  
genie CDH1 kodującym E-kadheryne. Mutacje w obrębie tego genu dziedziczone są w sposób autosomalny 
dominujący, a osoba będąca nosicielem mutacji ma około 80% ryzyko zachorowania na ten nowotwór. 
Charakteryzuje się występowaniem „rozlanego” raka żołądka w bardzo wczesnym wieku (opisano przypadki 
zachorowania już w wieku 16 lat). Oprócz genu CDH1 z nowotworem żołądka związany jest inny gen KRAS. KRAS 

jest genem, który po mutacji w komórkach nowotworowych stymuluje wzrost guza. U nosicieli mutacji w CDH1, 
opisano również występowanie raka piersi typu zrazikowego, raka jelita grubego oraz raka prostaty. W przypadku 
osób z konstytucyjną mutacją genu E-kadheryny jest w pełni uzasadnione i zalecane wykonanie operacji 
profilaktycznego usunięcia żołądka. 

Badanie to powinny wykonać: 

1) osoby w rodzinach, których wcześniej występowały przypadki choroby  

 

RRAAKK  ŻŻOOŁŁĄĄDDKKAA  

 

190070 

 

 

 

 

KRAS KRAS 190070 Wykrycie mutacji      
w genie KRAS. 

 

 

 

 

 

 

 

 

Analiza sekwencyjna 
całego genu. 

 

 

 

 

 

 

 

Krew 

obwodowa 
2mc 1870 



 

 

SSIIAATTKKÓÓWWCCZZAAKK  

Opis jednostki: Siatkówczak to nowotwór złośliwy często dziedziczny. Jest najczęstszym nowotworem 
wewnątrzgałkowym u dzieci, występującym raz na  15 000 – 20 000 urodzeń. Jest dziedziczony w sposób autosomalny 
dominujący z wysoką penetracją genu wynoszącą od 80-100% co oznacza, że u nosicieli zmutowanego wariantu genu 
niemal zawsze dochodzi do zachorowania. Niezmiernie rzadko występuje również u dorosłych. Nowotwór ten 
ujawnia się dość szybko, bo już w pierwszych latach życia, ale jest wykrywany dużo później. Guz w około 66% 
przypadków rozwija się w jednej gałce ocznej, a na jego obecność wskazują białe źrenice i zielonkawożółty odblask z 
wnętrza oka widoczny przez  rozszerzoną źrenicę.  
Przyczyny genetyczne: Predyspozycja dziedziczna do zachorowania na siatkówczaka związana jest z obecnością 
mutacji w genie RB1, zlokalizowanym na chromosomie 13. Przy szybkiej interwencji można wyleczyć niemal 
wszystkie przypadki. Jednak, gdy siatkówczak przybierze formę zaawansowaną, wtedy tylko co trzeci przypadek jest 
uleczalny. Dane wskazują również, że wśród dzieci, u których stwierdzono obecność siatkówczaka odnotowuje się 
około 15% większe prawdopodobieństwo pojawienia się innych nowotworów takich jak czerniak, rak piersi lub kości, 
które pojawiają się zwykle pomiędzy 10 a 25 rokiem życia. 
Badanie to powinny wykonać 
1) Badanie to jest zalecane w przypadku rodzin, w których wystąpiły przypadki zachorowań na ten nowotwór. 

 

SSIIAATTKKÓÓWWCCZZAAKK 

180200 

 

RB RB1 180200 

 

Wykrycie mutacji      
w genie RB1 

predysponującej do 
zachorowania na 
siatkówczaka. 

 

 

Analiza mutacji genu 
RB. 

Krew 
obwodowa 

4mc 2290 


