Kod badania

LK

Nazwa

NAJCZESCIEJ WYBIERANE

Opis badania

Kariotyp

Zakres

Badanie kariotypu z limfocytéw barwionych metoda GTG.

Uwagi

czas oczekiwania na
wyniki

30

AKTUALNA
CENA DLA
PACIENTO
W 02.2024

590 zt

PCR0O03

Nazwa

'Trombofilia pierwotna - badanie podstawowe

Zakres

Badanie genu protrombiny F2 (mutacja: G20210A) oraz badanie genu czynnika V Leiden (mutacja: G1691A).

Uwagi

Badanie technikg qPCR.

30

400 z¢

PCR0O04

Nazwa

AZF

Zakres

Badanie mikrodelecji chromosomu Y w zakresie regionu AZF — 15 markeréw STS. Okreslenie ptci chromosomowej.

Uwagi

Badanie technika qPCR.

30

540 zt

PCR002

Nazwa

Hemochromatoza - badanie podstawowe

Zakres

Badanie mutacji markerowych H63D, C282Y, S65C w obrebie genu HFE.

Uwagi

Badanie technika qPCR.

30

400 zt

PCROO1

Nazwa

Celiakia

Zakres

Genotypowanie uktadu HLA-DQ2/DQ8.

Uwagi

Badanie technika gPCR.

30

430 zt

BNCOO1

Nazwa

Badanie najczestszych mutacji w genach BRCA1 i BRCA2

Zakres

Badanie mutacji BRCAL: 185delAG, 4153delA, 5382insC, 3819delGTAAA, 3875delGTCT, T181G (Cys61Gly), 2080delA oraz BRCA2: 6174delT

Uwagi

Badanie technikg qPCR.

30

420 zt

BNCO002

Nazwa

Badanie najczestszych mutacji w genie CHEK2

Zakres

Badanie dwdch mutacji: ¢.509_510 delGA i ¢.172_175 delTTGT

Uwagi

|Analiza wariantow metoda sekwencjonowania Sangera.

50

630 zt

BNCO003

Nazwa

Badanie najczestszych mutacji w genie PALB2

Zakres

Badanie trzech mutacji: IVS2+1G>A, 1100delC, del5395

Uwagi

|Analiza wariantdw metoda sekwencjonowania Sangera.

50

630 zt

SEQO01

Nazwa

Niedostuch niesyndromiczny - najczestsze mutacje

Zakres

Badanie pod katem nosicielstwa mutacji c.35del oraz c.310_323del w genie G/B2 (NM_004004.6)

Uwagi

|Analiza wariantow metoda sekwencjonowania Sangera.

50

630 zt

SEQ002

Nazwa

Niedobor alfal-antytrypsyny (AAT)

Zakres

Badanie polega na analizie sekwencji kodujacej genu SERPINA1 i okresleniu obecnosci alleli M, S, Z i Null.

Uwagi

Badanie technika sekwencjonowania metodg Sangera.

50

630 zt

SEQO03

Nazwa

Zespdt Gilberta (hiperbilirubinemia)

Zakres

Badanie liczby powtdrzen (TA) w promotorze genu UGT1A1.

Uwagi

Badanie technika sekwencjonowania metoda Sangera.

50

630 zt

NGS111

Nazwa

Sekwencjonowanie dowolnego genu metoda NGS

Zakres

ISekwencjonowanie wybranego genu metodg sekwencjonowania nastepnej generacji.

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV.

50

1540 zt

NGS000

Nazwa

Sekwencjonowanie dowolnego panelu genéw metoda NGS

Zakres

ISekwencjonowanie wybranych genéw metoda sekwencjonowania nastepnej generacji.

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu gendw metodg NGS z analizg CNV

50

2540 zt

WES000

Nazwa

Sekwencjonowanie catoeksomowe

Zakres

Badanie sekwencji kodujacych wszystkich genéw metoda sekwencjonowania nastepnej generacji.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV

50

4390 zt

WES002

Nazwa

Sekwencjonowanie catoeksomowe dwaéch pacjentdw jednoczasowo

Zakres

Badanie sekwencji kodujacych wszystkich gendw metoda sekwencjonowania nastepnej generacji w uktadzie DUO.

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV.

50

8140 zt

WES003

Nazwa

Sekwencjonowanie catoeksomowe probanta oraz rodzicow

Zakres

Badanie sekwencji kodujacych wszystkich genéw metoda sekwencjonowania nastepnej generacji w uktadzie TRIO.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV.

50

11890 zt

BEC

Nazwa

Test Bladder EpiCheck

Zakres

Badanie 15 biomarkeréw w celu monitorowania nawrotéw raka pecherza moczowego lub diagnostyki raka pecherza moczowego i nowotworéw gérnych drog
moczowych.

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV.

10

910 zt

Kod badania

NGS001

Nazwa

AUDIOLOGIA | LARYNGOLOGIA

Opis badania

Neuropatia stuchowa

Zakres

Sekwencjonowanie gendéw ATP1A3, DFNB59, OPA1, OTOF, DIAPH3

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.

czas oczekiwania na
wyniki

50

Cena
pacjenci
1900 zt

NGS002

Nazwa

Gtuchota i wady wrodzone narzadu stuchu

Zakres

ISekwencjonowanie 53 genéw zwigzanych z gtuchotg oraz wadami wrodzonymi uszu m.in. mikrocjg, malformacjami ucha zewnetrznego.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
mozliwos¢ wykonania badania w dwéch etapach.

50

1950 zt

NGS003

Nazwa

Choroba Meniere'a

Zakres

Sekwencjonowanie 130 gendw zwiazanych z rodzinng postacia choroby Meniere'a.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.

50

1950 zt

NGS067

Nazwa

Niedostuch niesyndromiczny (monogenowy)

Zakres

ISekwencjonowanie 417 genéw zwigzanych z niedostuchem o podtozu genetycznym.

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.

50

2050 zt

SEQO01

Nazwa

Niedostuch niesyndromiczny - najczestsze mutacje

Zakres

Badanie pod katem nosicielstwa mutacji c.35del oraz c.310_323del w genie G/B2 (NM_004004.6)

Uwagi

lAnaliza wariantéw metoda sekwencjonowania Sangera.

50

640 zt
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Nazwa [Atrezja nozdrzy 1950 zt
NGS004 Zakres |Sekwencjonowanie 13 genéw zwigzanych z atrezjg nozdrzy tylnych. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Zespot Alporta 1900 zt
NGS005 Zakres |Sekwencjonowanie 8 genéw zwiazanych z Alporta oraz krwi . 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa (Zespot skrzelowo-uszno-nerkowy (BOR) 1750zt
NGS006 Zakres |Sekwencjonowanie 4 genéw zwigzanych z zespotem skrzelo ym (BOS) oraz skr no-nerkowym (BOR). 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
8! dwach etapach.
Nazwa (Zespdt Pendreda 1750zt
NGS007 Zakres |Sekwencjonowanie 3 genéw zwigzanych z zespotem Pendreda. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa (Zespot Sticklera 1900 zt
NGS008 Zakres |Sekwencjonowanie 8 genéw zwiazanych z zespotem Sticklera. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
a8l |dwoch etapach.
Nazwa (Zespot Ushera 1950 zt
NGS009 Zakres |Sekwencjonowanie 21 genéw zwigzanych z zespotem Ushera. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa [Zesp6t Waardenburga 1900 zt
NGS010 Zakres |Sekwencjonowanie 7 genéw zwigzanych z zespotem Waardenburga oraz piebaldyzmem 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [dwasch etapach.
Nazwa [Wrodzona naczyniakowatos¢ krwotoczna (choroba Rendu-Oslera-Webera) 1900 zt
NGS011 Zakres |Sekwencjonowanie 6 genéw zwigzanych z wrodzona naczyniakowatoscia krwotoczna. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.

DERMATOLOGIA | STOMATOLOGIA

czas oczekiwania na Cena

Kod badania Opis badania

wyniki pacjenci
Nazwa [Amelogenesis imperfecta - zaburzenia szkliwienia zebdw 1950 zt
NGS340 Zakres [Sekwencjonowanie 40 genéw zwiazanych z Amelogenesis imperfecta. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Bl [moiliwoic wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Dysplazje ektodermalne 1950 zt
NGS163 Zakres |Sekwencjonowanie 83 genéw zwigzanych z dysplazjami ektodermalnymi. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Neurofibromatozy, plamy CAL 1950 zt
NGS012 Zakres [sekwencjonowanie 39 genéw zwigzanych z monogenowymi przyczynami plam typu CAL, w tym neurofibromatoza typu 1 i 2 oraz zespét Legiusa. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [dwoch etapach.
Nazwa [Neurofibromatoza typu 1 1020zt
MLP0O81 (Zakres [Wykrywanie delecji i duplikacji w obrebienie genu NF1. 50
Uwagi [Badanie technika MLPA.
Nazwa |[Rybiat tuska i erytrokeratodermia 1950 zt
NGS165 Zakres |sekwencjonowanie 76 genéw zwiazanych z rybia tuska (ichtioza), keratodermia oraz erytrokeratodermia. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
a8l |mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Izolowana hipo/oligodoncja 1900 zt
Zakres |Sekwencjonowanie 10 genéw zwigzanych z izolowana agenezjg zebéw.
NGS013 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa [Epidermolysis bullosa i wrodzona kruchos¢ skéry 1950 zt
NGS164 Zakres |Sekwencjonowanie 47 genéw zwigzanych z pecherzowym oddzielaniem naskdrka (epidermolysis bullosa) oraz wrodzona kruchoscia skory. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nosliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Rozszczep wargi i/lub podniebienia 2050 zt
NGS014 Zakres [sekwencjonowanie 304 genéw zwiazanych z monogenowymi przyczynami re wargi i rozszczepu iebieni 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa |Albinizm i wrodzony oczoplas 1950 zt
NGS039 Zakres |Sekwencjonowanie 41 genéw zwi 2 albini oraz wrod: 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Zespdt Ehlersa-Danlosa 1950 zt
NGS101 Zakres |sekwencjonowanie 64 genéw zwiazanych z monogenowymi przyczynami zespotu Ehlersa-Danlosa. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Bl |mozliwosé wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Xeroderma pigmentosum 1950 zt
NGS227 Zakres |Sekwencjonowanie 21 genéw zwigzanych z rozpoznaniem xeroderma pigmentosum 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8l [mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Stwardnienie guzowate 1750zt
NGS015 Zakres [sekwencjonowanie genéw TSC1 oraz TSC2. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
A8l |mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Zespdt Adamsa i Olivera 1900 zt
NGS016 Zakres |Sekwencjonowanie 8 genéw zwigzanych z zespotem Adamsa i Olivera. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8l [dwoch etapach.
Nazwa [Zespot Hermanskiego i Pudlaka 1950 zt
NGS017 Zakres |Sekwencjonowanie 23 genéw zwigzanych z zespotem Hermarnskiego i Pudlaka. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Progeria i zespoty progeidalne 1950 zt
NGS018 Zakres [sekwencjonowanie 17 genow zwi z progerig Hutchil Gilford) oraz i progeroi i 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
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NGS019

Nazwa

Zespot Waardenburga

Zakres

Sekwencjonowanie 7 genéw zwigzanych z zespotem Waardenburga oraz piebaldyzmem

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
dwoch etapach.

50

1900 zt

NGS020

Nazwa

\Wrodzone zgrubienie paznokci (pachyonychia)

Zakres

ISekwencjonowanie 7 gendw zwigzanych z wrodzong pachyonychia.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w

dwach etapach.

50

1900 zt

Kod badania

PCROO1

Nazwa

GASTROENTEROLOGIA
Opis badania

Celiakia

Zakres

Genotypowanie uktadu HLA-DQ2/DQ8.

Uwagi

Badanie technika qPCR.

czas oczekiwania na
wyniki

30

Cena
pacjenci
440 zt

MLP098

Nazwa

Choroba Wilsona

Zakres

Badanie obenosci mutacji R778L (c.2333G>T), A874V (c.2621C>T), H1069Q (c.3207C>A), N1270S (c.3809A>G), c.-441_427del15 (15BP-DEL) oraz delecji i
duplikacji w obrebie genu ATP7B.

Uwagi

Badanie technika MLPA.

50

800 zt

SEQ002

Nazwa

Niedobor alfal-antytrypsyny

Zakres

Badanie polega na analizie sekwencji kodujacej genu SERPINA1 i okresleniu obecnosci alleli M, S, Z i Null.

Uwagi

Badanie technika sekwencjonowania metoda Sangera.

50

640 zt

SEQ003

Nazwa

Zespot Gilberta (hiperbilirubinemia)

Zakres

Badanie liczby powtdrzer (TA) w promotorze genu UGT1A1.

Uwagi

Badanie technika sekwencjonowania metoda Sangera.

50

640 zt

NGS171

Nazwa

Cholestaza

Zakres

Sekwencjonowanie 75 gendw zwigzanych z cholestaza, w tym genéw zwigzanych z zespotem Alagille'a, Criglera-Najjara, Dubina-Johnsona, cytrulinemia typu 2
oraz wewnatrzwatrobowa cholestaza cigzarnych.

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.

50

1750 zt

NGS331

Nazwa

Niewydolnos¢ jelit i wrodzona biegunka

Zakres

Sekwencjonowanie 47 genéw zwi; z wrodzong bi oraz niewy 10scig jelit.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.

50

1750zt

NGS021

Nazwa

Choroba Hirschprunga

Zakres

ISekwencjonowanie 63 genéw zwigzanych z rodzinng postacig choroby Hirschprunga.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.

50

1950 zt

NGS175

Nazwa

Zapalenia trzustki

Zakres

Sekwencjonowanie 18 gendw zwiagzanych z genetycznymi przyczynami zapalen trzustki.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.

50

1950 zt

NGS173

Nazwa

Torbielowato$¢ watroby

Zakres

ISekwencjonowanie 20 gendéw zwigzanych z genetycznymi przyczynami zapalen trzustki.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje

mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.

50

1950 zt

Kod badania

PCR002

Nazwa

HEMATOLOGIA

Opis badania

Hemochromatoza - badanie podstawowe

Zakres

Badanie mutacji markerowych H63D, C282Y, S65C w obrebie genu HFE.

Uwagi

Badanie technika gPCR.

czas oczekiwania na
wyniki

30

Cena
pacjenci
410 zt

NGS096

Nazwa

Hemochromatoza i inne zaburzenia metabolizmu zelaza - badanie rozszerzone

Zakres

ISekwencjonowanie 26 genéw zwigzanych z zaburzeniami gospodarki zalaza.

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
mozliwos¢ wykonania badania w dwéch etapach.

50

410 zt

NGS022

Nazwa

Anemia

Zakres

ISekwencjonowanie 88 gendw zwigzanych z niedokrwistoscia. Panel niezalecany w przypadku podejrzenia alfa-talasemii (mutacje HBA1 i HBA2) oraz hemofilii
zwigzanej z inwersjg w obrebie genu F8.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
dwdch etapach.

50

410 z¢

NGS090

Nazwa

Krwawienia i zaburzenia ptytek krwi (koagulopatie)

Zakres

Sekwencjonowanie 116 gendw zwigzanych z nadmiernym krwawieniem. Panel niezalecany w przypadku podejrzenia hemofilii zwigzanej z inwersja w obrebie
igenu F8.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.

50

410 zt

NGS023

Nazwa

Niewydolnos¢ szpiku

Zakres

Sekwencjonowanie 156 gendw zwigzanych z niewydolnoscia szpiku.

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
dwdch etapach.

50

410 zt

PCRO03

Nazwa

Trombofilia pierwotna - badanie podstawowe

Zakres

Badanie genu protrombiny F2 (mutacja: G20210A) oraz badanie genu czynnika V Leiden (mutacja: G1691A).

Uwagi

Badanie technika gPCR.

30

410 zt

NGS024

Nazwa

Trombofilia pierwotna - badanie rozszerzone

Zakres

Sekwencjonowanie 12 genéw zwigzanych z trombofilig pierwotna.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
dwdch etapach.

50

410 z¢

NGS025

Nazwa

Wrodzona neutropenia

Zakres

ISekwencjonowanie 28 gendw zwigzanych z neutropenia.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
dwdch etapach.

50

410 zt

NGS026

Nazwa

\Wrodzona trombocytopenia

Zakres

ISekwencjonowanie 37 genéw zwigzanych z trombocytopenia.

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
dwdch etapach.

50

410 zt

NGS027

Nazwa

/Anemia Diamonda-Blackfana

Zakres

ISekwencjonowanie 14 genéw zwigzanych z niedokrwistoscia Diamonda i Blackfana.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
dwach etapach.

50

410 zt

NGS028

Nazwa

/Anemia Fanconiego

Zakres

ISekwencjonowanie 24 genéw zwigzanych z niedokrwistoscig Fanconiego.

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu gendw metodq NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
dwdch etapach.

50

410 zt

NGS017

Nazwa

Zespot Hermarniskiego i Pudlaka

Zakres

ISekwencjonowanie 23 gendw zwigzanych z zespotem Hermanskiego i Pudlaka.

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
dwdch etapach.

50

1950 zt
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NGS029

Nazwa (Zaburzenia struktury krwinek czerwonych
Zakres [sekwencjonowanie 7 genéw zwiazanych z zaburzeniami struktury krwinek czerwonych m.in. sferozytoza.

. |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
Uwagl dwdch etapach.

50

1900 zt

Kod badania

KARDIOLOGIA

Opis badania

czas oczekiwania n
wyniki

Nazwa |[Tetniaki oraz rozwarstwienie aorty
NGS030 Zakres [Sekwencjonowanie 65 genéw zwiazanych z tetniakami aorty oraz rozwarstwieniem aorty. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
g zliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Arytmie 1950 zt
NGS044 Zakres |Sekwencjonowanie 62 genéw zwigzanych z arytmiami. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8 |dwsch etapach.
Nazwa [Kardiomiopatie 2 050 zt
NGS045 Zakres |sekwencjonowanie 217 genéw zwiazanych z kardiomiopatiami. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
a8l |4woch etapach.
Nazwa (Zespot Long-QT 1950 zt
NGS127 Zakres |Sekwencjonowanie 23 genéw zwi hz 4 odcinka QT. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8l [mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Zespot Short-QT 1950 zt
NGS130 Zakres |Sekwencjonowanie 38 genéw zwiazanych z zespotem krétkiego odcinka QT. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
wagl zliwo$¢ wykonania badania w dwoch etapach.
Nazwa [Zespdt Ehlersa-Danlosa 1950 zt
NGS101 Zakres |sekwencjonowanie 80 genéw zwiazanych z monogenowymi przyczynami zespotu Ehlersa-Danlosa. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
B! [mosliwos¢ wykonania badania w dwéch etapach.
Nazwa [Zespdt Marfana 1550 zt
NGS033 Zakres |Sekwencjonowanie genu FBNI. 50
Uwagi Sekwencjonowanie jednego genu metoda NGS z analizg CNV.
Nazwa (Zespot Noonan i inne RASopatie 1950 zt
NGS034 Zakres |Sekwencjonowanie 36 genéw zwigzanych z RASopatiami, w tym z zespotem Noonan. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
8l |dwoch etapach.
Nazwa |Hipercholesterolemia - badanie podstawowe 1750zt
NGS035 Zakres |Sekwencjonowanie gendw LDLR, APOB, PCSK9 i LDLRAP1. Kwalifikacja do leczenia inhibitorami PCSK9. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Hipercholesterolemia - badanie rozszerzone 1950 zt
NGS036 Zakres |sekwencjonowanie 43 genéw zwiazanych z hipercholesterolemia rodzinna. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizag CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Bl |mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Nadcisnienie ptucne 1950 zt
NGS188 Zakres |Sekwencjonowanie 21 genéw zwigzanych z nadciénieniem ptucnym. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8l [mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Nadci$nienie o wczesnym poczatku 1950 zt
NGS037 Zakres |Sekwencjonowanie 27 genéw zwigzanych z nadcisnieniem w mtodnym wieku. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
A8l |mozliwoéc wykonania badania w dwdch etapach.

ENDOKRYNOLOGIA
A q A czas oczekiwania na Cena
Kod badania (o[- ELEIE] i P
P wyniki pacjenci
Nazwa |Kariotyp 600 zt
LK Zakres |Badanie kariotypu z limfocytéw barwionych metoda GTG. 30
Uwagi |-
Nazwa (Zaburzenia rozwoju ptciowego 1950 zt
NGS146 Zakres |Sekwencjonowanie 69 genéw zwigzanych z zaburzeniami cielesno-ptciowymi. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Cukrzyca monogenowa 1950 zt
NGS141 Zakres |Sekwencjonowanie 75 genéw zwigzanych z cukrzycami o potencjalnej przyczynie monogenowej. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nosliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Cukrzyca noworodkéw 1950 zt
NGS143 Zakres |Sekwencjonowanie 41 genéw zwigzanych z cukrzycami o poczatku w okresie noworodkowym. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Bl |motliwoié wykonania badania w dwoch etapach.
Nazwa [Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy 1950 zt
akres [Sekwencjonowanie 37 genéw zwigzanych z wrodzona nieodczynnoscia tarczycy.
NGS145  [|Zak Sekwencj ie 37 gendw zwi h d ieod $ci 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Wrodzona niedoczynno$é przytarczyc 1950 zt
akres [Sekwencjonowanie 11 genéw zwigzanych z rodzinng niedoczynnoscig przytarczyc.
NGs151  [Zak wencjonowani dw 2wigzanych 2 rodzinng niedoczynnosci 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
a8l |mozliwoic wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Wrodzony przerost nadnerczy 800 zt
MLPO50 [Zakres [Wykrywanie delecji i duplikacji w obrebienie genu CYP21A. 50
Uwagi [Badanie technika MLPA.
Nazwa [Hipogonadyzm hipogonadotropowy 1950 zt
Zakres |Sekwencjonowanie 47 genéw zwi 2 hipc 1em hi Stropowym m.in. Kallmana.
NGS038 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  |mozliwoic wykonania badania w dwoch etapach.
Nazwa [Otytosc 1950 zt
Zakres |Sekwencjonowanie 47 genéw zwigzanych z otytoécia o wezesnym poczatku.
NGS149 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Przedwczesne wygasanie funkcji jajnikow 1950 zt
NGS040 Zakres |Sekwencjonowanie 67 genéw zwigzanych z przedwczesnym wygasaniem funkcji jajnikéw. Badanie nie pokrywa zespotu FXPOI. 50
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ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.

|Uwagi

OKULISTYKA

czas oczekiwania na Cena

Kod badania Opis badania

wyniki pacjenci
Nazwa [Bezocze lub matoocze (anophtalmia/microphtalmia) 1950 zt
NGS041 Zakres [Sekwencjonowanie 63 genéw zwiazanych z przedwczesnym wygasaniem funkcji jajnikéw. Badanie nie pokrywa zespotu FXPOI. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
wagl mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Achromatopsja 1900 zt
NGS042 Zakres [sekwencjonowanie 8 genéw zwiazanych z achromatopsja. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
a8l |dwoch etapach.
Nazwa [Albinizm i wrodzony oczoplas 1950 zt
NGS039 Zakres |Sekwencjonowanie 41 genéw zwi z albini oraz d; 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Zespot Bardeta i Biedla 1950 zt
NGS043 Zakres |Sekwencjonowanie 27 genéw zwigzanych z zespotem Bardeta-Biedla oraz zespotem Alstroma. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nosliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Za¢ma wrodzona 2050zt
NGS031 Zakres [Sekwencjonowanie 201 genéw zwigzanych z obustronng zaéma, podejrzeniem zaémy wrodzonej oraz zaémy wieku dziecigcego. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Bl |motliwoié wykonania badania w dwoch etapach.
Nazwa [Choroby siatkowki 2050 zt
NGS032 Zakres |sekwencjonowanie 410 genéw zwiazanych z chorobami siatkéwki. Badanie nie wykrywa mutacji w DNA mitochondrialnym. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa |[Retinitis pigmentosa 2050 zt
NGS046 Zakres [Sekwencjonowanie 122 genéw zwiazanych z retinitis pigmentosa. Badanie nie wykrywa mutacji w DNA mitochondrialnym. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
a8l |dwoch etapach.
Nazwa |Dystrofia rogowki 1950 zt
NGS047 Zakres |Sekwencjonowanie 29 genéw zwigzanych z rozpoznaniem lub klinicznym podejrzeniem dystrofii rogéwki. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa [Wrodzone podwichniecie soczewek 1950 zt
NGS048 Zakres |Sekwencjonowanie 14 genéw zwigzanych z ectopia lentis. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
a8l |qwoch etapach.
Nazwa (Zespot Jouberta 1950 zt
NGS049 Zakres |Sekwencjonowanie 36 genéw zwigzanych z klinicznym podejrzeniem zespotu Jouberta. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa |[laskra 2050zt
NGS050 Zakres |Sekwencjonowanie 232 genéw zwiazanych z rozpoznaniem jaskry wrodzonej. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Okulistyczne choroby mitochondrialne 2780zt
WES001 Zakres |Sekwencjonowanie 37 genéw mitochondrialnych pod katem mutacji zwiazanych chorobami narzadu wzroku m.in. nueropatia nerwéw wzrokowych Lebera. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
8! |awoch etapach.
Nazwa [Neuropatia nerwéw wzrokowych 1950 zt
NGS051 Zakres |sekwencjonowanie 65 genéw zwiazanych z neuropatia nerwéw wzrokowych. Badanie nie wykrywa mutacji w DNA mitochondrialnym. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa (Zespdt Senior-Loken 1900 zt
NGS052 Zakres |Sekwencjonowanie 9 genéw zwigzanych z nefronoftyza z dystrofia siatkéwki (zespotem Seniora i Lokena). 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Dysplazja przegrodowo-oczna 1750zt
NGS053 Zakres |Sekwencjonowanie genéw HESX1, OTX2, PAX6 oraz SOX2 zwiazanych z dysplazja przegrodowo-oczna. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu gendw metodg NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
a8l |qwoch etapach.
Nazwa (Zespdt Sticklera 1900 zt
NGS008 Zakres |Sekwencjonowanie 8 genéw zwigzanych z zespotem Sticklera. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8l [dwoch etapach.
Nazwa (Zespot Ushera 1950 zt
NGS009 Zakres |Sekwencjonowanie 21 genéw zwigzanych z zespotem Ushera. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4wasch etapach.
Nazwa [Witreoretinopatia proliferacyjna 1950 zt
NGS054 Zakres |Sekwencjonowanie 24 genéw zwiazanych z witreoretinopatia proliferacyjna (PVR). 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
8l |dwoch etapach.

IMMUNOLOGIA

czas oczekiwania n

Kod badania Opis badania R
wyniki

Nazwa [Choroby autoimmunologiczne 1950 zt
NGS055 Zakres |sekwencjonowanie 47 genéw zwi hzcl i i 10logicznymi takimi jak choroby zapalne jelit, tuszczyca. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
8! |awoch etapach.
Nazwa [Niewydolnos¢ szpiku 2050 zt
NGS023 Zakres |Sekwencjonowanie 156 genéw zwiazanych z niewydolnoscia szpiku. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa [Przewlekta granulomatoza 1950 zt
NGS056 Zakres [sekwencjonowanie 8 genéw zwiazanych z przewlekia choroba zarniniakowa. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
a8l |dwoch etapach.
Nazwa (Zaburzenia uktadu dopetniacza 1950 zt
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Zakres

Sekwencjonowanie 80 gendw zwi; z deficytem sktadowych uktadu dopetni:
NGS057 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa [Niedobdr odpornosci 2 050 zt
NGS058 Zakres [Sekwencjonowanie 540 genéw zwigzanych z pierwotnym niedoborem odpornosci oraz chorobami zapalnymi jelit. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
a8l |mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Wrodzona neutropenia 1950 zt
Zakres |Sekwencjonowanie 28 genéw zwigzanych z neutropenia.
NGS025 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8l [dwoch etapach.

Kod badania

MALFORMACIE | DYSPLAZJE

Opis badania

czas oczekiwania na
wyniki

Cena
pacjenci

Nazwa [Rozszczep wargi i/lub podniebienia 2 050 zt
NGS014 Zakres [Sekwencjonowanie 304 genéw zwiazanych z monogenowymi przyczynami rozszczepu wargi i rozszczepu podniebienia. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8l |motliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Zespdt Kabuki 1900 zt
NGS104 Zakres |Sekwencjonowanie 9 genéw zwiazanych z zespotem Kabuki oraz zespotami o podobnym fenotypie 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa |Dysplazja kosci promieniowej 1950 zt
NGS105 Zakres |Sekwencjonowanie 60 genéw zwi z i przebiegaj; i z dysplazja kosci promienit j m.in. anemia f: I zesp6t TAR, zespot Holt i Orama. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nozliwoic wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Zesp6t Noonan i inne RASopatie 1950 zt
NGS034 Zakres [sekwencjonowanie 36 genéw zwigzanych z RASopatiami, w tym z zespotem Noonan. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
a8l |dwoch etapach.
Nazwa [Matogtowie 2050 zt
NGS106 Zakres |Sekwencjonowanie 267 genéw zwiazanych z mikrocefalia 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Fenotyp VACTERL-like 1950 zt
NGS107 Zakres |Sekwencjonowanie 62 genéw zwi z i do réznis jiaz ja VACTERL. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Xeroderma pigmentosum 1950 zt
NGS227 Zakres [Sekwencjonowanie 21 genéw zwiazanych z rozpoznaniem xeroderma pigmentosum 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa |Kraniosynostozy 2 050 zt
NGS108 Zakres |Sekwencjonowanie 195 genéw zwiazanych z kraniosynostozami 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nozliwoic wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Zespot Cornelii de Lange 1900 zt
NGS109 Zakres |sekwencjonowanie 6 genéw zwiazanych z zespotem Cornelii de Lange 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
a8l |4woch etapach.
Nazwa (Zespdt Adamsa i Olivera 1900 zt
NGS016 Zakres |Sekwencjonowanie 8 genéw zwigzanych z zespotem Adamsa i Olivera. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Artrogrypoza 2 050 zt
NGS110 Zakres |Sekwencjonowanie 280 genéw zwigzanych z wrodzong sztywnoscig stawéw 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
a8l |qwoch etapach.
Nazwa [Niski wzrost 1950 zt
NGS112 Zakres |Sekwencjonowanie 100 gendw zwi h z niskim uwar 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8l |dwoch etapach.
Nazwa |Wrodzona tamliwos¢ kosci 1950 zt
NGS113 Zakres |Sekwencjonowanie 87 genéw zwigzanych z wrodzona tamliwoscia kosci. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nozliwoic wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Dysplazje szkieletowe 2050 zt
NGS114 Zakres |Sekwencjonowanie 608 genéw zwigzanych z jami szki y 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Zespdt Sticklera 1900 zt
NGS008 Zakres |Sekwencjonowanie 8 genéw zwiazanych z zespotem Sticklera. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Egzostozy 1750zt
NGS115 Zakres |Sekwencjonowanie genéw EXT1 i EXT2 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
A8l |mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Wielkogtowie i zespoty z nadmiernym wzrostem 1950 zt
NGS116 Zakres |Sekwencjonowanie 48 genéw zwigzanych z makrocefalig oraz zespotami overgrowth 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
wagl  [4woch etapach.
Nazwa (Zespoty mikrodelecyjne 700 zt
MLP245  (Zakres [Wykrywanie delecji i duplikacji zwi hz tami objetymi sond P245. 50
Uwagi [Badanie technika MLPA.
Nazwa |Niski wzrost zwigzny z genem SHOX 800 zt
MLP0O18 (Zakres [Wykrywanie delecji i duplikacji w obrebie genu SHOX. 50
Uwagi [Badanie technika MLPA.
Nazwa [Zesp6t Pradera-Willego i Angelmana 820 zt
Badanie zaburzeri metylacji zwiazanych z zespotem Pradera Willego i Angelamna: PWS/AS region (15q11-13), MKRN3, MAGEL2, NDN, SNRPN, UBE3A, ATP10A,
MEO028  |Zakres |horps‘ocaz. 50
Uwagi [Badanie technika MLPA.
Nazwa (Zespdt Silvera-Russela i Beckwitha-Wiedemanna 820 zt
MEO30 Zakres |Badanie zaburzen metylacji zwigzanych z zespotem Silvera-Russela i Becktwitha-Wiedemanna: 11p15 region, H19, IGF2, CDKN1C, KCNQ1. 50
Uwagi [Badanie technika MLPA.
Nazwa [Zespdt Silvera-Russela (Il etap diagnostyki), Temple i Kagami-Ogata 820 zt
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MEO032 Zakres |Badanie zaburzer metylacji zwi hz tem Silvera-R la, Temple i Kagami-Ogata: Chr. 6q24; 7p12; 7q32; 14932 50
Uwagi [Badanie technika MLPA.
Nazwa |Dysplazja przegrodowo-oczna 1750 zt
NGS053 Zakres [sekwencjonowanie gendw HESX1, OTX2, PAX6 oraz SOX2 zwiazanych z dysplazja przegrodowo-oczna. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
Wagl  |4woch etapach.

GINEKOLOGIA | ANDROLOGIA

q q A czas oczekiwania na Cena
Kod badania Opis badania o Y
wyniki pacjenci
Nazwa |Kariotyp 600 zt
LK Zakres |Badanie kariotypu z limfocytéw barwionych metoda GTG. 30
Uwagi |-
Nazwa [Trombofilia pierwotna - badanie podstawowe 410 zt
PCR0O03 Zakres [Badanie genu protrombiny F2 (mutacja: G20210A) oraz badanie genu czynnika V Leiden (mutacja: G1691A). 30
Uwagi [Badanie technik gPCR.
Nazwa [AZF 550 zt
PCR0O04 Zakres |Badanie mikrodelecji chromosomu Y w zakresie regionu AZF — 15 markeréw STS. Okreslenie ptci chromosomowej. 30
Uwagi [Badanie technika gPCR.
Nazwa |Genotypowanie HPV 300 zt
PCR0O05 Zakres |Wykrywanie infekcji HPV (14 onkogennych genotypéw wysokiego ryzyka). 30
Uwagi [Badanie technika qPCR.
Nazwa [Przedwczesne wygasanie funkcji jajnikow 1950 zt
NGS040 Zakres |Sekwencjonowanie 67 genéw zwigzanych z przedwczesnym wygasaniem funkcji jajnikéw. Badanie nie pokrywa zespotu FXPOI. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nosliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Zaburzenia rozwoju ptciowego 1950 zt
NGS146 Zakres [Sekwencjonowanie 69 genéw zwiazanych z zaburzeniami cielesno-ptciowymi. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwéch etapach.
Nazwa [Nieptodnos¢ kobieca 1950 zt
NGS117 Zakres |Sekwencjonowanie 132 genéw zwigzanych z nieptodnoscia kobieca. Badanie nie zawiera badania ekspansji genu FMR1. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Nieptodno$¢ meska 1950 zt
NGS118 Zakres |Sekwencjonowanie 167 genéw zwiazanych z nieptodnoscia meska. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
a8l |qwoch etapach.

Kod badania

OROBY METABOLICZNE

Opis badania

czas oczekiwania na
wyniki

Cena
pacjenci

Nazwa [Niedobdr koenzymu Q10
NGS059 Zakres |sekwencjonowanie 15 genéw zwigzanych z niedoborem koenzymu Q10 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
a8l |dwoch etapach.
Nazwa [Wrodzone zaburzenia glikozylacji 1950 zt
NGS060 Zakres |Sekwencjonowanie 116 genéw zwiazanych z wrodzonymi zaburzeniami glikozylacji. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8l [mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Hiperamonemia i zaburzenia cyklu mocznikowego 1950 zt
NGS061 Zakres [Sekwencjonowanie 106 genéw zwiazanych z wrodzonymi zaburzeniami glikozylacji. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
wagl zliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa |Pierwotna kwasica ketonowa 1950 zt
NGS062 Zakres [sekwencjonowanie 45 genéw zwiazanych z pierwotna kwasica ketonowa. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Mukopolisacharydozy 1950 zt
NGS063 Zakres |Sekwencjonowanie 18 genéw zwi z muk i ydozami, chorobg Gauchera oraz chorobg Fabry'ego. 50
U +  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nozliwoic wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Choroby peroksysomalne 1950 zt
NGS064 Zakres |sekwencjonowanie 38 genéw zwi zcl i perok 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu gendw metodg NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
A8l |mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Szeroki panel metaboliczny 2050 zt
NGS065 Zakres |Sekwencjonowanie 716 gendw zwi h z chorobami metabolicznymi zwi; iz jami w genomie jad y 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! zliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Choroby mitochondrialne 2780 zt
WES004 Zakres |Sekwencjonowanie 484 genéw zwiazanych z chorobami mitochondiralnymi zwiazanymi z mutacjami w genomie jadrowym oraz mitochondrialnym. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nozliwoic wykonania badania w dwoch etapach.
Nazwa |Porfiria wrodzona 1900 zt
NGS066 Zakres |Sekwencjonowanie 9 genéw zwiazanych z porfiria wtérna (wrodzona). 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa |Otytos¢ 1950 zt
NGS149 Zakres |Sekwencjonowanie 47 genéw zwigzanych z otytoécia o wezesnym poczatku. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
A8l |mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.

Kod badania

NEFROLOGIA i UROLOGIA

Opis badania

czas oczekiwania na
wyniki

Cena
pacjenci

Nazwa [Zespét Alporta / krwinkomocz 1900 zt
NGS005 Zakres [sekwencjonowanie 8 genéw zwiazanych z tem Alporta oraz krwi 50

U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w

Wagl  [4woch etapach.

Nazwa [Ciliopatie 1950 zt
NGS068 Zakres |sekwencjonowanie 300 genéw zwiazanych z ciliopatiami. 50

Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje

B! [mosliwos¢ wykonania badania w dwéch etapach.
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Nazwa (Zespot Bardeta i Biedla 1950 zt
NGS043 Zakres [Sekwencjonowanie 27 genow zwiazanych z zespotem Bardeta-Biedla oraz zespotem Alstroma. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Zespot Barttera 1900 zt
NGS069 Zakres |Sekwencjonowanie 10 genéw zwigzanych z zespotem Barttera. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa (Zespot skrzelowo-uszno-nerkowy (BOR) 1750zt
NGS006 Zakres [sekwencjonowanie 4 genéw zwiazanych z skrzeloy ym (BOS) oraz skr -uszno-nerkowym (BOR). 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
a8l |dwéch etapach.
Nazwa [Torbielowatos$¢ nerek 1950 zt
NGS070 Zakres [Sekwencjonowanie 72 genéw zwigzanych z torbielowatoscia nerek. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8l [mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Moczdwka prosta 1750zt
NGS071 Zakres |Sekwencjonowanie 5 genéw zwiazanych z moczéwka prosta. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
A8l |mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Zespot hemolityczno - mocznicowy 1900 zt
NGS072 Zakres |Sekwencjonowanie 9 genéw zwigzanych z zespotem hemolityczno - mocznicowym. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8l [dwoch etapach.
Nazwa [Hipomagnezemia 1950 zt
NGS073 Zakres |Sekwencjonowanie 19 genéw zwigzanych z hipomagnezemia 50
U : |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Krzywica hipofosfatemiczna 1950 zt
NGS074  |Zakres [sekwencjonowanie 18 gendw zwi z krzywica hi icza 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl |mozliwoic wykonania badania w dwéch etapach.
Nazwa [Zespét Jouberta 1950 zt
NGS049 Zakres [Sekwencjonowanie 36 genéw zwiazanych z klinicznym podejrzeniem zespotu Jouberta. 50
U . [Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa (Zespdt Liddle'a 1750zt
NGS075 Zakres |Sekwencjonowanie 2 genéw zwigzanych z klinicznym podejrzeniem zespotu Liddle'a. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
a8l |gwoch etapach.
Nazwa [Zespdt Meckela 1950 zt
NGS076 Zakres |Sekwencjonowanie 13 genéw zwigzanych z klinicznym podejrzeniem zespotu Meckela 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Otytosé 1950 zt
NGS149 Zakres |Sekwencjonowanie 47 genéw zwiazanych z otytoécia o wezesnym poczatku. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwéch etapach.
Nazwa |[Kamica nerkowa 1950 zt
NGS077 Zakres |Sekwencjonowanie 51 genéw zwigzanych z genetycznym podtozem kamicy nerkowej. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Nefronoftyza 1950 zt
NGS078 Zakres [Sekwencjonowanie 20 genéw zwiazanych z nefronoftyza 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
8! [dwoch etapach.
Nazwa (Zespot nerczycowy 1950 zt
NGS079 Zakres |Sekwencjonowanie 96 genéw zwigzanych z klinicznym podejrzeniem zespotu nerczycowego 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa [Pierwotna dyskineza rzesek 2 050 zt
NGS080 Zakres [sekwencjonowanie 140 genéw zwigzanych z pierwotna dyskineza rzesek 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
wagl zliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Pierwotna hiperoxaluria 1750zt
NGS081 Zakres |Sekwencjonowanie 3 genéw zwigzanych z klinicznym podejrzeniem pierwotnej hiperoxalurii. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa |Pseudohipoaldosteronizm 1900 zt
NGS082 Zakres |Sekwencjonowanie 10 genéw zwigzanych z klinicznym podejrzeniem pseudohipoaldosteronizmu 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Malforamcje nerkowe 1950 zt
NGS083 Zakres |Sekwencjonowanie 27 genéw zwiazanych z malformacjami nerek 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa (Tubulopatie 2050 zt
NGS084 Zakres |Sekwencjonowanie 65 genéw zwigzanych z tubulopatiami 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
wagl zliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Zesp6t Senior-Loken 1900 zt
NGS052 Zakres |Sekwencjonowanie 9 genéw zwigzanych z nefronoftyza z dystrofia siatkéwki (zespotem Seniora i Lokena). 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa ([Test Bladder EpiCheck 920 zt
Badanie 15 biomarkeréw w celu monitorowania nawrotdw raka pecherza moczowego lub diagnostyki raka pecherza moczowego i nowotworéw gérnych drog
BEC Zakres |50 owych. 10
Uwagi ISekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV.

NEUROLOGIA

q o q czas oczekiwania na Cena

Kod badania Opis badania R -
wyniki pacjenci
Nazwa [Stwardnienie zanikowe boczne 1950 zt

NGS085 Zakres |sekwencjonowanie 38 genéw zwi h ze st ieni i ym bocznym oraz chorobami neuronu ruchowego. 50

Uwagi Sekwencjonowanie panelu gendw metodq NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
A8l |mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.

Nazwa [Ataksja wrodzona o poczatku w wieku dziecigcym 2050 zt

NGS086 Zakres |Sekwencjonowanie 482 genéw zwigzanych z ataksjami wrodzonymi o poczatku w dzieciristwie. Badanie nie zawiera badania ekspansji. 50
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U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [noliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa |Ataksja wrodzona o poczatku w wieku dorostym 2050 zt
NGS087 Zakres |Sekwencjonowanie 260 genéw zwiazanych z ataksjami wrodzonymi o poczatku w wieku dorostym. Badanie nie zawiera badania ekspansji. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8l |mozliwosé wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa |Autyzm 2050 zt
NGS088 Zakres |Sekwencjonowanie 735 genéw zwiazanych z zaburzeniami ze spektrum autyzmu. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
B! [mosliwos¢ wykonania badania w dwéch etapach.
Nazwa [Polineuropatie 2 050 zt
NGS089 Zakres |sekwencjonowanie 282 genéw zwiazanych z polineuropatiami wrodzonymi 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
a8l |mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa |Padaczka 2050 zt
NGS091 Zakres |Sekwencjonowanie 814 gendw zwi h z padaczkami o poczatku, drgawkami gorgczkowymi oraz padaczkami syndromicznymi. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Niedobdr koenzymu Q10 1950 zt
NGS059 Zakres |Sekwencjonowanie 15 genéw zwigzanych z niedoborem koenzymu Q10 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Dystrofie miesniowe i miopatie 2050 zt
NGS381 Zakres |Sekwencjonowanie 457 genéw zwiazanych z dystrofiami migéniowymi oraz miopatiami. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Demencja o wczesnym poczatku i otepienie czotowo-skroniowe 1950 zt
NGS092 Zakres |Sekwencjonowanie 42 genéw zwi z demencjg o poczatku oraz ieniem skroniowo-czotowym. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nozliwoic wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Dystonia, plgsawica i powigzane zaburzenia ruchowe - wieku dzieciecego 2 050 zt
ISekwencjonowanie 937 genéw zwigzanych z dystonia, plasawicgoraz innymi zaburzeniami ruchowymi o poczatku w wieku dziecigcym. Badanie nie zawiera
NGS093  [Zakres |5 qania ekspansji w genie HTT. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Dystonia, plasawica i powigzane zaburzenia ruchowe - wieku dorostego 2050 zt
Sekwencjonowanie 937 genéw zwigzanych z dystonia, plasawicgoraz innymi zaburzeniami ruchowymi o poczatku w wieku dorostym. Badanie nie zawiera
NGS094 Zakres badania ekspansji w genie HTT. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nozliwoic wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Leukodystrofia i leukoencefalopatia 1950 zt
NGS095 Zakres |sekwencjonowanie 81 genéw zwiazanych z klinicznym podejrzeniem rofii lub lekuoenc 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
8! [dwoch etapach.
Nazwa [Migreny 1900 zt
NGS097 Zakres |Sekwencjonowanie 10 genéw zwigzanych z wrodzonymi przyczynami migreny. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
2 n — n 7
Nazwa |Dystrofia miesniowa Duchenne'a i Beckera 1020zt
MLP034  (Zakres [Wykrywanie delecji i duplikacji w obrebienie genu DMD. 50
Uwagi [Badanie technika MLPA.
Nazwa [Rdzeniowy zanik miesni 750 zt
MLP021 (Zakres [Wykrywanie delecji i duplikacji w obrebienie genow SMN1 i SMN2. 10
Uwagi [Badanie technika MLPA.
Nazwa [Zespot CADASIL i CARASIL 1750 zt
NGS098  |[Zakres |sekwencjonowanie genéw NOTCH3 i HTRAL zwigzanych z zespotem CADASIL/CARASIL.
. |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
Uwagi [dwéch etapach. 50
Nazwa [Choroba Parkinsona 1950 zt
NGS099 Zakres ISekwencjonowanie 59 gendw zwigzanych z genetycznym podtozem choroby Parkinsona.
. [Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
k j i I 6 d li | ki d: ie b: li iej 2liwos¢ wyke ia badani
Uwagi [dwoch etapach. 50
Nazwa [Porfiria wrodzona 1900 zt
NGS066 Zakres [sekwencjonowanie 9 genéw zwiazanych z porfiria wtdrna (wrodzona). 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgody z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nozliwoic wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Stwardnienie guzowate 1750zt
NGS015 Zakres |sekwencjonowanie genéw TSC1 oraz TSC2. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Bl |mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Niepetnosprawnos¢ intelektualna 2780zt
WES005 Zakres |Sekwencjonowanie 2657 genéw zwigzanych z niepetnosprawnoscia intelektualna. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
wagl  [nozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.

PULOMONOLOGIA

- i i czas oczekiwaniana  Cena
Kod badania Opis badania g Fy—
wyniki pacjenci
Nazwa [Ciliopatie 1950 zt
NGS068 Zakres |Sekwencjonowanie 300 genéw zwiazanych z ciliopatiami. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Hipowentylacja i bezdech 1950 zt
NGS100 Zakres |Sekwencjonowanie 15 genéw zwiazanych z centralna hipowentylacja oraz bezdechem. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
8! dwach etapach.
Nazwa [Niedobér surfaktantu 1900 zt
NGS102 Zakres |Sekwencjonowanie 8 genéw zwigzanych z niedoborem surfaktantu. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Zespot Hermanskiego i Pudlaka 1950 zt
NGS017 Zakres |Sekwencjonowanie 23 genéw zwigzanych z zespotem Hermarnskiego i Pudlaka. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
a8l |dwoch etapach.
Nazwa [Nadcisnienie ptucne 1950 zt
NGS188 Zakres |Sekwencjonowanie 21 genéw zwigzanych z nadcisnieniem ptucnym. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
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NGS103

Nazwa

Rozstrzenie oskrzeli

Zakres

Sekwencjonowanie 18 genéw zwigzanych wrodzonym podtozem rozstrzeni oskrzeli.

Uwagi

Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje

mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.

50

1950 zt

Kod badania

ONKOLOGIA - BADANIA GERMINALNE

Opis badania

czas oczekiwania na
wyniki

Cena
pacjenci

Nazwa [Badanie najczestszych mutacji w genach BRCA1 i BRCA2
BNC001 Zakres [Badanie mutacji BRCA1: 185delAG, 4153delA, 5382insC, 3819delGTAAA, 3875delGTCT, T181G (Cys61Gly), 2080delA oraz BRCA2: 6174delT 30
Uwagi [Badanie technika qPCR.
Nazwa [Badanie najczestszych mutacji w genie CHEK2 640 zt
BNCO002 Zakres |Badanie dwéch mutacji: ¢.509_510 delGA i ¢.172_175 delTTGT 50
Uwagi |Analiza wariantow metoda sekwencjonowania Sangera.
Nazwa [Badanie najczestszych mutacji w genie PALB2 640 zt
BNCO003 Zakres [Badanie trzech mutacji: IVS2+1G>A, 1100delC, del5395 50
Uwagi /Analiza wariantéw metoda sekwencjonowania Sangera.
Nazwa [Rodzinny rak piersii jajnika - badanie genéw BRCA1 i BRCA2 1550zt
NGO001 [|Zakres |[sekwencjonowanie genow BRCAL i BRCA2. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8! dwdch etapach.
Nazwa [Rodzinny rak piersi - badanie genéw najwyzszego ryzyka 1630zt
NGOO002 |Zakres [sekwencjonowanie genow BRCA1, BRCA2, CDH1, PALB2, PTEN, RECQL, STK11 i TP53. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwo$¢ wykonania badania w
a8l |dwoch etapach.
Nazwa [Rodzinny rak piersi - badanie wszystkich gendw zwigzanych z dziedzicznym rakiem piersi 1680 zt
NGOO003 Zakres |Sekwencjonowanie 27 genéw zwigzanych rodzinnym rakiem piersi. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Rodzinny rak piersi i jajnika 1630zt
NGO004 Zakres ISekwencjonowanie gendw ATM, BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, RAD51C, RAD51D 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
wagl zliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Rodzinny rak jajnika 1680 zt
NGOO005 Zakres |Sekwencjonowanie 26 genéw zwigzanych z rodzinnym rakiem jajnika. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Predyspozycja do nowotwordéw uktadu pokarmowego 1680 zt
NGO006 Zakres |Sekwencjonowanie 31 genéw zwigzanych z predyspozycjami do nowotwordéw uktadu pokarmowego. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metodg NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  [nozliwoic wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa (Zespot Lyncha 1630zt
NGO007 Zakres ISekwencjonowanie genéw EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, i PMS2 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa |Predyspozycja do biataczki 1680 zt
NGO008 Zakres |Sekwencjonowanie 17 genéw z wigzanych z predyspozycja do ostre] biataczki mieloblastycznej i limfoblastycznej. 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
wagl zliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Predyspozycja do raka ptuca 16301zt
NGO009 Zakres ISekwencjonowanie genéw BRCA2, CDKN2A, EGFR, FAM111B oraz TP53. 50
Uwagi Sekwencjonowanie panelu gendw metodq NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
A8l |mozliwosc wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Predyspozycja do czerniaka i innych nowotwordw skory 1680 zt
NGO010 Zakres |Sekwencjonowanie 19 genéw zwigzanych z predyspozycja do czerniaka oraz innych nowotworéw ztosliwych skéry. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
8l [dwoch etapach.
Nazwa [Predyspozycja do raka trzustki 1680 zt
NGOO011 Zakres |Sekwencjonowanie 22 genéw zwigzanych z predyspozycja do raka trzustki. 50
U :  |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
Wagl  [4woch etapach.
Nazwa [Predyspozycja do raka nerki 1680 zt
NGOO012 Zakres |Sekwencjonowanie 26 gendw zwigzanych z predyspozycja do raka nerki. 50
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Panel autorski na podstawie bazy OMIM oraz literatury. Istnieje mozliwos¢ wykonania badania w
wagl dwdch etapach.
Nazwa [Predyspozcje do nowotworéw 1750 zt
NGO000 Zakres |Sekwencjonowanie 160 genéw zwiazanych z predyspozycjami do nowotworéw 50
U . |Sekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analizg CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertéw NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
Wagl  |mozliwoic wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Badanie polimofrizméw genu DPYD 510 zt
Zakres Badanie polimorfizméw DPYD*2A (IVS14+1G>A,c.1905+1G>A,rs3918290), DPYD*13 (c.1679T>G,rs55886062), DPYD D949V (c.2846A>T, rs67376798), DPYD*6
BNCO04 (c.2194G>A, r51801160) oraz DPYD IVS10 (c.1129-5923C>G, rs75017182) 30
Uwagi ISekwencjonowanie panelu gendw metoda NGS z analiza CNV. Zakres panelu zgodny z rekomendacjami ekspertow NHS Genomic Medicine Service. Istnieje
8! mozliwos¢ wykonania badania w dwdch etapach.
Nazwa [Badanie genu BRCA1 metodg MLPA 800 zt
MLP002 (Zakres [Wykrywanie delecjii duplikacji w obrebie genu BRCAI. 50
Uwagi [Badanie technika MLPA.
Nazwa [Badanie gendw BRCAZ2 i CHEK2 metoda MLPA 800 zt
MLP045  |Zakres |wykrywanie delecji i duplikacji w obrebie genéw BRCA2 i CHEK2. 50
Uwagi [Badanie technika MLPA.
Nazwa [Badanie gendw MLH1, MSH2 i EPCAM metodg MLPA 800 zt
MLP0OO3 Zakres |Wykrywanie delecji i duplikacji w obrebie genéw MLH1, MSH2 i EPCAM. 50
Uwagi [Badanie technika MLPA.

ONKOLOGIA - BADANIA SOMATYCZNE

Kod badania Opis badania czas oczekiwaniana  Cena
wyniki pacjenci
Nazwa [EGFR 600 zt
BNCO05 Zakres [Mutacje w eksonach 18,19,20,21 10
Uwagi [Badanie technika gPCR.
Nazwa [KRAS 600 zt
BNCO06 |Zakres [Mutacje eksonu 2 (kodony 12, 13), eksonu 3 (kodony 59, 61) oraz eksonu 4 (kodony 117, 146) 10
Uwagi [Badanie technika qPCR.
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BNCOO07

Nazwa

INRAS

Zakres

Mutacje eksonu 2 (kodony 12,13) eksonu 3 (kodony 59, 61) praz eksonu 4 (kodony 117,146)

Uwagi

Badanie technikg qPCR.

10

600 zt

BNCO08

Nazwa

BRAF

Zakres

Mutacje w kodonie 600

Uwagi

Badanie technika qPCR.

10

600 zt

BNCO009

Nazwa

taczne badanie gendw KRAS, NRAS, BRAF

Zakres

Mutacje w eksonach 18,19,20,21

Uwagi

Badanie technikg gPCR.

10

1420zt

BNCO10

Nazwa

PIK3CA

Zakres

Badanie mutacji w kodonach 345, 420, 542, 545, 546, 1047, 1049 genu PIK3CA

Uwagi

Badanie technika qPCR.

10

600 zt

BNCO11

Nazwa

taczne badanie gendw ALK, ROS1, RET, MET

Zakres

Badanie translokacji w genach ALK, ROS1, RET oraz MET exon 14 skipping

Uwagi

Badanie technikg qPCR.

10

820 zt

BNCO12

Nazwa

INTRK

Zakres

Badanie translokacji w genach ALK, ROS1, RET oraz MET exon 24 skipping

Uwagi

Badanie technika qPCR.

10

820 zt

OKF001

Nazwa

ALK

Zakres

Badanie rearanzacji genu ALK

Uwagi

Badanie technika FISH.

10

820 zt

OKF002

Nazwa

ROS1

Zakres

Badanie rearanzacji genu ROS1

Uwagi

Badanie technika FISH.

10

820 zt

OKF003

Nazwa

/Amplifikacja HER2

Zakres

Badanie amplifikacji genu ERBB2

Uwagi

Badanie technika FISH.

10

680 zt

BEC

Nazwa

Test Bladder EpiCheck

Zakres

Badanie 15 biomarkeréw w celu monitorowania nawrotéw raka pecherza moczowego lub diagnostyki raka pecherza moczowego i nowotworéw gérnych drog
moczowych.

Uwagi

ISekwencjonowanie panelu genéw metoda NGS z analiza CNV.

10

920 zt
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