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-§* NIEPLODNOSC 4437 Nieptodno$¢ meska-badanie genu NADKRZEPLIWOSC DIAGNOSTYKA PRENATALNA
é 130 Kariotyp z limfocytéw krwi obwodowej CFTR (1 mutacja F508del) 239 Czynnik V Leiden 3879 Kariotyp z amniocytow - badanie
=
N

3880 Badanie w kierunku mozaiki linii
chromosomow piciowych metoda FISH

3881 Weryfikacja kariotypu mozaikowego
chromosomu X lub Y o niskim procencie
komoérek nieprawidtowych, metoda FISH
UWAGA: Rozwiniecie badania 130.
Tylko jako badanie dozlecane.

3882 Nieptodno$¢ meska - delecja sekwenciji
SRY w chromosomie Y metoda biologii
molekularnej - metoda FISH

899 Nieptodno$¢ meska-badanie genu
CFTR (badanie 7 mutacji
+ polimorfizm IVS8Tn)
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oligozoospermia (badanie regionu AZF)
3875 Zespot tamliwego chromosomu X

- analiza w kierunku obecnosci

premutacji i mutacji dynamicznej

polegajacej na ekspansji powtorzen

(CGG) w 5'UTR genu FMR1

3648 Typowanie molekularne KIR

241 Termolabilny wariant MTHFR-analiza
wariantow A1298C oraz C677T

3821 Nadkrzepliwo$¢ wrodzona (Czynnik V
Leiden+Mutacja 20210 G-A genu
protrombiny)

3859 Nadkrzepliwo$¢, panel rozszerzony
(FVL G1691A/R506Q, FV H1299R,

FIl G20210A, MTHFR C677T, MTHFR
A1298C, PAI-1 4G/5G)

3925 Ryzyko poronien, rozszerzony panel
badan genetycznych (czynnik V Leiden,
Mutacja G20210A w genie protrombiny,
MTHFR, R2, Pal)

PRAWIDLOWY SPOSOB ZAZNACZANIA BADAN

10059 Typowanie tkankowe molekularne HLA C

4692 Pakiet diagnostyczny nawracajacych
poroniert samoistnych o podtozu
immunologicznym- ocena genotypu KIR
i HLA-C u kobiety

4280 Analiza aberracii liczbowych
chromosomoéw: X, Y, 13, 18, 21;
okreslenie pici ptodu - badanie
molekularne metoda QF-PCR

4279 Analiza aberracji oraz mikroaberracji
chromosomowych, okreslenie pici
ptodu metodg mikromacierzy CGH*
(badanie prenatalne)

* badanie wykonywane w pynie owodniowym

Uwaga! Konieczne jest wypetnienie
deklaracji $wiadomej zgody (osobny druk)
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ONKOGENETYKA

215 Rak piersi i/lub jajnika-badanie
podstawowe 16 mutacji w genie BRCA1

3858 Rak piersi i/lub jajnika - panel
podstawowych mutacji BRCA1, BRCA2,
PALB2

3776 BRCA-NGS-badanie mutacji germi
nalnych w genach BRCA1 i BRCA2
technikag NGS w DNA z krwi obwodowej

3935 Nowotwory u mezczyzn-panel
podstawowy (BRCA1, BRCA2, HOXB13,
CHEK2, NBN)

3927 Nowotwory u mezczyzn-panel
rozszerzony (BRCA1, BRCA2, HOXB13,
CHEK2, NBN, CDKN2)

3936 Nowotwory u kobiet-panel podstawowy
(BRCA1, BRCA2, PALB2, CHEK2, NBN)

3928 Nowotwory u kobiet-panel rozszerzony
(BRCA1, BRCA2, PALB2, CHEK2, NBN,
CDKN2A)

INNE

3812 Mukowiscydoza (gen CFTR-36 mutacji)

3825 Mukowiscydoza (gen CFTR-mutacja
F508del)

5071 Mukowiscydoza. Analiza genu CFTR
met. NGS

4283 Mikrodelecje (zespoty najczesciej
wystepujacych mikrodelecji chromosom-
wych) — test MLPA

4271 Rdzeniowy zanik miesni SMA,
identyfikacja delecji eksonéw 7 i 8 genu
SMN1 wraz z okre$leniem liczby kopii
genow SMN1 i SMN2-test MLPA

4274 Badanie mutacji markerowej
-potwierdzenie zmiany w rodzinie
(wybrany gen i wybrana mutacja)

5124 Badanie 2 mutacji markerowych
(2 amplikony) - wybrany gen/geny
i wybrane mutacje

4251 Analiza aberracii (liczby i struktury)
oraz mikroaberracji chromosomowych
w diagnostyce wad wrodzonych
- mikromacierz kliniczna CGH

Petna oferta badan genetycznych dostepna na: www.diagnostyka.pl

INNE BADANIA:
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pol ponizszej tabeli.

DANE KLINICZNE PACJENTA
Uwaga! Wymagane jest kompl, tnieni
rie do wyk ia badania (zaznacz) :
nieptodno$é
pierwotna  wtérna
poronienia

liczba poronien
tydzien poronien ...........c.oveverenereereeierienns
planowany zabieg IVF

niepowodzenie procedur wspomaganego rozrodu
urodzenie dziecka z wadami

(wymieni¢ jakie)

wystepowanie wad genetycznych w rodzinie
(jakie wady i stopien pokrewienstwa) ...................

Informacje o stosowanym leczeniu:

podejrzenie aberracji chromosomowej
(jakiej?)

dysmorfia, wady rozwojowe
(jakie?)

opoznienie pokwitania
pierwotny brak miesigczki
transseksualizm

dawstwo komérek rozrodczych
inne
(jakie?)

Czy byta wykonywana transfuzja TAK

Czy byt wykonywany przeszczep szpiku TAK NIE

Informacije o zaawansowaniu cigzy/jesii dotyczy (wyniki badan przesiewowych, inne wyniki badan ptodu)

NIE
Data transfuzji

Data przeszczepu

Inne istotne informacie:..
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