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Czas dostarczenia materiatu do

Maksymalny czas realizacji

do badania materiat dostarczenia materiatu do LGK ) " LGK
oraz warunki przechowywania i transportu (TAT) (TAT - CITO)
Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro limfocytéw krwi ptodowej z zastosowaniem metody prazkowe;j JALOWA 4ml probdwka z heparyn oniedziatek - piatek
LGK_1_2_1 [NFZ] Kariotyp - krew ptodowa Analiza kariotypu limfocytéw krwi ptodowe;j. v ¥ v eTW v P ! ¥ Pra ] rutynowy metoda prazkdéw GTW, 500 prazkow krew ptodowa pacjent NIE musi by¢ na czczo ZOdowa paryna bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C komérki po hodowli in vitro s 07.30- 14 80 7-10 dni -
g liza k | k bowk dziatek k
Analiza kariotypu amniocytow. JAtOWA 11ml stozkowa probéwka oniedziatek - piatel
B LGK_1_2_2 [NFZ] Kariotyp - amniocyty R v Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro amniocytéw z zastosowaniem metody prazkowej GTW. rutynowy metoda prazkéw GTW, 500 prazkow ptyn owodniowy pacjent NIE musi by¢ na czczo . ) P bez zbednej zwtoki, RT 24h, RT komérki po hodowli in vitro P P 21 dni --
S program NFZ wirownicza (2 szt) 07.30- 14.00
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- =1 Analiza kariotypu - badanie FISH t iem jednej sond 72h, +4°C
< © [NFZ] FISH - uzupetnienie nallza karlotypu - badanie i z zas' osowaniem jednej sondy Badanie_uzupetniajace analize chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro limfocytéw krwi ptodowej lub amniocytéw. komérki po hodowli in vitro i o, , . . i . . L L .
k=] LGK_1_2_3 . specyficznej. . . . . ! . rutynowy FISH . pacjent NIE musi by¢ na czczo probdéwka wirownicza bez zbednej zwtoki, +4°C LUB komorki po hodowli in vitro - 5-7 dni -
= © kariotypu Analiza wybranego locus z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu jednej sondy specyficznej. zawieszone w utrwalaczu . N
< Qo program NFZ 12 miesiecy, -20°C
Z
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Namnozenie amniocytéw z ptynu owodniowego poprzez hodowle komdérkowa w warunkach in vitro, np, w celu izolacji kwaséw , L . . L, JALOWA 11ml stozkowa probéwka ) A . oniedziatek - piatek A
< LGK_1_2_4 Hodowla komérkowa - amniocyty Hodowla in vitro amniocytow. v Py o pop : N a P ! rutynowy hodowla komérkowa in vitro ptyn owodniowy pacjent NIE musi by¢ na czczo . X P bez zbednej zwtoki, RT 24h, RT amniocyty P P 21 dni -
a) nukleinowych. wirownicza (2 szt) 07.30- 14.00
<
m
krew zylna oniedziatek-pigtek 7.30
¥ Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT P P 15.00
li keréw STR .
() Analiza profilu DNA matki. Analiza profilu DNA matki wymagana w celu oznaczenia kontaminacji DNA ptodowego materiatem matczynym (MCC - maternal cell analiza _mar erow_ R z . L poniedziatek-piagtek .
c LGK 1.4 1 MCC (matka) L . rutynowy wykorzystaniem techniki PCR oraz pacjent NIE musi by¢ na czczo N . DNA 3-5dni -
5 program NFZ contamination ) zgodnie z procedurg LGK_1_4_2 (zestaw PowerPlex 16 HS System). elektroforezy kanilarnei poniedziatek - pigtek 7.30-15.00
=] ykap ! wymaz z policzka , i i 07.30-12.00
= wymazdéwka bez zbednej zwtoki, RT L - .
) po wczesniejszym uzgodnieniu terminu
o
IS
o
S Oznaczanie kontaminacji DNA ptodowego materiatem matczynym (MCC - maternal cell contamination ) zgodnie z procedurg LGK_1_4_2 i ,
c | keréw STR
analiza markeréow z
% ; Analiza zanieczyszczenia DNA ptodowego materiatem matczynym (MCC). (zestaw PowerPlex 16 HS System). i . i i L, JALtOWA 11ml stozkowa probdwka i i poniedziatek - piatek .
a LGK_1_4_2 MCC (ptod) program NFZ rutynowy wykorzystaniem techniki PCR oraz ptyn owodniowy pacjent NIE musi by¢ na czczo wirownicza (2 szt) bez zbednej zwtoki, RT 24h, RT DNA 07.30 - 14.00 3-5dni -
. lektrof kapil j ’ ’
Analiza chimeryzmu wykonywana na podstawie analizy wynikow uzyskanych w procedurze LGK_1_4_1 oraz LGK_1_4_2. elekirotorezy kaptarnej

Maksymalny czas realizacji w

Rodzaj badania Kod badania Nazwa badania - CliniNet \EYAVER ELELIE] Opis badania Tryb zlecania Metoda analityczna Materiat biologiczny i ) i ) materiatu do LGK maksymalny czas Materiat analityczny w trybie regularnym trybie pilnym
do badania materiat dostarczenia materiatu do LGK ) e LGK
oraz warunki przechowywania i transportu (TAT) (TAT - CITO)
) ) . i . , i . Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro limfocytéw krwi obwodowej z zastosowaniem metody prazkowe;j i L, L, . X o, JALOWA 4ml probdwka z heparyna i i L L poniedziatek - piatek i i
LGK 2_1_1 [NFZ] Kariotyp - limfocyty Analiza kariotypu limfocytéw krwi obwodowej. oW rutynowy,cito metoda prazkdéw GTW, 500 prazkow krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo sodow bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C komérki po hodowli in vitro 07.30- 14.00 28 dni 10 dni
© : a po wczesniejszym uzgodnieniu terminu
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prd = iedziatek - piatek
S 9 ) ) e ' . ' . e . . . e e ) . ) . JALOWA probowka lub pojemnik, tkanka ! ) X . o ponlecziatek - pigte o
8 LGK_2_1_2 [NFZ] Kariotyp - fibroblasty Analiza kariotypu fibroblastow. Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro fibroblastéw z zastosowaniem metody prazkowej GTW. rutynowy metoda prazkéw GTW, 500 prazkéw wycinek skory pacjent NIE musi by¢ na czczo Jawieszona w soli fiziologicznei bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C komérki po hodowli in vitro 07.30-14.00 3 miesigce -
c po wczesniejszym uzgodnieniu terminu
8 s jologl ) i d
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o ] 72h, +4°C
X c [NFZ] FISH - uzupetnienie Analiza kariotypu - badanie FISH z zastosowaniem jednej sondy Badanie_uzupetniajgce analize chromosomoéw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro limfocytéw krwi obwodowej lub komérki po hodowli in vitro i o, , . i i i N ! L o .
- LGK_2_1 3 . . . y . . . AT . . . rutynowy FISH R pacjent NIE musi by¢ na czczo probdéwka wirownicza bez zbednej zwtoki, +4°C LUB komorki po hodowli in vitro - 5-7 dni -
< © kariotypu specyficznej. fibroblastéw. Analiza wybranego locus z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu jednej sondy specyficznej. zawieszone w utrwalaczu o N
v s 12 miesiecy, -20°C
> S
= [9)
i :
5 o
] R . L . - . " . . . . - .
O 5 LGK_2_1 5 Hodowla komérkowa - fibroblasty Hodowla in vitro fibroblastow. Namnozenie fibroblastow 2 ludzkiej skory poprzez hodowle. komérkowa w warunkach in vitro, np, w celu izolacji kwaséw rutynowy hodowla komérkowa in vitro wycinek skory pacjent NIE musi by¢ na czczo JAtOWA‘probowka Iuk.) ;?(?Jemr?lk, tk.anka bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C wycinek skory poniedziatek - piatek 3 miesigce -
N nukleinowych. zawieszona w soli fizjologicznej 07.30 - 14.00
S
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oniedziatek-pigtek 8-12 tygodni
LGK_2_1_6 [NFZ] Mikromacierze CGH (180K) Analiza kariotypu limfocytéw krwi obwodowej - badanie aCGH. Analiza kariotypu z zastosowaniem techniki aCGH (poréwnawcza hybrydyzacja genomowa do mikromacierzy), rozdzielczo$¢ 180K. rutynowy aCGH, 180K krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probédwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C DNA P |7 32(; 15 O%q maksymalnie 20 pacjentéw -
D miesiecznie
oniedziatek-piagtek
LGK 2_2_1 [NFZ] Achondroplazja (FGFR3) Achondroplazja (OMIM *134934). Analiza w kierunku wariantu c¢.1138G>A (p.Gly380Arg) genu FGFR3 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P 7.30-15 Opoa 3-12 miesiecy -
NFZ] Zespét Angelmana (MS- Test MS-MLPA w regionie 15q11-q13 (ME028, MRC-Holland). Analiza liczby kopii DNA oraz wzoru metylacji wysp CpG w regionie 15q11- oniedziatek-pigtek
LGK_2_2_2 [NFZ] Zesp & ( Zespot Angelmana (OMIM #105830). 8 a11-q13( ) 2a ficzby kop zwz yiadgiwysp tp g q rutynowy MS-MLPA krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo S5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P ? P 12-16 tygodni -
MLPA) ql3. 7.30-15.00
A Analiza w kierunku najczestszych wariantéw genu FGFR3 (p.lle538; p.Asn540; p.Lys650) przy uzyciu sekwencjonowania . A . . . . A poniedziatek-piagtek L.
. . * & 4 o - —
LGK 2_2_3 [NFZ] Hipochondroplazja (FGFR3) Hypochondroplazja (OMIM *134934). bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy
LGK2 24 [MZ] Stwardnienie guzowate Stwardnienie guzowate (OMIM *605284, *191092). Analiza sekwencji kodujacej gendw TSC1 i TSC2 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera wraz z analiza liczby rutvnow Kwencionowanie metoda Sanger. Krew 2vin ient NIE musi byé na czcz Sml probéwka EDTA bez zbednei zwioki. RT 72h +4°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesi
i (Tsc1, Ts¢2) program lekowy - Eworolimus kopii DNA metoda MLPA (P124 i PO46, MRC-Holland). utynowy sekwencjonowanie metoda sangera ew zyina pagje ustoyc na czezo probowka €2 Zheane) zwioKl, ' 7.30-15.00 esiecy
Triplet Repeat-Primed PCR oraz analiza
NFZ] Zespét tamliwego Analiza regionu zawierajgcego powtdrzenia CGG w genie FMR1 pod katem obecnosci premutacji/mutacji (zestaw AmplideX FMR1 PCR, dtugosci fragmentéw oniedziatek-pigtek
LGK_2_2_ 5 [NFZ] Zesp . g Zespdt tamliwego chromosomu X (FXS) (OMIM #300624). zares z Jacegop z 8 P N P i/ iz P rutynowy 8 X g z krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P ? P 12-16 tygodni -
chromosomu X (powtdrzenia CGG) CE-IVD). wykorzystaniem elektroforezy 7.30-15.00
kapilarnej
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< £ LGK 2.2 7 [NFZ] Zesp6t Noonan (PTPN11) Zespot Noonan (OMIM *176876) Analiza sekwencji kodujacej genu PTPN11 syciu sekwencj ia bezposredni toda S t kwencj ie metoda S krew 2yl jent NIE musi byé 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwioki, RT 72h, +4°C DNA poniedziatek-piatek 3-12 miesi
= ] (2.2 p p . iza sekwencji kodujacej genu przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera rew zylna pacjen musi by¢ na czczo ml probéwka ez zbednej zwtoki, 3 7.30-15.00 miesiecy
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' NFZ] Zespét Pradera-Williego (MS Test MS-MLPA w regionie 15q11-q13 (ME028, MRC-Holland). Analiza liczby kopii DNA oraz wzoru metylacji wysp CpG w regionie 15q11- oniedziatek-pigtek
% a LGK_2_2_8 INFZ] P MLPA) go Zespot Pradera-Williego (OMIM #176270). 8 a11-g13( ) q13 v op yiadiwysptp g q rutynowy MS-MLPA krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P 7.30-15 OF;Q 12-16 tygodni -
@ . .30-15.
X c
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(1] 2 poniedziatek-pigtek
D) ] LGK_2_2 9 [NFZ] Zespot Retta (MECP2) Zespot Retta (OMIM *300005). Analiza sekwencji kodujacej genu MECP2 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
c .30-15.
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[NFZ] Zespét Retta, congenital , X X . L L . . X , . . X . . L, , X . poniedziatek-pigtek .
LGK_2_2_10 variant (FOXG1 ) Zespot Retta, congenital variant (OMIM *164874). Analiza sekwencji kodujacej genu FOXG1 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metodg Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
[NFZ] Gtuchota wrodzona DFNB1, i . . L . . . . . i i i o, , i i . poniedziatek-pigtek e
LGK_2_2_11 AR (GJB2) Gtuchota wrodzona, AR (OMIM #220290). Analiza sekwencji kodujacej genu GJB2 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metodg Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
NFZ] Miotonia Thomsena, , ) A oniedziatek-pigtek .
LGK_2_2_12 [ ]Be::kera I(CLCNl) Miotonia wrodzona, AD, AR (OMIM #220290). Analiza sekwencji kodujacej genu CLCN1 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo S5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P |7 32(;_15 Op(;a 3-12 miesiecy —
iedziatek-piagtek
LGK_2_2_13 [NFZ] DMD (MLPA) Dystrofia Duchena/Beckera (OMIM *300377). Analiza liczby kopii genu DMD testem MLPA (P034 oraz P035, MRC-Holland). rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA pon|7e 32(;:85 OF;Q ¢ 3-12 miesiecy -




PCR oraz analiza dtugosci fragmentéw

poniedziatek-pigtek

NGS)

sekwencjonowanie metoda Sangera

7.30-15.00

LGK_2_2_14 NFZ] SMA (SMN1/2) Rdzeniowy zanik migsni, SMA (OMIM *600354). Analiza liczby kopii eksonu 7 genu SMN1 oraz genu SMN2 zestawem AmplideX SMA Plus Kit (CE-IVD). rutynow z wykorzystaniem elektroforez krew zylna acjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 3-12 miesiec --
(2.2 [NFz] ( y e y kop g g p ynowy ykorzy y y pacj \ p ednej 7.30-15.00 ecy
kapilarnej ’ '
) ) . i . , i . Analiza chromosomdéw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro limfocytéw krwi obwodowej z zastosowaniem metody prazkowe;j i L, o, i i o, JALOWA 4ml probdwka z heparyna i i . L L poniedziatek - piatek i i
[NFZ] Kariotyp - limfocyty Analiza kariotypu limfocytow krwi obwodowej. aTW rutynowy,cito metoda prazkéw GTW, 500 prazkow krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo sodow bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C komorki po hodowli in vitro 28 dni 10 dni
! a po wczesniejszym uzgodnieniu terminu
<
Pz
-
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o 72h, +4°C
D [NFZ] FISH - uzupetnienie Analiza kariotypu - badanie FISH z zastosowaniem jednej sondy Badanie uzupetniajgce analize chromosomoéw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro limfocytéw krwi obwodowej lub komérki po hodowli in vitro X L, , . i i i ! L L X
. X . " . R . ST X X X rutynowy FISH . pacjent NIE musi by¢ na czczo probdwka wirownicza bez zbednej zwtoki, +4°C LUB komérki po hodowli in vitro - 5-7 dni -
|_
kariotypu specyficznej. fibroblastéw. Analiza wybranego locus z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu jednej sondy specyficznej. zawieszone w utrwalaczu o
i 12 miesiecy, -20°C
0
Z
O
X
< [NFZ] Przedwezesne asanie Triplet Repeat-Primed PCR oraz analiza
X e wyg’ ) . e, Analiza regionu zawierajgcego powtdrzenia CGG w genie FMR1 pod katem obecnosci premutacji/mutacji (zestaw AmplideX FMR1 PCR, dtugosci fragmentow z . . L i} . . poniedziatek-piatek .
> czynnosci jajnikow (powtérzenia | Przedwczesne wygasanie czynnosci jajnikéw (FXPOF) (OMIM #311360). rutynowy . krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 12-16 tygodni --
- €GG) CE-IVD). wykorzystaniem elektroforezy 7.30-15.00
L kapilarnej
Z
1]
O]
oniedziatek-pigtek
[NFZ] Zesp6t BPES (FOXL2) Zespdt BPES (OMIM *605597). Analiza sekwencji kodujacej genu FOXL2 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P 7.30-15 Opoq 3-12 miesiecy -
NFZ] Amyloidoza t tyret iedziatek-piagtek
[ 1 yloldoza transtyretynowa Amyloidoza transtyretynowa (OMIM *176300). Analiza sekwencji kodujacej genu TTR przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynow! sekwencjonowanie metodg Sangera krew zylna acjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA ponledzialer-piate 3-12 miesiec -
(TTR) Y| yrety ] Jace) g przy uzy ) p 8! 3 Sang Y| Y ] 3 >ang y pacj ' p eane) 7.30-15.00 ecy
[NFZ] Deficyt alfal-antytrypsyny § Analiza w kierunku wariantow p.Glu366Lys (allel Z) oraz p.Glu288Val (allel S) genu SERPINA1 przy uzyciu sekwencjonowania . ) . . L, , X X poniedziatek-pigtek L
Defi Ifal- MIM *107400). k k | NIE Sml béwka EDTA toki, RT 72h, +4° DNA -12 -
(SERPINA1 ) eficyt alfal-antytrypsyny (O 07400) bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metodg Sangera rew zylna pacjent musi by¢ na czczo ml probéwka bez zbednej zwtoki, , +4°C 7.30-15.00 3 miesiecy
[NFZ] Deficyt MCAD (ACADM ) Deficyt dehydrogenazy acylo-CoA srednofaricuchowych kwasow Analiza w kierunku wariantu p.Lys304GI ACADM syciu sekwencj ia bezposredni toda S " kwencj ie metoda S krew 2yl jent NIE musi by¢ 5mi probéwka EDTA bez zbednej zwloki, RT 72h, +4°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesi
eficyt thuszczowych - MCAD (OMIM *607008). naliza w kierunku wariantu p.Lys u genu przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera rew zylna pacjen musi by¢ na czczo ml probéwka ez zbednej zwtoki, , 7.30-15.00 -12 miesiecy
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9 ficyt dehyd dtugot h hk + h dziatek k
Deficyt ; 6w t - iedziatek-piat
E [NFZ] Deficyt LCHAD (HADHA)) eticytaeny rogenai\éH:stz;:/ﬁl:\; *nggcggo;uasow uszezowye Analiza w kierunku wariantu p.Glu510GIn genu HADHA przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA p0n|7e 32(;:65 Opcla ¢ 3-12 miesiecy -
|_
n
Z
O
X
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X [NFZ] Goraczka srédziemnomorska Lo " . . o L. . i , . . i i i o, , i i N poniedziatek-pigtek L
> (MEFV) Goraczka sroédziemnomorska (OMIM *608107). Analiza sekwencji kodujacej genu MEFV przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy ---
— . .
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Analiza sekwencji kodujacej gendw BCC8, GCK, HNF1A, HNF4A, HNF1B, INS oraz KCNJ11 technika sekwencjonowania nowej generacji . . X . o, | . . poniedziatek-pigtek e
[NFZ] MODY (NGS) Cuk t k NGS, MLPA k | tNIE b Sml probéwka EDTA bez zbed toki, RT 72h, +4°C DNA 3-12
ukrzyca monogenowa. (NGS) (Agilent). Procedura diagnostyczna umozliwia detekcje wariantéw punktowych oraz duzych rearanzacji. rutynowy sekwencjonowanie ! rew zyina pacjen mustbyc na czczo miprobowka €2 zbedne] zwlok, ! 7.30-15.00 -4 miesiecy -
iedziatek-piagtek
[NFZ] Fenyloketonuria (PAH). Fenyloketonuria (OMIM *612349). Analiza sekwencji kodujacej genu PAH przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie NGS, MLPA krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA poniedzialer-piate 3-12 miesiecy
7.30-15.00
- . Analiza regionu promotorowego genu UGT1A1 w celu identyfikacji allelu prawidtowego zawierajgcego 6 powtérzen TA oraz wariantu ) i . R o, , i i poniedziatek-pigtek .
NFZ] Z t T1A1 Z | 14 . k NGS, MLP. k | NIE Sml béwka EDTA , 2h, +4° DNA 12-1 -
[NFZ] Zespét Gilberta (UGT1A1) espot Gilberta (OMIM #143500) patogennego zawierajacego 7 powtérzeri TA , tzw. A(TA)GTAA oraz A(TA)7TAA (zestaw gb GENETIC Gilbert, CE-IVD). rutynowy sekwencjonowanie NGS, A rew zylna pacjent musi by¢ na czczo ml probowka bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C 7.30-15.00 6 tygodni
iedziatek-pigtek
NFZ] Zesp6t Legius (SPRED1) Zespot Legiusa (OMIM *609291). Analiza sekwencji kodujgcej genu SPRED1 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynow sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna acjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA ponieczialek-piate 3-12 miesiec -
[ P 4 p 8| ) Jace) g przy uzy ) p 8! 3 >ang Y| Y ] 3 >ang y pacj ' p eane) 7.30-15.00 ecy
Anali ki k j h ianto BRCA1 Iskiej lacji technikg HRM i fik k j i
[NFZ] Rodzinnie wystepujacy rak o A o o na[lza wA ierunku najczestszyc warlanFow genAu AC : )NpOS iej popu z?\qltlec ni Aa i weryfi owz?\rTa sel weriqonowamem _ HRM, sekwencjonowanie metoda A A o ' A A poniedziatek-piatek _ _
iersi i/lub jajnika (BRCA1 ) Rodzinnie wystepujacy rak piersi i/lub jajnika (OMIM #604370). bezposrednim metodg Sangera. Badany region obejmuje pie¢ wybranych wariantéw, najczestszych w polskiej populacji, w eksonach 2, rutynowy,cito Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo S5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 12-16 tygodni 7-14 dni
P A 5,11 20 genu BRCAI (c.68_69delAG, c.181T>G, c.3700_3704delGTAAA, c.4035delA, ¢.5266dupC). 8 ’ :
Zespdt Peutza Jeghersa (OMIM #175200).
[NFZ] Zespét Peutza Jeghersa . B . L i . 3 . . . i i o, , i i . poniedziatek-pigtek o
(STK11) Analiza sekwencji kodujgcej genu STK11 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
Zespot polipowatosci mtodziericzej (OMIM #174900).
[NFZ] Zespét polipowatosci . . . ) L . . , . . . X . L, | . . . poniedziatek-pigtek L
miodziericze] (BMPR1A, SMADA) Analiza sekwencji kodujacej gendéw BMPR1A, SMAD4 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
NFZ] Zespot Hippla-Lind iedziatek-piagtek
[ 1zespS ‘;;ZL )Ipp a-tindaua Zespdt von Hippla-Lindaua (OMIM #193300). Analiza sekwencji kodujacej genu VHL przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA p0n|7e 3Z(I)?1es OF;E! ¢ 3-12 miesiecy -—
[NFZ] Pheochromocytoma, , i i = o L i . 3 i . i . i L, , i i . poniedziatek-pigtek .
paraganglioma (SDHB ) Zespot paraganglioma - pheochromocytoma (OMIM *185470). Analiza sekwencji kodujacej genu SDHB przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
NFZ] Pheochromocytoma, , . . iedziatek-pigtek L
[ pal?aganglioma (Sglth) Zespot paraganglioma - pheochromocytoma (OMIM *602690). Analiza sekwencji kodujacej genu SDHD przy uzyciu sekwencjonowania bezpos$redniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA pon|7e 32(;:85 Opcla € 3-12 miesiecy -
[NFZ] Pheochromocytoma, i _ . _ . o L ) . i . . : . . o , : . o poniedziatek-piatek .
paraganglioma (SDHC) Zespot paraganglioma - pheochromocytoma (OMIM *602413). Analiza sekwencji kodujacej genu SDHC przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metodg Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo S5ml probédwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
[NFZ] Mnoga grl_lczo-lakowatosc Mnoga gruczolakowato$¢ wewnatrzwydzielnicza typu 1 (OMIM ’ " - . . ) . . ) ; . ’ S . ’ ] o poniedziatek-piatek iaci
wewnatrzwydzielnicza typu 1 #131100) Analiza sekwencji kodujacej genu MEN1 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
(MEN1) : ’ ’
, , « . .. L L. ) . , ) sekwencjonowanie NGS, . . o, , ) ) N poniedziatek-pigtek . L. N
[NFZ] Zespét Cowden (PTEN) Zespot Cowden (OMIM *601728). Analiza sekwencji kodujacej genu PTEN przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy
<
Pz
-
>
@)
) R - " Analiza sekwencji eksonu 6 w kierunku wariantu c.657_661del p.(Lys219Asnfs*16) genu NBN przy uzyciu sekwencjonowania sekwencjonowanie NGS, i i o, , i i . poniedziatek-pigtek e
[t [NFZ] Zesp6t Nijmegen (NBS) Zespodt Nijmegen (OMIM *602667). . . rutynowy . : krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 3-12 miesiecy ---
~ bezposredniego metoda Sangera. sekwencjonowanie metoda Sangera 7.30-15.00
-
n
=z
O
X
<
X [NFZ] Zesp6t Li-Fraumeni (TP53, Lo . . B . L . . i sekwencjonowanie NGS, . . o, | i i poniedziatek-pigtek L
> Zesp6t Li-Fraumeni (OMIM *191170). Analiza sekwencji kodujacej genu TP53 przy uzyciu sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_03, subpanel_LF_v1). rutynowy krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 3-12 miesiecy -
|_
L
Z
w




Zespot gruczolakowatej polipowatosci rodzinnej (OMIM #175100,

NSTYTUCYJINA

ologia

7.30-15.00

# 4 .
[NFZ] FAP (APC, MUTYH) possse) Analiza sekwencji genéw APC, MUTYH - SureSelect XT HS, Agilent (panel_03, subpanel_NPZChN_M-II_FAP_v1) rutyno sekwencjonowanie NGS, krew zylna acjent NIE musi by¢ na czczo 5ml béwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA poniedziatek-piatek 3-12 miesi
’ ” wencli genow AP, Y » A8 panel_us, subpanel —VHFAT V) utynowy sekwencjonowanie metodg Sangera Wy pad ustoy ez miprobowka Z Zhgdne) zwiokl, ! 7.30-15.00 esigey
Dziedziczny rak jelita grubego niezwigzany z polipowatoscig (HNPCC)
[NFZ] HNPCC (MLH1, MSH2, (OMIM #609310, #120435, #614350, #614337, #613244). Analiza sekwencji gendw MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, 3'UTR EPCAM - SureSelect XT HS, Agilent (panel_03, subpanel_NPZChN_M- " sekwencjonowanie NGS, K i ient NIE ibyé Sml probéwka EDTA bez zbednei zwioki RT 72h, +4°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesi
MSH6, PMS2, EPCAM ) Il_HNPCC_v1). rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera rew zyina pacjent TIE musibyc na czczo probowka €2 zhgdne] zwlokl, ' 7.30-15.00 miesiecy
INFZ] M:oga gdrlfcio‘lakoluato;c Zesp6t mnogiej gruczolakowatosci wewnatrzwydzielniczej typu 2 (MEN2) Anali " i koduiacei RET L K . ia NGS, SureSelect XT H, Agilent ( | 03, sub | TH V1) " sekwencjonowanie NGS, K i ient NIE Lbyé S bowka EDTA bez zbednei zwioki. RT 72h +4°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesi
wewngf rzwy:Rlee) nicza typu (OMIM *164761). naliza sekwencji kodujacej genu przy uzyciu sekwencjonowania , SureSelec , Agilent (panel_03, subpanel_TH_v1). rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera rew zylna pacjen musi by¢ na czczo ml probéwka ez zbednej zwtoki, X £.30-15.00 -12 miesiecy
[NFZ] Rodzinnie wystepujacy rak | Rodzinnie wystepujacy rak trzustki (OMIM #614320, #613347, #606719, Analiza sekwencji genéw BRCA1, BRCA2, CDKN2A, PALB2, STK11, TP53 - SureSelect XT HS, Agilent (panel_03, subpanel_FPC_core_v1) rutynow sekwencjonowanie NGS, krew zylna acjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA poniedziatek-piatek 3-12 miesiec
trzustki (CORE) (NGS) #613348, #175200, #151623). g g ’ ' ’ ’ » Agllent {panel_us, subpanel_FPe._core_v). ynowy sekwencjonowanie metoda Sangera ¥ pad 4 P cdne) g g 7.30-15.00 ey
o . . . Analiza w kierunku najczestszych wariantéw genédw CHEK2 oraz PALB2 w polskiej populacji technika HRM i/lub ASA-PCR oraz
L . Rodzinnie wystepujacy rak piersii/lub jajnika (OMIM #604370). y X . . . . - . - . L .
[NFZ] Rodzinnie wystepujacy rak weryfikowang sekwencjonowaniem bezpos$rednim metoda Sangera. Badany region obejmuje trzy wybrane warianty genu CHEK2: " HRM, ASA-PCR, sekwencjonowanie K i iant NIE ibyé Sml probéwka EDTA bez zbednei zwioki, RT 72h, +2°C DNA poniedziatek-pigtek 12-16 tvaodni
piersi i/lub jajnika (CHEK2, PALB2) C.444+1G>A, ¢.1100delC, c.470T>C, delecje eksonéw 9 i 10 (del5395) oraz dwa wybrane warianty genu PALB2 : ¢.172_175delTTGT, rutynowy metoda Sangera rew zyina pacjent 1L musibyc na czczo probowia €2 Zogane) zwiok, ' 7.30-15.00 ygodn!
¢.509_510delGA.
[NFZ] HBOC, NGS (BRCA1, BRCA2, Rodzinnie wystepujacy rak piersi /lub jajnika (OMIM #604370). Analiza sekwencji kodujgcej genéw BRCA1, BRCA2, CHEK2 oraz PALB2 technikg sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent " sekwencjonowanie NGS, K i ent NIE i byé Smi bowka EDTA bez zbednei zwloki RT 72k, +4°C DNA poniedziatek-piagtek 3-12 miesi
CHEK2, PALB2) (panel_03, subpanel_NPZChN_M-I_v2). rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera rew zyina pacjen muslbyc na czczo miprobowka €z zbedne] zwlok, ! 7.30-15.00 ~1& miesiecy -
[NFZ] HBOC, MLPA (BRCAL, Rodzinnie wystepuj rak piersi i/lub jajnika (OMIM #604370) Analiza liczby kopii genéw BRCA1 oraz BRCA2 testem MLPA (P002 oraz P045, MRC-Holland) rutynow sekwencjonowanie NGS, krew zyln jent NIE musi by¢ na czcz 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA poniedziafek-piatek 3-12 miesi
BRCA2) o e wystepujacy rak piersii/lub jajnika . aliza liczby kopii gend ora este ora , olland). utynowy sekwencjonowanie metoda Sangera ew zylna pacjel usi by¢ na czczo p ez zbednej zwtoki, , 7.30-15.00 esigcy
Analiza liczby kopii genéw CHEK2 , PALB2, RAD50%* RAD51C oraz RAD51D testem MLPA (P190 oraz P260, MRC-Holland). sekwencjonowanie NGS, X . o, | . i oniedziatek-pigtek e
[NFZ] HBOC, MLPA (CHEK?, PALBZ, Rodzinnie wystepujacy rak piersi i/lub jajnika (OMIM #604370). za liczby koplig . ? ( z ) rutynowy R ! . krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo S5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P ? P 3-12 miesiecy -
RAD50, RAD51C, RAD51D) tylko wybrane eksony sekwencjonowanie metoda Sangera 7.30-15.00
NFZ] FAP, MLPA (APC, MUTYH Zespot gruczolakowatej polipowatosci rodzinnej (OMIM #175100, Analiza liczby kopii genéw APC, MUTYH, GREM1* oraz SCG5* testem MLPA (P043 oraz P378, MRC-Holland). rutvnow sekwencjonowanie NGS, krew 3vina acient NIE musi byé na czczo Sl bowka EDTA bez zbednei zwioki. RT 72h, +2°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesiec
[NFZ] ’ 4 ) #608456 ). *tylko wybrane eksony ¥ v sekwencjonowanie metodg Sangera &y pacj v ze miprobowka zzbednej z ’ ! 7.30-15.00 ey
[NFZ] HNPCC, MLPA (MLH1, Dziedziczny rak jelita grubego niezwigzany z polipowatoscig (HNPCC) Analiza liczby kopii genéw MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 oraz EPCAM* testem MLPA (P003, P008 oraz P072, MRC-Holland). rutvn sekwencjonowanie NGS, K sl ient NIE ibyé 2c2 Smi probwka EDTA bez zbednei zwioki, RT 72h, +4°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesi
MSH2, MSHE, PMS2, EPCAM) (OMIM #609310, #120435, #614350, #614337, #613244). *tylko wybrane eksony utynowy sekwencjonowanie metoda Sangera rewzyina pacje musibyc na czczo P €2 zhgdne] zwlokl, ' 7.30-15.00 lesiecy
[NFZ] Dystrofia obreczowo - Dystrofia ob Konk LGMD2A (OMIM *114240) Analiza sekwencji eksonu 4, m.in. w kierunku wariantu c.550delA (p.Thr184Argfs) oraz c¢.598_612del p.(Phe200_Leu204del) genu " K . i toda S K i ient NIE (byé Sl bowka EDTA bez zbednei zwioki. RT 72h +4°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesi
Koficzynowa (CAPN3 ) ystrofia obreczowo - koriczynowa, . CAPN3 pray uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metodg Sangera rew zylna pacjen musi by¢ na czczo ml probéwka ez zbednej zwtoki, X 7.30-15.00 -12 miesigcy
[NFZ] tagodna plasawica rodzinna . i . . . . L. . i , X X i . X o, 3 i i . poniedziatek-pigtek L
(NKX2-1) tagodna plasawica rodzinna (OMIM *600635). Analiza sekwencji kodujacej genu NKX2-1 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy
[NFZ] Spastyczna paraplegia typ 4 i i . , L . . , . . i i i o, , i i . poniedziatek-pigtek o
(SPAST) Spastyczna paraplegia typ 4 (OMIM *604277). Analiza sekwencji eksondw 1, 6-7, 8, 10-12 genu SPAST przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy ---
NFZ] Spastyczna paraplegia typ 17 oniedziatek-pigtek
[NFZ] Spasty (ZBSC':.Z) plegiatyp Spastyczna paraplegia typ 4 (OMIM *606158). Analiza sekwencji eksonu 3 genu BSCL2 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P |7 325_15 opc;q 3-12 miesiecy -
<
Z
-
>
8 Analiza w kierunku najczestszych wariantdw genu ATP7B w polskiej populacji przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg oniedziatek-piatek
= [NFZ] Choroba Wilsona (ATP7B) Choroba Wilsona (OMIM *606882). Sangera. Badany region obejmuje trzy wybrane warianty, w eksonach 14, 15 i 20 genu ATP7B: ¢.3207C>A p.(His1069GIn), c.3402delC rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P 7.30-15 o%a 3-12 miesiecy
i p.(Ala1135GInfs*13) oraz c.4051C>T p.(GIn1351%). ’ ’
n
Z
O
X
<
X [NFZ] Stwardnienie zanikowe o i i . . L i . 3 . . . i i o, , i i . poniedziatek-pigtek L
> boczne (SOD1) Stwardnienie zanikowe boczne (SLA) (OMIM *147450). Analiza sekwencji kodujacej genu SOD1 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
(i
Z
1]
O]
[NFZ] Zespot ataksji i drzenia Triplet Repeat-Primed PCR oraz analiza
Anali i ieraj 6 ia CGG ie FMR1 pod kat b Sci tacji tacji taw AmplideX FMR1 PCR, dt Sci f to , . . iedziatek-piagtek .
zwigzanym z FXS (powtérzenia Zespot ataksji i drzenia zwigzanym z FXS (FXTAS) (OMIM #300623). naliza regionu zawierajacego powtorzenia W eenie pod katem obecnosci premutacji/mutaci (zestaw Amplide rutynowy ugosct Aragmen owz krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo S5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA poniedzialer-piate 12-16 tygodni -
cGa) CE-IVD). wykorzystaniem elektroforezy 7.30-15.00
kapilarnej
. . . " . A . . . . . . . . S , . . poniedziatek-pigtek L
[NFZ] Zesp6t CADASIL (NOTCH3) Zespot CADASIL (OMIM *600276). Analiza sekwencji eksondw 2-6 genu NOTCH3 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -—
NFZ] Zespét McCune-Albright Analiza w kierunku najczestszych wariantéw genu GNAS (p.Arg201, p.GIn227) przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metod oniedziatek-pigtek
[NFZ) Zesp 6 Zesp6t McCune-Albright (OMIM *139320). Jczestszy g (p-Arg P ) pray uzy ] P g 1 rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P P 3-12 miesiecy -
(GNAS) Sangera. 7.30-15.00
NFZ] Choroba Huntingtona iedziatek-pigtek
[ (]powtérzeni: CII\Gg) Choroba Huntingtona (HD) (OMIM #143100). Analiza regionu zawierajgcego powtdrzenia CAG w genie HTT (zestaw AmplideX PCR/CE HTT). rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA pon|7e 32(;:85 Opcla e 3-12 miesiecy -
16K 9 1 [NFZ] Hipercholesterolemia Hipercholesterolemia rodzinna (OMIM #143890) Analiza duzych rearanzancji technikg MLPA (zestaw P062, MRC-Holland) i analiza sekwencji eksondw 4 i 12 genu LDLR oraz fragmentu rutynow Kwencionowanie metoda Sanger krew 2vin ient NIE musi byé na czcz Smi probwka EDTA bez zbednei zwioki. RT 72h, +2°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesi
- rodzinna (LDLR, APOB) percholesterolemia ro 3 ' eksonu 26 (NM_000384.2: c.10436_10798) genu APOB przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. utynowy sekwencjonowanie metoda sangera ewzyina page ustbyc na czczo P €2 zhgane] oKl ! 7.30-15.00 esiecy
[NFZ] Hiperlipidemia typu llI . . . . . L . . . . . . . . o, | . . poniedziatek-pigtek e
LGK 9_3 (APOE) Hiperlipidemia typu Il (OMIM *107741). Analiza sekwencji kodujacej genu APOE przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo S5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
[NFZ] Pierwotne zaburzenia oniedziatek-piatek
LGK_9_5 czynnosci elektrycznej serca Zespot skroconego QT,wydtuzonego QT, Andersen'a (OMIM *600681). Analiza sekwencji kodujacej genu KCNJ2 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P 7.30-15 Opoa 3-12 miesiecy --
(KCNJ2) ’ ’
A L ) ) I . N - ) ) . ) ) ; ) - . ) ) . poniedziatek-pigtek .
LGK_9_6 [NFZ] Kardiomiopatia (LMNA) Kardiomiopatia zwigzana z wariantami genu LMNA (OMIM *150330). Analiza sekwencji kodujacej genu LMNA przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy ---
- o i - . - ’ ) S ) ) ; ) - . ) ) poniedziatek-piatek .
LGK_9_7 [NFZ] HTG (LPL) Hiperlipoproteinemia typu | (OMIM # 238600). Analiza sekwencji kodujacej genu LPL przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo S5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 3-12 miesiecy -
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Opis badania

Tryb zlecania

Metoda analityczna

Materiat biologiczny

Sposéb przygotowania pacjenta
do badania

Rodzaj probowki / pojemnika na
materiat

Optymalne warunki
dostarczenia materiatu do LGK

Dopuszczalne warunki dostarczenia
materiatu do LGK maksymalny czas
oraz warunki przechowywania i transportu

Materiat analityczny

Czas dostarczenia materiatu do
LGK

o :
X S
X~
<
< LGK_9_8 [NFZ] Hipercholesterolemia Hipercholesterolemia rodzinna (OMIM #143890, OMIM #603813) Analiza sekwencji kodujacej genow LDLR, PCSK9, APOE, LDLRAP1 oraz fragmentu eksonu 26 genu APOB technika sekwencjonowania rutyno sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna acjent NIE musi by¢ na czczo 5ml béwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA poniedziatek-piatek 3-12 miesiec
i - rodzinna (NGS) e I z ’ ’ NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_01, subpanel_ADH-ARH_core_v1). tynowy wengonowant 3 5ang wzy pad ustoy e miprobowka 2 Zbecne) zwiokl, ’ 7.30-15.00 leslacy
]
Z
1]
)
LGK 9 9 [NFZ] Hiperlipidemia (NGS) Hiperlipidemi Analiza sekwencji kodujacej gendéw ABCA1, ABCG5, ABCG8, APOA1, APOB, APOC3, APOE, CYP27A1, LDLR, LDLRAP1 oraz PCSK9 technikg " K . i toda S K i ient NIE ibyé Sml probéwka EDTA bez zbednei zwioki RT 72h, +4°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesi
(9_ iperlipidemia iperlipidemia. sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_01, subpanel_HL v1). rutynowy sekwencjonowanie metodg Sangera rew zylna pacjen musi by¢ na czczo probéwka ez zbednej zwtoki, , 7.30-15.00 miesigcy
LGK 9 10 [NFZ] HTG (NGS) Hipertroili demi Analiza sekwencji kodujgcej genéw APOA5, APOC2, APOE, CREB3L3, GPD1, GPIHBP1, LMF1 oraz LPL technika sekwencjonowania NGS, " K . i toda S K i ient NIE Lbyé S bowka EDTA bez zbednei zwioki. RT 72h +4°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesi
9_ ipertrojglicerydemia. SureSelect XT HS, Agilent (panel_01, subpanel_HTG_core_v1). rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera rew zylna pacjen musi by¢ na czczo ml probéwka ez zbednej zwtoki, , £.30-15.00 -12 miesiecy
[NFZ] Hipercholesterolemia . . . o . . . . . o, i i poniedziatek-pigtek L
LGK_9_11 . Hipercholesterolemia rodzinna (OMIM *606945). Analiza liczby kopii genu LDLR testem MLPA (P062, MRC-Holland). rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 3-12 miesiecy -
rodzinna, MLPA (LDLR) 7.30-15.00
o . - ) . 4 . . . ) . . poniedziatek-piatek -
LGK_9_12 [NFZ] HTG, MLPA (LPL) Hipertrdjglicerydemia (OMIM * 609708). Analiza liczby kopii genu LPL testem MLPA (P218, MRC-Holland). rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
INFZ] Ster0|do’c:porny zespét Steroidooporny zespdt nerczycowy o péznym poczatku (OMIM . . , . . . , . . . . . L, | . . poniedziatek-pigtek e
LGK_10_1 nerczycowy o péznym poczatku #613237) Analiza sekwencji eksondw 2-4 genu INF2 oraz eksonu 4 genu LMX1B przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
(INF2, LMX1B) : : :
o
o
k=l [NFZ] Zespét Denys-Drash, zespét ) , ) ) N o o ) ) . ) ) ; ) . , : ) . poniedziatek-piatek o
o LGK_10_2 Frasiera (WT1) Zesp6t Denys-Drash, zespot Frasiera (OMIM *607102). Analiza sekwencji eksonow 8 i 9 genu WT1 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metodg Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo S5ml probédwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
= . R
3}
c
[NFZ] Zesp6t nerczycowy (NPHS2, , Analiza sekwencji kodujacej genu NPHS2 oraz eksondéw 8 i9 genu WT1 przy uzyciu sekwencjonowania bezpos$redniego metoda . i . i L, , i i . poniedziatek-pigtek .
< LGK_10_3 wr1) Zespot nerczycowy (OMIM #600995, #256370). Sangera rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo S5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
> . . R
-
>
O
D
|_
-
NFZ] Zespo6t Hajdu-Chene: iedziatek-pigtek
% LGK_11_1 INFZ] (:IOTCI-IIZL)I v Zespdt Hajdu-Cheney (OMIM *600275). Analiza sekwencji eksonu 34 genu NOTCH2 przy uzyciu sekwencjonowania bezpos$redniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA pon|7e 32(;:65 Op(;a € 3-12 miesiecy -
O
X
<
X
>
—
v NFZ] M la ke dziatek k
nogie wyrosla kostne typu oniedziatek-pigte
E © LGK_11_2 INFZ] 8 | (EZ(TI) P Mnogie wyrosla kostne typu | (OMIM #133700). Analiza sekwencji kodujacej genu EXT1 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P 7.30-15 OFZ)Q 3-12 miesiecy -
) k5
Q
o
=1
=
o
[NFZ] Mnogie wyrosla kostne typu . ; . - . - . . , . . . . . Sy . . . o poniedziatek-pigtek L
LGK_11_3 1 (EXT2) Mnogie wyrosla kostne typu Il (OMIM #133701). Analiza sekwencji kodujacej genu EXT2 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 2.30-15.00 3-12 miesiecy -
[NFZ] Zespét paznokciowo- ) ) I . . - ) ) . ) ) , ) S . ’ ) . poniedziatek-pigtek o
LGK_11_4 rzepkowy (LVX1B) Zespot paznokciowo-rzepkowy (OMIM *602575). Analiza sekwencji kodujacej genu LMX1B przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. rutynowy sekwencjonowanie metodg Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 3-12 miesiecy -
c
>
o g i i 2C9*2 1 2C9*3 (c.1 1 1 - iedziatek-pi
% i LGK_12_1 [NFZ] CYP2C9 (*2, *3) Farmakogenetyka: CYP2C9*2, CYP2C9*3. Analiza wariantu CYP2C9*2 (¢.430C>T, rs1799853) oraz CYP (_:9 3 (€.1075A>C, rs1057910) metoda QF-PCR (zestaw gb PHARM rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA poniedziatek-piatek 12-16 tygodni -
= T Warfarin, CE-IVD). 7.30-15.00
5]

Maksymalny czas realizacji
w trybie regularnym
(TAT)

Maksymalny czas realizacji w
trybie pilnym
- CITO)
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Rodzaj badania

Kod badania
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bezposredniego metoda Sangera.

\EFAVER ELEDTE]

Badanie wykonywane wytgcznie, gdy na skierowaniu doktadnie okreslono wybrane loci lub podano precyzyjny zapis wariantu (zapis na
poziomie DNA i biatka wraz z podang sekwencja referencyjna) lub kopia wyniku probanta.

Opis badania

Tryb zlecania

Metoda analityczna

Materiat biologiczny

Sposéb przygotowania pacjenta
do badania

Rodzaj probéwki / pojemnika na
materiat

Optymalne warunki
dostarczenia materiatu do LGK

Dopuszczalne warunki dostarczenia
materiatu do LGK maksymalny czas
oraz warunki przechowywania i transportu

Materiat analityczny

7.30-15.00

Czas dostarczenia materiatu do
LGK

LGK_14_1 I1zolacja DNA (krew, szpik) I1zolacja DNA z krwi obwodowej lub szpiku. Izolacja DNA z krwi obwodowej lub szpiku (Chemagic-360). rutynowy separacja magnetyczna krew zylna, szpik kostny pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C komorki jadrzaste krwi lub szpiku £.30-15.00 3 dni -
I1zolacja DNA z tkanki utrwalonej w fi linie i zatopionej fini toda kolumienk: lub j tkanka utrwal i zatopi iedziatek-pigtek
LGK_14_6 I1zolacja DNA (FFPE) zolagja z tkanki utrwalone] w tormalinie | zatoplone] w paratinie Izolacja DNA z tkanki utrwalonej w formalinie i zatopionej w parafinie (FFPE). rutynowy metoda kolumienkowa lub separacja ankau rwe? {)na 1 zatopiona w - bloczek parafinowy, rozmaz nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT tkanka ponledzialek-piate 5 dni --
(FFPE). magnetyczna parafinie, wymaz 7.30-15.00
oniedziatek - pigtek
LGK 147 Izolacja DNA (amniocyty) I1zolacja DNA z komérek ptynu owo‘dniowego lub komérek po hodowli in Izolacja.DNAz. komérek Pfynu owoqnioyvego lub komérek po hogowli in vitro. rutynowy metoda kolumienkowa ptyn owodniowy, klomérki po hodowli pacjent NIE musi by¢ na czczo JALtOWA 11 m-I stoilfowa probdéwka bez zbednej zwloki, RT 24h, +4°C amniocyty, kom‘érki po hodowli in P 07.30 - 12.8021 2 dni .
vitro . Procedura nie obejmuje analizy kontaminacji uzyskanego DNA materiatem matczynym. in vitro wirownicza vitro . - .
po wczesniejszym uzgodnieniu terminu
10 ml probdwka
oniedziatek - pigtek
N . . . . . . . . . . . . . L, cell-free DNA BCT Streck ) . P P .
o LGK_14_8 1zolacja cfDNA (krew) Izolacja cfDNA z krwi obwodowej. I1zolacja krazacego DNA (cell-free circulating DNA) z krwi obwodowej. rutynowy metoda kolumienkowa krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 1ub bez zbednej zwtoki, RT 72h, RT osocze 07.30-12.00 2 dni -
;‘ po wczesniejszym uzgodnieniu terminu
3 cell-free DNA Roche
£
°
=
g poniedziatek - pigtek
2 LGK_14_9 Izolacja DNA (wymazdwka) Izolacja DNA z komdrek nabtonka policzka. Izolacja DNA z komdrek nabtonka policzka. rutynowy metoda kolumienkowa wymaz 1 godzina po positku, wypiciu ptynu wymazéwka, 2szt bez zbednej zwtoki, RT 72h, RT komorki nabtonka 07.30-12.00 2 dni -
8 po wczesniejszym uzgodnieniu terminu
©
3
"9
<
[
8
S ) ) Izolacja DNA i RNA z tkanki utrwalonej w formalinie i zatopionej w . . . . . . . . tkanka utrwalona i zatopiona w . . . poniedziatek-pigtek .
= LGK_14_10 Izolacja DNA i RNA (FFPE) - Izolacja DNA i RNA (TNA) z tkanki utrwalonej w formalinie i zatopionej w parafinie (FFPE). rutynowy separacja magnetyczna - - bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT tkanka 5 dni -
parafinie (FFPE). parafinie 7.30-15.00
. P . . . o poniedziatek - pigtek
Izolacja DNA (tkanka, komérki po metoda kolumienkowa lub separacja tkanka nieutrwalona, komorki po , , i i L, . .
LGK_14_12 ) ( A P I1zolacja DNA z tkanki nieutrwalonej lub z komérek po hodowli in vitro. Izolacja DNA z tkanki nieutrwalonej lub komérek po hodowli in vitro (np. fibroblastéw). rutynowy P ! L P pacjent NIE musi by¢ na czczo probéwka (RNase-Free, DNase-Free) bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C tkanka, komérki po hodowli in vitro 07.30-12.00 2 dni —
hodowli in vitro) magnetyczna hodowli in vitro L o i
po wczesniejszym uzgodnieniu terminu
Izolacja DNA, mata objetosé (krew, i i . . i i i i i i i i i o, , i i — i i oniedziatek-pigtek .
LGK_14_13 ) szpik) i ( Izolacja DNA z krwi obwodowej lub szpiku. I1zolacja DNA z krwi obwodowej lub szpiku metodg kolumienkowa. rutynowy metoda kolumienkowa krew zylna, szpik kostny pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C komorki jadrzaste krwi lub szpiku P 7.30-15 OF;)E) 5 dni -
Analiza kosegregacji wariantu genetycznego wystepujgcego w rodzinie przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera.
] Badanie dotyczy wytacznie procedur bedacych w ofercie. poniedziatek-piatek
< LGK_14_3 NFZ] Wariant (Sanger, Analiza wariantu punktowego wystepujgcego w rodzinie. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 3-12 miesiecy -
© 7.30-15.00
'g Badanie wykonywane wytgcznie, gdy na skierowaniu podano precyzyjny zapis wariantu (zapis na poziomie DNA i biatka wraz z podana : !
3 sekwencjg referencyjna) lub kopia wyniku probanta.
&
Q>
g Z
> g Analiza kosegregacji wariantu genetycznego wystepujgcego w rodzinie przy uzyciu techniki MLPA. Badanie dotyczy wytacznie procedur
[ E bedacych w ofercie. oniedziatek-piagtek
'E > LGK_14_4 [NFZ] Wariant (MLPA) Analiza duzej delecji/duplikacji wystepujacej w rodzinie. rutynowy MLPA krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P 7.30-15 OF:)Q 3-12 miesigcy —
E‘ (% Badanie wykonywane wytgcznie, gdy na skierowaniu podano precyzyjny zapis wariantu (zapis na poziomie DNA i biatka wraz z podana : :
g = sekwencja referencyjng) lub kopia wyniku probanta.
o
32
3
3
_g Badanie wykonywane po uzgodnieniu szczegdtéw z Laboratorium Genetyki Klinicznej UCK.
© Analiza sekwencji wybranych loci przy uzyciu sekwencjonowania oniedziatek-pigtek
2 LGK_14_5 [NFZ] Wariant (po uzgodnieniu) Jhwy v przy uzy ] rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P P 12-24 miesiecy -
©

Maksymalny czas realizacji
w trybie regularnym
(TAT)

Maksymalny czas realizacji w
trybie pilnym
(TAT - CITO)

[NFZ] Reanaliza danych NGS

Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technikg sekwencjonwania NGS

Analiza sekwencji kodujacej gendw LDLR, PCSK9, APOE, LDLRAP1 oraz fragmentu eksonu 26 genu APOB technika sekwencjonowania

analiza bioinformatyczna danych
uzyskanych po sekwencjowaniu NGS z

LGK_15_1_1 1_01, |_ADH- ’ . i i i i i i i -12 miesi -
GK_15.1_ (pane ;(I)!H s:;za:i)— (panelu_01, subpanel_ADH-ARH_core_v1). NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_01, subpanel _ADH-ARH_core_v1). rutynowy wykorzystaniem SureSelect XT HS, nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy 3-12 miesiecy
- - Agilent (panel_01)
analiza bioinformatyczna danych
[NFZ] Reanaliza danych NGS Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technikg sekwencjonwania NGS |Analiza sekwencji kodujgcej genéw ABCA1, ABCG5, ABCG8, APOA1, APOB, APOC3, APOE, CYP27A1, LDLR, LDLRAP1 oraz PCSK9 technika uzyskanych po sekwencjowaniu NGS z . i . i . i i .
LGK_15_1_2 rutynowy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy 3-12 miesiecy -

(panel_01, subpanel_HL_v1)

(panelu_01, subpanel_HL_v1).

sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_01, subpanel_HL_v1).

wykorzystaniem SureSelect XT HS,
Agilent (panel_01)




GENETYKA MOLEKULARNA

analiza bioinformatyczna

[NFZ] Reanaliza danych NGS

Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technikg sekwencjonwania NGS

Analiza sekwencji kodujacej genow APOA5, APOC2, APOE, CREB3L3, GPD1, GPIHBP1, LMF1 oraz LPL technikg sekwencjonowania NGS,

analiza bioinformatyczna danych
uzyskanych po sekwencjowaniu NGS z

LGK_15_1_3 rutyno nie dotyc nie dotyc nie dotyc nie dotyc nie dotyc nie dotyc nie dotyc 3-12 miesiec -
- (panel_01, subpanel_HTG_v1) (panelu_01, subpanel_HTG_v1). SureSelect XT HS, Agilent (panel_01, subpanel_HTG_v1). utynowy wykorzystaniem SureSelect XT HS, : yezy I vezy ! ey I vezy ! yery I vezy ! vezy esigey
Agilent (panel_01)
analiza bioinformatyczna danych
LGK 15 3 1 [NFZ] Reanaliza danych NGS Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technikg sekwencjonwania NGS Anali K i koduiacei P53 L K i ia NGS, SureSelect XT HS, Agilent ( | 03, sub LLF v1) " uzyskanych po sekwencjowaniu NGS z ie dot e dot ie dot ie dot ie dot ie dot ie dot 3-12 miesi
naliza sekwencji kodujgcej genu rzy uzyciu sekwencjonowania , SureSelec , Agilent (panel_03, subpane v1). rutynow . nie dotycz. nie dotycz nie dotycz nie dotycz nie dotycz nie dotycz nie dotycz -12 miesiec
- (panel_03, subpanel_LF_v1) (panelu_03, subpanel_LF_v1). 1 Iacel & pray uzy 1 g panel_ panel_tr. ¥ v wykorzystaniem SureSelect XT HS, yezy vezy yezy vezy yezy vezy vezy ey
Agilent (panel_03)
. . . o . . . . . . analiza bioinformatyczna danych
[NFZ] Reanaliza danych NGS . . . . . Analiza sekwencji kodujacej gendw BRCA1 i BRCAZ2 technika sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_03, . K
LGK 15 3 2 ( | 03, sub | NPZChN M Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technikg sekwencjonwania NGS b | NPZChN_M-1_v1). P d di " sliwia detekei inalnvch ants Kt h duzveh " uzyskanych po sekwencjowaniu NGS z ie dot e dot ie dot e dot ie dot e dot ie dot 3-12 miesi
anel_03, subpane - subpane -I_v1). Procedura diagnostyczna umozliwia detekcje germinalnych wariantéw punktowych oraz duzyc rutynow . nie dotycz nie dotycz nie dotycz nie dotycz nie dotycz nie dotycz nie dotycz -12 miesiec
- P - P - - (panelu_03, subpanel_NPZChN_M-I_v1). panel_ - - e ¥ L leg v P v ¥ ¥ v wykorzystaniem SureSelect XT HS, yezy vezy yezy vezy yezy vezy vezy ey
I_v1) rearanzacji. **** .
Agilent (panel_03)
analiza bioinformatyczna danych
[NFZ] Reanaliza danych NGS . . . . . Y i i Y
LGK_15_3_3 (panel_03, subpanel_NPZChN_M Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technika sekwencjonwania NGS Analiza sekwencji genéw APC, MUTYH - SureSelect XT HS, Agilent (panel_03, subpanel_NPZChN_M-II_FAP_v1) rutyno uzyskanych po sekwencjowaniu NGS z nie dotyc nie dotyc nie dotyc nie dotyc nie dotyc nie dotyc nie dotyc 3-12 miesiec
y - 1z Wi I W y -oUu ., ( , SU - vl). u W' . I Z | Z' I Z | Z' I Z | 2z’ I Z' - 1esi -
- panel N F‘:\P I) - (panelu_03, subpanel_NPZChN_M-II_FAP_v1). '8 8 panel panel - - - ynowy wykorzystaniem SureSelect XT HS, vezy very very very very vezy very oy
ARy Agilent (panel_03)
) analiza bioinformatyczna danych
[NFZ] Reanaliza danych NGS . . . . . . . . . . . .
LGK 15 3 4 ( | 03, sub | NPZChN M Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technikg sekwencjonwania NGS Analiza sekwencji gendw MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, 3'UTR EPCAM - SureSelect XT HS, Agilent (panel_03, subpanel_NPZChN_M- " uzyskanych po sekwencjowaniu NGS z ie dot e dot ie dot e dot ie dot e dot e dot 3-12 miesi
ane subpane - rutynow nie dotycz nie dotycz nie dotycz nie dotycz nie dotycz nie dotycz nie dotycz -12 miesigc
- P - ;I HI\TPCC ‘1) - (panelu_03, subpanel _NPZChN_M-II_HNPCC_v1). II_HNPCC_v1). ¥ v wykorzystaniem SureSelect XT HS, yezy vezy yezy vezy yezy vezy vezy ey
\"2
- - Agilent (panel_03)
analiza bioinformatyczna danych
NFZ] Reanaliza danych NGS Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technikg sekwencjonwania NGS uzyskanych po sekwencjowaniu NGS z
LGK_15_3_5 ([pane]I_03, subpaneIiTH_vl) v (par:/elu_oz, subZ)aneI_TH_\?l). 1 Analiza sekwencji kodujgcej genu RET przy uzyciu sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_03, subpanel_TH_v1). rutynowy \Z/ykor\;ystzmem Sure;elect XTHS, nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy 3-12 miesiecy -
Agilent (panel_03)
analiza bioinformatyczna danych
[NFZ] Reanaliza danych NGS . . . . . v . . v
LGK_15_3_6 (panel_03, subpanel Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technika sekwencjonwania NGS Analiza sekwencji gendw BRCA1, BRCA2, CDKN2A, PALB2, STK11, TP53 - SureSelect XT HS, Agilent (panel_03, subpanel_ FPC_core_v1) rutynowy uzyskanych po sekwencjowaniu NGS z nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy 3-12 miesiecy -
- FPE cc')re 1) - (panelu_03, subpanel_FPC_core_v1). ’ ’ ’ ’ ’ ! - - e wykorzystaniem SureSelect XT HS,
\'
_ ! Agilent (panel_03)
) analiza bioinformatyczna danych
[NFZ] Reanaliza danych NGS . . . . . . " - . . . . . . .
Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technika sekwencjonwania NGS Analiza sekwencji kodujacej gendéw BRCA1, BRCA2, CHEK2 oraz PALB2 technikg sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent uzyskanych po sekwencjowaniu NGS z . i . i i i i .
LGK_15_3_7 (panel_03, subpanel_NPZChN_M- rutynowy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy nie dotyczy 3-12 miesiecy -

1_v2)

[NFZ] Choroby rozrostowe uktadu

(panelu_03, subpanel_ NPZChN_M-1_v2).

(panel_03, subpanel_NPZChN_M-I_v2).

Analiza chromosomoéw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komérek nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej

wykorzystaniem SureSelect XT HS,
Agilent (panel_03)

metoda prazkéw GTW, 450-500

szpik kostny (z pierwszej aspiracji),

JALOWA 4ml probdwka z heparyna

poniedziatek - piatek

(MYCN)

Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE).

zatopiona w parafinie (FFPE)

7.30-15.00

LGK_20_1_1 krwiotwérczego (kariotyp) Analiza kariotypu komérek nowotworowych. GTW. rutynowy,cito prazkow krew 2ylna pacjent NIE musi by¢ na czczo sodowa bez zbednej zwtoki, RT 8h, +4°C komorki po hodowli in vitro 07.30 - 14.00 21 dni 10 dni
Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C
LGk_20.2_2 | INFZl Choroby rozrostowe ukladu Ocena chi toda FISH Analiza obecnosci sekwencji cent hch oW XY ie chi toda FISH t it FISH ik kostny, krew 2yl jent NIE musi by¢ komérki jadrzaste krwi lub szpik poniedziatek-piatek 5-7 dni 3-4dni
) . . cena chimeryzmu poprzeszczepowego meto . naliza obecnosci sekwencji centromerowych chromosomdw X i Y w ocenie chimeryzmu poprzeszczepowego meto . rutynowy,cito szpik kostny, krew zylna acjen musi by¢ na czczo omdrki jadrzaste krwi lub szpiku -7 dni -4 dni
- - krwiotworczego (chimeryzm) ¥ pop P g & ! v i pop P g a4 ¥ v P v ¥ padj v la P 7.30-15.00
rozmaz (2 szkietka podstawowe) bez zbednej zwtoki, RT 7 dni, +4°C
po uprzednim wysuszeniu preparatu po uprzednim wysuszeniu preparatu
5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C
[NFZ] Choroby rozrostowe uktadu | Analiza FISH komdrek nowotworowych z zastosowaniem jednej sondy Analiza wybranego locus z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu jednej sondy specyficznej bedacej w ofercie Laboratorium.*** i . X L, L i i poniedziatek-pigtek X
LGK_20_2_3 . . X R . . . i rutynowy FISH szpik kostny, krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo komorki jadrzaste krwi lub szpiku 5-7 dni -
krwiotwdrczego (FISH) specyficznej. Materiat analityczny: rozmaz krwi lub szpiku kostnego. 7.30-15.00
rozmaz (2 szkietka podstawowe) bez zbednej zwtoki, RT 7 dni, +4°C
po uprzednim wysuszeniu preparatu po uprzednim wysuszeniu preparatu
LGK 20 2 4 [NFZ] Chtoniaki nieziarnicze, FFPE Analiza fuzji genéw IGH-MYC, t(8;14)(q24;932), metoda FISH Analiza fuzji genéw IGH-MYC z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond translokacyjno-fuzyjnych. rUtvno FISH tkanka nowotworowa utrwalona i bloczek parafino nie dotvczy. RT nie dotvezy. RT tkanka nowotworowa poniedziatek-pigtek 7-10 dni
1z uzji W - ; ) . u W' - v4 I W' I Z I Z 'WOTWi Wi - | -
- - (IGH/MYC) iie T q4%:932), a Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ 4 zatopiona w parafinie (FFPE) P v ez tyezy, 7.30-15.00
Anali zacji wyb h 6w (MYC, BCL2, BCL6 t i tody FISH zyciu trzech zestawd d typu break- . N .
LGK 20 2 5 [NFZ] Chtoniaki nieziarnicze, FFPE Analiza rearanzacji genéw MYC (8924), BCL2 (18q21), BCL6 (3927) naliza rearanzacji wybranych genw ( Jzzas osowatnlem metody przy uzyclu trzech zestawow sond typu brea " FisH tkanka nowotworowa utrwalona i bl K i ie dot RT e d RT tkank " poniedziatek-pigtek 7-10 dni
apart. rutynow oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
04 (MYC, BCL2, BCL6) metoda FISH. ) ! P e ) » ynowy zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy tyczy 7.30-15.00
Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE).
[NFZ] Chtoniaki nieziarnicze, FFPE . L Analiza rearanzacji genu MYC z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. tkanka nowotworowa utrwalona i § i . poniedziatek-pigtek i
LGK_20_2_6 Anall MYC (8q24 toda FISH. t FISH bl k f dot RT dot RT tkank t 7-10d
- - (mMyc) naliza rearanzacji genu (8924) metoda Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). rutynowy zatopiona w parafinie (FFPE) oczek paratinowy nie dotyczy, nie dotyczy, ankanowotworowa 7.30-15.00 n
<
X
> (]
E = S5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C
s}
Z ° Analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji delecji gendw TP53 (17p13.1) i ATM (11922.3), na rozmazach oniedziatek-piagtek
L 2 LGK_20_2_16 [NFZ] CLL - TP53, ATM (FISH) Diagnostyka CLL - FISH (panel 2 sond: TP53, ATM) Y Y /e A ,y | ) e (17p13.1) (1122.3), rutynowy FISH szpik kostny, krew zyIna pacjent NIE musi by¢ na czczo komorki jadrzaste krwi lub szpiku P P 5-7 dni -
D) g krwi/szpiku kostnego. 7.30-15.00
O g rozmaz (2 szkietka podstawowe) bez zbednej zwtoki, RT 7 dni, +4°C
é po uprzednim wysuszeniu preparatu po uprzednim wysuszeniu preparatu
O
i ) ) ) ) . ) , . ) ) . poniedziatek-pigtek ) )
LGK_20_3_1 [NFZ] Mastocytoza (KIT) Analiza wariantu p.D816V genu KIT. Analiza w kierunku wariantu p.D816V genu KIT metodg QF-PCR. rutynowy,cito QF-PCR szpik kostny, krew zylna - 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 7.30-15.00 6-12 tygodni 7-10 dni
Analiza profilu DNA dawc Analiza profilu DNA dawcy wymagana w celu oznaczenia chimeryzmu poprzeszczepowego zgodnie z procedurg LGK_20_3_5 (zestaw analiza markeréw STR z oniedziatek-pigtek
LGK_20_3_3 [MZ] Chimeryzm (PRE, dawca) P Ve P ¥ wymag v pop P 078 P a - - rutynowy wykorzystaniem techniki PCR oraz krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA P P 3-5dni 1-3 dni
program NFZ PowerPlex 16 HS System). . R 7.30-15.00
elektroforezy kapilarnej
krew zylna oniedziatek-pigtek 7.30
Y Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT P Pl 15.00
) ) ) ) ) ) - . analiza markeréw STR z ' . )
) . Analiza profilu DNA biorcy. Analiza profilu DNA biorcy wymagana w celu oznaczenia chimeryzmu poprzeszczepowego zgodnie z procedurg LGK_20_3_5 (zestaw i L . L, poniedziatek-pigtek . .
LGK_20_3_4 [MZ] Chimeryzm (PRE, biorca) rutynowy wykorzystaniem techniki PCR oraz pacjent NIE musi by¢ na czczo o . DNA 3-5dni 1-3 dni
program NFZ PowerPlex 16 HS System). . R poniedziatek - pigtek 7.30-15.00
elektroforezy kapilarnej .
wymaz z policzka , X X 07.30-12.00
wymazowka bez zbednej zwtoki, RT L L .
po wczesniejszym uzgodnieniu terminu
Oznaczanie chimeryzmu poprzeszczepowego przy uzyciu zestawu PowerPlex 16 HS System. i )}
" . analiza markeréw STR z - X
LGK_20_3 5 [MZ] chi (POST) Analiza chimeryzmu poprzeszczepowego. " Korzystaniem techniki PCR krew 2yl jent NIE musi by¢ 5ml prob6wka EDTA bez zbednej zwloki, RT 72h, +4°C DNA poniedziatek-pigtek 3-5 dni 13 dni
imeryzm rutynow wykorzystaniem techniki oraz rew zylna acjen musi by¢ na czczo ml probéwka ez zbednej zwtoki, , -5 dni -3 dni
- - i program NFZ Analiza chimeryzmu wykonywana na podstawie analizy wynikéw uzyskanych w procedurze LGK_20_3_3, LGK_20_3_4 oraz ¥ v ¥ ¥ . R ¥ pad v P cdne] 7.30-15.00
elektroforezy kapilarnej
LGK_20_3_5.
Analiza sekwencii koduiacei 37 gend anel VariantPlex Core Mveloid Analiza wybranych mutacji punktowychj technika sekwencjonowania nowej generacji (NGS) (VariantPlex Core Myeloid, Archer).
1z Wi I u W - I X a, . T . . . . . . . H i H
LGK 20 3 7 [MZ] AML, MPN, MDS (Core 1 Iace) gArcher P v Procedura diagnostyczna umozliwia detekcje wybranych wariantéw punktowych w obrebie genéw: ABL1, ANKRD26, ASXL1, BCOR, Utvno sekwencjonowanie NGS, krew 2vina. szpik kostn acient NIE musi byé na czczo Smi brobéwka EDTA bez zbednei zwloki RT 72k, +4°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesiec
u W' W Z zpi usi 2CZ Wi Z 7 AV I - 1esi -
- T~ Myeloid, NGS) il ) P-3001 Poland BRAF, CALR, CBL, CABPA, CSF3R, DDX41, DNMT3A, ETNK1, ETV6, EZH2, FLT3, GATA1, GATA2, IDH1, IDH2, JAK2, KIT, KRAS, MPL, NPM1, 4 v sekwencjonowanie metoda Sangera vina, szp v pad 4 P cdne] ! ! 7.30-15.00 ey
fliennium ofan NRAS, PHF6, PTPN11, RUNX1, SETBP1, SF3B1, SRSF2, STAG2, TET2, TP53, U2AF1, WTL, ZRSR2. ****
Analiza sekwencji kodujacej genu TP53 (NGS). Analiza sekwencji kodujacej genu TP53 przy uzyciu sekwencjonowania NGS (VariantPlex Core Myeloid, Archer). Procedura sekwencjonowanie NGS, . i . L, , X i . poniedziatek-pigtek .
LGK_20 3 9 [NFZ] CLL (TP53) NGS . . . . o rutynowy X i krew zylna, szpik kostny pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA 3-12 miesiecy -
program lekowy - Ibrutynib diagnostyczna umozliwia detekcje wariantéw punktowych. sekwencjonowanie metoda Sangera 7.30-15.00
. . AU . . . . L . . . poniedziatek - czwartek
N R i i 3 Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komdérek nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej metoda prazkéw GTW, 450-500 . JALOWA probdwka lub pojemnik, tkanka . . . Lo L L
LGK_40_1_1 [NFZ] Guzy lite (kariotyp) Analiza kariotypu komdrek nowotworowych. rutynowy iy tkanka nowotworowa nieutrwalona - X . . X bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C komorki po hodowli in vitro 07.30 - 14.00 3-6 miesiecy -
GTW. prazkow zawieszona w soli fizjologicznej L o .
po wczesniejszym uzgodnieniu terminu
) - ) Analiza delecji 1p oraz delecji 19q z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu dwdch zestawdw sond delecyjnych (loci: 1p36;1925/ tkanka nowotworowa utrwalona i ' A ' poniedziatek-piatek ‘
LGK_40_2_1 [NFZ] Glejak, FFPE (1p/19q) Analiza kodelecji 1p / 19q metodg FISH. 19g13;19p13) rutynowy FISH zatopiona w parafinie (FFPE) - bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT tkanka nowotworowa 7.30-15.00 7-14 dni -
Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). P P : !
probdwka, pojemnik
. . - e . . LUB o .
i e Analiza genu MYCN z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond amplifikacyjnych (loci: MYCN /CCP2). i . i i . poniedziatek-pigtek . .
LGK_40_2_2 [NFZ] Neuroblastoma (MYCN) Analiza amplifikacji MYCN (2p24) metoda FISH. . i . rutynowy,cito FISH tkanka nowotworowa nieutrwalona - bez zbednej zwtoki, RT 48h, +4°C tkanka nowotworowa 5-7 dni 3-4 dni
Materiat analityczny: preparat odciskowy fragmentu guza. . 7.30-15.00
preparat odciskowy
(2 szkietka podstawowe)
NFZ] Neuroblastoma, FFPE Analiza genu MYCN z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond amplifikacyjnych (loci: MYCN /CCP2). tkanka nowotworowa utrwalona i oniedziatek-pigtek
LGK_40_2_3 INFZ] Analiza amplifikacji MYCN (2p24) metoda FISH. € v przy uzy P vinyeh ( / ) rutynowy FISH - bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT tkanka nowotworowa P Pl 7-14 dni -




[NFZ] Niedrobnokomérkowy rak

Analiza rearanzacji genu ALK z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart.

tkanka nowotworowa utrwalona i

poniedziatek-pigtek

LGK_40_2_4 pluca, FFPE (ALK) Analiza rearanzacji genu ALK (2p23) metoda FISH. Materiat analityczny: tkar.1ka nowotyvgrowa utrwal9n§ w forma.linie i zatfjpiona w parafinie (FFPE). rutynowy FISH zatopiona w parafinie (FFPE) - bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT tkanka nowotworowa 7.30-15.00 7-14 dni --
Badanie uzupetniajgce po badaniu immunohistochemicznym.
LGK 40 2 5 [NFZ] Myxoid/round cell Anali L DDIT3 (CHOP) (12q13) metoda FISH Analiza rearanzacji genu DDIT3 (CHOP) z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. " FIsH tkanka nowotworowa utrwalona i bl K i ie dot RT ie dot RT tkank " poniedziatek-pigtek 7-14 dni
. naliza rearanzacji genu meto . K . i . . rutynow ) - oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
- - liposarcoma, FFPE (DDIT3) e q a Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy yezy 7.30-15.00
LGK 40 2 & [NFZ] PNET, FEPE (EWSR1) Anali L EWSRI (22q12) metoda FISH Analiza rearanzacji genu EWSR1 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. " FISH tkanka nowotworowa utrwalona'i bi K i ie dot RT ie dot RT tkank " poniedziatek-piagtek 7-14 dni
A naliza rearanzacji genu meto . . " L . - rutynow ) - oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
- - e q 3 Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P ¥ yezy yezy 7.30-15.00
LGK 40 2 7 [NFZ] Rak piersi, rak zotadka, FFPE Analiza amplifikacji ERBB2 (HER2) (17q12) metoda FISH Analiza genu ERBB2 (HER2 ) z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond amplifikacyjnych (loci: ERBB2 /CCP17). rUtvno FISH tkanka nowotworowa utrwalona i bloczek parafino nie dotvczy. RT nie dotvezy. RT tkanka nowotworowa poniedziatek-pigtek 7-14 dni
1Z. [l I . u W' - v4 I W' I Z I Z 'WOotwOorow - | --=
- - (HER2) P 1 a A Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ 4 zatopiona w parafinie (FFPE) P v Vezys ez, 7.30-15.00
LGK 40 2 8 [NFZ] Synovial sarcoma, FFPE Anall L $518 (SYT) (18q11) metoda FISH Analiza rearanzacji genu SS18 (SYT) z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. " FisH tkanka nowotworowa utrwalona i bi K i ie dot RT ie dot RT tkank " poniedziatek-pigtek 7-14 dni
naliza rearanzacji genu meto . rutynow oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
- - (SYT) e q 3 Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy yezy 7.30-15.00
[NFZ] Niedrobnokomdrkowy rak ) T Analiza genu MET z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond amplifikacyjnych (loci: MET /CCP7). tkanka nowotworowa utrwalona i § i . poniedziatek-pigtek i
LGK_40_2_9 Anal fik MET (7931 toda FISH. t FISH - bl k fi dot RT dot RT tkank t 7-14d -
- - ptuca, FFPE (MET) naliza ampitikacji genu (7931) metoda Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). rutynowy zatopiona w parafinie (FFPE) oczek paratinowy nle dotyczy, nie dotyczy, ankanowotworowa 7.30-15.00 n
L6K 40 2 10 [NFZ] Dedifferentiated Anali lifikacii MDM2 (12q15) metoda FISH Analiza genu MDM?2 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond amplifikacyjnych (loci: MDM2 /CCP12). " FISH tkanka nowotworowa utrwalona i bl K i ie dot RT ie doty RT tkank " poniedziatek-pigtek 7-14 dni
. naliza amplirikacji genu meto . . . L. . . rutynow . . - joczel ararinow nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni -
- liposarcoma, FFPE (MDM2) P e q 3 Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy ¥ 7.30-15.00
LGK 40 2 11 INFZ] S FFPE (FUS) Anall L FUS (16p11) metoda FISH Analiza rearanzacji genu FUS z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. " FisH tkanka nowotworowa utrwalona i bi K i ie dot RT ie dot RT tkank " poniedziatek-pigtek 7-14 dni
arcoma, naliza rearanzacji genu metol . R . L . - rutynow ) - oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
- he P 3 Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy yezy 7.30-15.00
<
X
>
Lu =
Z — [NFZ] Rhabdomyosarcoma, FFPE i L Analiza rearanzacji genu PAX3 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. tkanka nowotworowa utrwalona i § i . poniedziatek-piagtek i
LGK_40_2_12 Anal PAX3 (2936 todg FISH. t FISH - bl k fi dot RT dot RT tkank t 7-14d -
L aﬂ - - (PAX3) naliza rearanzacji genu (2936) metoda Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). rutynowy zatopiona w parafinie (FFPE) oczek paratinowy nie dotyezy, el anka nowotworowa 7.30-15.00 n
0 >
@) o
X
=z
O
. Anali zacji ROS1 t i tody FISH zyci t d typu break- t. . - .
LGk 40 2 13 | [NFZINiedrobnokomérkowy rak Anali sacji genu ROS1 (6G22) metoda FISH nal\jatre?rfnzalgtl oy th kZ o Ostowamem Te O| , fprzy ?ZYC{U ZSS fonann nyU' r(t;aFPEa)par t FISH thanka nowotworowa utrwalona i bloczek parafi ie dotyczy, RT ie dotyczy, RT tkank t poniedziatek-pitek 7-14 dni
naliza rearanzacji genu meto . ateriat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie . rutynow oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
0~ ptuca, FFPE (ROS1) e 9 a yezny: than we one : op P ynowy zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy yezy 7.30-15.00
Badanie uzupetniajgce po badaniu immunohistochemicznym.
LGK 40 2 14 [NFZ] Mucoepidermoid Anali L MAML2 (11q21) metoda FISH Analiza rearanzacji genu MAML?2 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. " FisH tkanka nowotworowa utrwalona i bi y i ie dot RT ie dot RT tkank " poniedziatek-pigtek 7-14 dni
naliza rearanzacji genu meto . rutynow oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
- Carcinoma, FFPE (MAML2) e a & Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy yezy 7.30-15.00
LGK 40 2 15 [NFZ] Pilocytic Astrocytoma, FFPE Analiza fuzji genéw BRAF-KIAA1549 (7q34:7q34) metoda FISH Analiza fuzji genow BRAF-KIAA1549 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu dual-fusion. Utvno FISH tkanka nowotworowa utrwalona i bloczek parafino nie dotvczy, RT nie dotvezy. RT tkanka nowotworowa poniedziatek-pigtek 7-14 dni
1z uzji W = H . u W' - v4 I W' I Z I Z 'WOTWH Wi - I --=
- - (BRAF-KIAA1549) lie 9:%/4 a Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v ez ez, 7.30-15.00
. . ; Analiza sekwencji eksonéw 9,11,13 i/lub 17 genu KIT oraz eksonéw 12, 14 i/lub 18 genu PDGFRA w DNA komdrek nowotworowych . i tkanka nowotworowa utrwalona i § . . poniedziatek-pigtek i
LGK_40_3_2 [NFZ] GIST (KIT, PDGFRA) Analiza sekwencji wybranych eksonéw genu KIT oraz PDGFRA . . . . . . rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera . - - bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT DNA 14 dni ---
przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. zatopiona w parafinie (FFPE) 7.30-15.00
LGK 40 3 3 [NFZ] Niedrobnokomérkowy rak Anali . " h ants EGFR Analiza w kierunku najczestszych wariantéw genu EGFR w DNA komdrek nowotworowych metodg QF-PCR (CE-1VD). Badany region " QF-PCR tkanka nowotworowa utrwalona i bi y i ie dot RT ie dot _T DNA poniedziatek-pigtek 7-10 dni
naliza najczestszych wariantéw genu . rutynow - oczek parafinowy, rozmaz nie dotycz nie dotycz - ni
- - ptuca (EGFR) czestszy 8 obejmuje 40 wybrane warianty w eksonach 18, 19, 20 21 genu EGFR. ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE), wymaz P Vs yezy, yezy, 7.30-15.00
10 ml probdwka
LGK 40 3 4 [MZ] Niedrobnokomérkowy rak Analiza najczestszych wariantéw genu EGFR (ctDNA). Analiza w kierunku najczestszych wariantow genu EGFR w ctDNA metodg QF-PCR (CE-1VD). Badany region obejmuje 40 wybrane " QF-PCR K svina ient NIE {byé cell-free DNA BCT Streck bez zbednei zwloki RT 72k RT DNA poniedziatek-pigtek 7 dni
rutynow = rew zyin acjen musi C na czczo ez z nej zw I, , C ni --=
- - ptuca, ctDNA (EGFR) program lekowy - Ozymertynib warianty w eksonach 18, 19, 20 i 21 genu EGFR. ¥ v ¥ paq 4 lub Rl 7.30-15.00
cell-free DNA Roche
Anali k ji eksondéw 23, 25 ALK w DNA komorek t h zyciu sek j iab $redni tod tkank t trwalona i iedziatek-pigtek
LGK_40_3_5 [NFZ] Neuroblastoma (ALK) Analiza sekwencji wybranych eksonéw genu ALK. naliza sekwencji eksonow ’ genu w ) ‘omo're nowo WOrowych przy uzyclu sekwencjonowania bezposrecniego metoda rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera anka nF)wo worow? u rwalonal --- bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT DNA poniedziaiek-piate 7-10 dni -
Sangera. Badany region genu ALK obejmuje m.in. warianty p.L1152R, p.F1174V, p.F1245C, p.L1196M, p.G1202R. zatopiona w parafinie (FFPE) 7.30-15.00
LGK 40 3 9 [NFZ] Rak jelita grubego (KRAS) Analiza naiczestszvch wariantow genu KRAS Analiza w kierunku najczestszych wariantow genu KRAS w DNA komdrek nowotworowych metodg QF-PCR. rUtvno QF-PCR tkanka nowotworowa utrwalona i bloczek parafino nie dotvczy. RT nie dotvezy. RT . poniedziatek-pigtek 7-10 dni
I 1z v4 Z wari W u . u W' = - v4 I W' I zy, I zy, - | --=
- - ! 8 8 icz& 4 8 Badany region genu KRAS obejmuje 28 wybranych wariantéw w kodonach: p.G12, p.G13, p.A59, p.Q61, p.K117, p.A146. ¥ 4 zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy yezy 7.30-15.00
Anali ki k jczestszych ianté dw NRAS i BRAF w DNA komdrek t h metoda QF-PCR.
[NFZ] Rak jelita grubego, czerniak i i o, ; . na |%a W klerunku najczgs slzyc warlantow genolw , : w omérek nowotworowych metoda Q) tkanka nowotworowa utrwalona i i i . poniedziatek-pigtek i
LGK_40_3_10 (NRAS, BRAF) Analiza najczestszych wariantow genéw NRAS i BRAF. Badany region genu NRAS obejmuje 25 wybranych wariantéw w kodonach: p.G12, p.G13, p.A18, p.A59, p.Q61, p.K117, p.A146. rutynowy QF-PCR zatopiona w parafinie (FFPE) - bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT DNA 7.30-15.00 7-10 dni ---
’ Badany region genu BRAF obejmuje 11 wybranych wariantéw w kodonach: p.G469, p.G466, p.K601, p.V600. P P ’ ’
) ) . = , Analiza sekwencji eksonéw 9,11,13 i/lub 17 genu KIT w DNA komdrek nowotworowych przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego . . tkanka nowotworowa utrwalona i . . . poniedziatek-pigtek .
LGK_40_3_11 [NFZ] Rak grasicy, czerniak (KIT) Analiza sekwencji wybranych eksonéw genu KIT. rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera R - - bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT DNA 14 dni ---
metoda Sangera. zatopiona w parafinie (FFPE) 7.30-15.00
LGK 40 3 16 [NFZ] Rak piersi (PIK3CA ) Analiza naiczestszvch wariantéw genu PIKICA Analiza w kierunku najczestszych wariantéw genu PIK3CA w DNA komdrek nowotworowych metoda QF-PCR (CE-IVD). Badany region Utvno QF-PCR tkanka nowotworowa utrwalona i bloczek parafino nie dotvczy. RT nie dotvezy. RT DNA poniedziatek-pigtek 7-10 dni
1z v4 Z wari W u . u W' = - v4 I W' I zy, I zy, - I --=
- - P icz& 4 g obejmuje 17 wybranych wariantéw w eksonach 2, 5, 8, 10i 21 genu PIK3CA . ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy yezy 7.30-15.00
tkanka nowotworowa utrwalona i
zatopiona w parafinie (FFPE) bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT
LGK 40 3 22 INFZ] Ms| Analiza niestabilnogci mikrosatelitarnei Analiza markeréw mikrosatelitarnych w DNA izolowanym z tkanki nowotworowej (FFPE) oraz tkanki zdrowej tego samego pacjenta w " QF-PCR ORAZ DNA poniedziatek-pigtek 7-10 dni
aliza ni 1INOSCI MIKro: itarnej. rutynow = - ni --=
- - 1 celu okreslenia statusu statusu niestabilnosci mikrosatelitarnej (MSI) nowotworu (zestaw OncoMate MSI Dx Analysis System, CE-IVD). ¥ v 7.30-15.00
krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C
. . . . . . . Dopuszczalne warunki dostarczenia . . Maksymalny czas realizacji |Maksymalny czas realizacji w
. . ) . . . ) . . . . ) Sposéb przygotowania pacjenta | Rodzaj probéwki / pojemnika na Optymalne warunki - ) . 5 Czas dostarczenia materiatu do ) ..
Rodzaj badania Kod badania Nazwa badania - CliniNet Nazwa badania Opis badania Tryb zlecania Metoda analityczna Materiat biologiczny . . ) ) materiatu do LGK maksymalny czas Materiat analityczny w trybie regularnym trybie pilnym
do badania materiat dostarczenia materiatu do LGK ) " LGK
oraz warunki przechowywania i transportu (TAT) (TAT - CITO)
Choroby rozrostowe uktadu Podstawowe badanie genetyczne Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komdérek nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej i metoda prazkéw GTW, 450-500 szpik kostny (z pierwszej aspiracji), . L, JALOWA 4ml probowka z heparyna X i . L . poniedziatek - piatek i i
. . . . . , rutynowy,cito L . pacjent NIE musi by¢ na czczo bez zbednej zwtoki, RT 8h, +4°C komérki po hodowli in vitro 21 dni 10 dni
krwiotwoérczego (kariotyp) Analiza kariotypu komoérek nowotworowych. GTW. prazkow krew zylna sodowa 07.30 - 14.00
) ) . Zaaw?nsowane badanie genetyczne. Analiza chromosoméw metafazalnyt':h quskanych z hodowli in viltro korﬁérgk now?tworowych z zastosowaniem metody prazkowej ‘ metoda prazkéw GTW, 450-500 sapik kostny (z pierwszej aspiracii), ' o JALOWA 4m| probéwka z heparyna ‘ ‘ . . o poniedziatek - piatek ‘ ‘
Diagnostyka MDS (kariotyp, FISH) | Diagnostyka MDS - kariotyp + FISH (panel 5 sond: del5q, del7q, KMT2A, GTW oraz analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji delecji 59 (EGR1), 7q (KMT2E), TP53 (17p13.1) oraz rutynowy,cito razkéw i/lub FISH Krew 3vina pacjent NIE musi by¢ na czczo sodow bez zbednej zwtoki, RT 8h, +4°C komérki po hodowli in vitro 07.30 - 14.00 21 dni 10 dni
MECOM, TP53) rearanzacji KMT2A (11923.3), MECOM (3q26.2). pra ¥ d : :
Analiza ch ¢ tafazalnych k h z hodowli in vitro komérek t h t i tod zkowej
. R Ztozone badanie genetyczne. naliza ¢ rortnosomow meta a‘za ny? uzyskanych z hodow AI fnvi r_o olr-'nore nlowf: worowycen z zastosowaniem mle ody prazkowe] . X metoda prazkéw GTW, 450-500 szpik kostny (z pierwszej aspiracji), . L, JALOWA 4ml probéwka z heparyna X X N L L poniedziatek - piatek X .
Diagnostyka AML (kariotyp, FISH) GTW oraz analiza wybranych loci/genéw metodg FISH w celu identyfikacji rearanzacji genu MECOM (3¢26.2) na komérkach po hodowli rutynowy,cito pacjent NIE musi by¢ na czczo bez zbednej zwtoki, RT 8h, +4°C komorki po hodowli in vitro 21 dni 10 dni

Diagnostyka AML - kariotyp + FISH (MECOM)

in vitro.

prazkéw i/lub FISH

krew zylna

sodowa

07.30-14.00
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Diagnostyka ALL u dorostych

Zaawansowane badanie genetyczne.

Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komdérek nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej

metoda prazkéw GTW, 450-500

szpik kostny (z pierwszej aspiracji),

JALOWA 4ml probéwka z heparyna

poniedziatek - piatek

(kariotyp, FISH) Diagnostyka ALL u dorostych - kariotyp + FISH (panel 3 sond: KMT2A, GTW oraz analiza wybranych loci/genéw metodg FISH w celu |c?entyf|kac1| rearar‘z-aql-genow KMT2A (11923.3), TCF (19p13.3) i IGH rutynowy,cito prazkow i/lub FISH krew 2ylna pacjent NIE musi by¢ na czczo sodowa bez zbednej zwtoki, RT 8h, +4°C komorki po hodowli in vitro 07.30 - 14.00 21 dni 10 dni
TCF, IGH) (14932.33) na komdrkach po hodowli in vitro.
7 badani . ) " . A . . . .
Diagnostyka ALL u dorostych ' aawansowane ? anie genetyczne Analiza chromqsomow metafazal'nych }Jzyskanych z hodowli |r? vitro klomf)lrek novyotfl'voroYvych z zastosowaniem metody prazkowej . metoda prazkéw GTW, 450-500 s2pik kostny (z pierwszej aspiracji), ' o JALOWA 4ml probéwka z heparyna ‘ . . . o poniedziatek - piatek 4 '
LGK_30_1_5 . Diagnostyka ALL u dorostych - kariotyp + FISH (panel 5 sond: KMT2A, GTW oraz analiza wybranych loci/gendw metoda FISH w celu identyfikacji rearanzacji genéw KMT2A (11g23.3), TCF (19p13.3), IGH rutynowy,cito cla . pacjent NIE musi by¢ na czczo bez zbednej zwtoki, RT 8h, +4°C komorki po hodowli in vitro 21 dni 10 dni
(kariotyp, FISH) o , o prazkéw i/lub FISH krew zylna sodowa 07.30-14.00
TCF3, IGH, ETV/RUNX, MYC) (14g32.33), MYC (8q24) oraz obecnosci fuzji ETV::RUNX (12p13.2::21922.12) na komérkach po hodowli in vitro.
Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp, ‘ Zaawar\sc?wan(? badanie genetyczne. Analiza chromo‘somow metafazal.nych Ejzyskanych z hodowli 1r? vitro lfom?rek nov‘vot.\{vorm:vych z zastosowaniem metody prazkowej ‘ metoda prazkéw GTW, 450-500 szpik kostny (2 pierwsze] aspiraci), - o JALOWA dml probowka 2 heparyna ‘ ‘ N - poniedziatek - piatek ‘ ‘
LGK_30_1_6 FISH) Diagnostyka ALL u dzieci - kariotyp + FISH (panel 4 sond: BCR/ABL, GTW oraz analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji rearanzacji genéw KMT2A (11g23.3), TCF (19p13.3) oraz rutynowy,cito razkow i/lub FISH Krew 3vina pacjent NIE musi by¢ na czczo sodow bez zbednej zwtoki, RT 8h, +4°C komérki po hodowli in vitro 07.30 - 14.00 21 dni 10 dni
ETV6/RUNX1, KMT2A, TCF3) obecnosci fuzji BCR::ABL (9934.12::22911.23) oraz ETV::RUNX (12p13.2::21922.12) na komérkach po hodowli in vitro. pra v d ’ ’
Zaawansowane badanie genetyczne Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komdérek nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej
Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp, X L X : GTW oraz analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji rearanzacji genéw KMT2A (11g23.3), TCF (19p13.3) oraz i metoda prazkéw GTW, 450-500 szpik kostny (z pierwszej aspiracji), X o, JALOWA 4ml probdwka z heparyna i i N L L poniedziatek - piatek i i
LGk 3017 FISH) Diagnostyka ALL u dzieci- kariotyp + FISH (panel 5 sond: BCR/ABL, obecnosci fuzji BCR::ABL (9g34.12::22q11.23), ETV::RUNX (12p13.2::21g22.12) | KMT2A::AFF1 (4p31.3::11g23.3) na komérkach po rutynowy,cito prazkéw i/lub FISH krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo sodowa bez zbednej zwtoki, RT 8h, +4°C komdrki po hodowiin vitro 07.30 - 14.00 21 dni 10 dni
ETV6/RUNX1, KMT2A, TCF3 + KMT2A/AFF1) L
hodowli in vitro.
; N ne badani netvern Analiza chromosomdéw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komdérek nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej
LGK 30 1 8 Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp, Di vk ALfav:é S?W: ? @ i;TSgHe( € yclzse. d: BCR/ABL GTW oraz analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji rearanzacji genéw KMT2A (11g23.3), TCF (19p13.3) oraz " it metoda prazkéw GTW, 450-500 szpik kostny (z pierwszej aspiracji), iant NIE ibyé JALOWA 4ml probdwka z heparyna bez zbednei zwioki, RT 8h +4°C Komérki o hodowli in vit poniedziatek - piatek 21 dni 10 dni
302 FISH) lagnostyka ALL u dzieci - kariotyp pane! > sond: ’ obecnosci fuzji BCR::ABL (9g34.12::22q11.23), ETV::RUNX (12p13.2::21q22.12) i TCF3::PBX1 (1923.3::19p13.3) na komérkach po rutynowy,cito prazkéw i/lub FISH krew zylna pacjent 1L musibyc na czczo sodowa €2 zhedne] zwlokl, ' omorki po hodowll in vitro 07.30-14.00 n n
ETV6/RUNX1, KMT2A, TCF3 + TCF3/PBX1) o
hodowli in vitro.
Zaawansowane badanie genetyczne Analiza chromosomoéw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komérek nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej
Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp, . L R ’ GTW oraz analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji rearanzacji genéw KMT2A (11q23.3), TCF (19p13.3) i X metoda prazkéw GTW, 450-500 szpik kostny (z pierwszej aspiracji), X L, JALOWA 4ml probéwka z heparyna i i L L poniedziatek - piatek i i
LGK 1 - : °
GK_30_1.9 FISH) Diagnostyka ALL u dzieci - kariotyp + FISH (panel 6 sond: BCR/ABL, obecnosci fuzji BCR::ABL (9g34.12::22q11.23), ETV::RUNX (12p13.2::2122.12), TCF3::PBX1 (1q23.3::19p13.3) i TCF3::HLF rutynowy,cito prazkéw i/lub FISH krew 2ylna pacjent NIE musi by¢ na czczo sodowa bez zbednej zwioki, RT 8h, +4°C komorki po hodowli in vitro 07.30-14.00 21 dni 10 dni
ETV6/RUNX1, KMT2A, TCF3 + TCF3/PBX1, +TCF3/HLF) . AU
(17922::19p13.3) na komdrkach po hodowli in vitro.
Zaawansowane badanie genetyczne Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komdérek nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej
Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp, Diagnostyka ALL u dzieci - kari N FISgH( : s ' nd: BCR/ABL GTW oraz analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji delecji genu TP53 (17p13.1), rearanzacji gendw KMT2A rutynowy. it metoda prazkéw GTW, 450-500 szpik kostny (z pierwszej aspiracji), ient NIE musi byé na czcz JALOWA 4ml probowka z heparyna bez zbednei zwioki. RT 8h, +4°C Komérki po hodowli in vitr poniedziatek - piatek 21 dni 10 dni
FISH) agnostyka ALL u dzieci - kariotyp panel > sond: ’ (11¢23.3), TCF (19p13.3) oraz obecnosci fuzji BCR::ABL (9g34.12::22¢11.23) i ETV::RUNX (12p13.2::2122.12) na komérkach po utynowy,ctto prazkoéw i/lub FISH krew zylna page usthyc na czczo sodowa 2 zhgane] zwlokl, ' omorki po hodo ° 07.30 - 14.00
ETV6/RUNX1, KMT2A, TCF3, TP53) A
hodowli in vitro .
; N ne badani netvern Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komdérek nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej
Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp, bi vk ALfav:é S?W: ? ta i;TSgHe( € yclzee. d: BCR/ABL GTW oraz analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji delecji genu TP53 (17p13.1), rearanzacji gendw KMT2A " it metoda prazkéw GTW, 450-500 szpik kostny (z pierwszej aspiracji), ient NIE Lbyé JALOWA 4ml probéwka z heparyna bez zbednei zwioki. RT 8h, +4°C Komérki po hodowli in vit poniedziatek - piatek 21 dni 10 dni
FISH) fagnostyka ALL u azlect - kariotyp pane’ 6 sond: g (11¢23.3), TCF (19p13.3) oraz obecnosci fuzji BCR::ABL (9q34.12::22q11.23), ETV::RUNX (12p13.2::21¢22.12) | KMT2A::AFF1 rutynowy,cito prazkéw i/lub FISH krew zylna pacjent 1= musibyc na czczo sodowa €2 zbedne] zwlok, g omorki po hodowll in vitro 07.30-14.00 n n
ETV6/RUNX1, KMT2A, TCF3, TP53 + KMT2A/AFF1) . A
(4p31.3::11923.3) na komérkach po hodowli in vitro .
Zaawansowane badanie genetyczne Analiza chromosomdéw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komdrek nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej
Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp, i L i ’ . GTW oraz analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji delecji genu TP53 (17p13.1), rearanzacji gendw KMT2A i metoda prazkéw GTW, 450-500 szpik kostny (z pierwszej aspiracji), X o, JALOWA 4ml probdéwka z heparyna i i . L L poniedziatek - piatek i i
FISH) Diagnostyka ALL u dzieci - kariotyp + FISH (panel 6 sond: BCR/ABL, (11q23.3), TCF (19p13.3) oraz obecnosci fuzji BCR-:ABL (9q34.12::22q11.23), ETV:RUNX (12p13.2::2122.12) | TCF3::PBX1 rutynowy,cito prazkow i/lub FISH krew 2ylna pacjent NIE musi by¢ na czczo sodowa bez zbednej zwtoki, RT 8h, +4°C komérki po hodowli in vitro 07.30 - 14.00 21 dni 10 dni
ETV6/RUNX1, KMT2A, TCF3, TP53 + TCF3/PBX1) . AP
(1923.3::19p13.3) na komorkach po hodowli in vitro.
Zaawansowane badanie genetyczne Analiza chromosomdéw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komérek nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej
Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp, oi tvka ALL u dzieci - Kari N FISgH ( v 17 ) d: BCR/ABL GTW oraz analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji delecji genu TP53 (17p13.1), rearanzacji gendw KMT2A " it metoda prazkéw GTW, 450-500 szpik kostny (z pierwszej aspiracji), ient NIE ibyé 2c2 JALOWA 4ml probdwka z heparyna bez zbednei zwioki, RT 8h, +4°C Komérki po hodowli in vitr poniedziatek - piatek 21 dni 10 dni
FISH) Iai:’\olSG/);{leXI l:<|v|:chl ngtﬁsa . TCF‘;";::X;:’:C%/HLF) ’ (11923.3), TCF (19p13.3) oraz obecnosci fuzji BCR::ABL (9q34.12::22q11.23), ETV::RUNX (12p13.2::21¢22.12) i TCF3::PBX1 rutynowy,ctto prazkéw i/lub FISH krew zylna pacjent TIE musibyc na czczo sodowa €2 zhgdne] zwlokl, ' omorki po hodowll in vitro 07.30-14.00 n n
’ ! ! ! (1923.3::19p13.3) oraz TCF3::HLF (17922::19p13.3) na komdrkach po hodowli in vitro.
Podst badani netvezn Sl béwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C
Choroby rozrostowe uktadu . , odstawowe badanie genetyczne L i Analiza wybranego locus z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu jednej sondy specyficznej bedacej w ofercie Laboratorium.* i i . i L, miprobowka L i i poniedziatek-pigtek i
. . Analiza FISH komdrek nowotworowych z zastosowaniem jednej sondy . . . . rutynowy,cito FISH szpik kostny, krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo komorki jadrzaste krwi lub szpiku 5-7 dni -
krwiotwdrczego (FISH) i . Materiat analityczny: rozmaz krwi lub szpiku kostnego. (2 szkietk dst N e I — 7.30-15.00
specyficznej. rozmaz (2 szkietka podstawowe bez zbednej zwloki, RT 7 dni, +4°C
po uprzednim wysuszeniu preparatu po uprzednim wysuszeniu preparatu
Chtoniaki nieziarnicze, FFPE Podstawowe badanie genetyczne Analiza fuzji genéw IGH-MYC z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond translokacyjno-fuzyjnych. Utvno FISH tkanka nowotworowa utrwalona i bloczek parafino nie dotvczy, RT nie dotvezy. RT tkanka nowotworowa poniedziatek-piagtek 7-10 dni
(IGH/MYC) Analiza fuzji gendéw IGH-MYC, t(8;14)(q24;932), metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). utynowy zatopiona w parafinie (FFPE) Zek paratinowy ! ez : ez, wWotworow 7.30-15.00 :
Ztos badani . . - . . -~ . :
Chloniaki nieziarnicze, FFPE (MYC, pnal e oz?neM:Cazglezi«;n;C{;z(nle; 1) BCL6 (3427) Analiza rearanzacji wybranych genoéw (MYC, BCL2, BCL6) z zastosowatnlem metody FISH przy uzyciu trzech zestawdw sond typu break . o tkanka nowotworowa utrwalona i ocsek oarafi  doteny AT . . ok . poniedziatek-piatek 1o
BCL2, BCL6) naliza rearanzacji gendw q24), q21), q ' ' apart. o . N utynowy zatopiona w parafinie (FFPE) oczek parafinowy nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa 7.30-15.00 n
metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE).
Chioniaki nieziarni FFPE (MYC) Podstawowe badanie genetyczne Analiza rearanzacji genu MYC z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. " FisH tkanka nowotworowa utrwalona i bi y i ie dot RT ie dot _T tkank " poniedziatek-pigtek 7-10 dni
oniaii niezlarnicze, Analiza rearanzacji genu MYC (8g24) metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). rutynowy zatopiona w parafinie (FFPE) - oczek paratinowy nle dotyczy, nie dotyczy, ankanowotworowa 7.30-15.00 ) n -
Ztozone badanie genetyczne Analiza wybranych loci z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu 2 sond specyficznych bedacych w ofercie Laboratorium***, zgodnie wtorek
MM (FISH) Analiza FISH komérek nowotworowych z zastosowaniem 2 sond ze schematem diagnostycznym.** rutynowy FISH szpik kostny - 2 x 2ml probowka EDTA bez zbednej zwtoki, RT - komorki CD138+ 07.30-11.30 5-7 dni --
specyficznych z panelu MM. Materiat analityczny: szpik kostny. ' ’
Zaawansowane badanie genetyczne Analiza wybranych loci z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu 5 sond specyficznych bedacych w ofercie Laboratorium***, zgodnie wtorek
MM (FISH) Analiza FISH komérek nowotworowych z zastosowaniem 5 sond ze schematem diagnostycznym.** rutynowy FISH szpik kostny - 2 x 2ml probowka EDTA bez zbednej zwtoki, RT - komorki CD138+ 07.30 -11.30 5-7 dni -
specyficznych z panelu MM. Materiat analityczny: szpik kostny. ' ’
wtorek
MM - separacja komérek CD138+ Separacja immunomagnetyczna komérek szpiku CD138+. Separacja immunomagnetyczna komdrek szpiku CD138+ przy uzyciu zestawu EasySep (STEMCELL Technologies). rutynowy separacja immunomagnetyczna szpik kostny - 2 x 2ml probowka EDTA bez zbednej zwtoki, RT - komérki szpiku 07.30-11.30 1-2 dni -
LGK 30 2 10 Chioniak grudkowy, FL, FFPE (FISH) Podstawowe badanie genetyczne. Analiza fuzji gendw IGH-BCL2 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond translokacyjno-fuzyjnych. S FISH tkanka nowotworowa utrwalona i bloczek parafinow nie dotyczy, RT nie d v RT tkanka nowotworow poniedziatek-piagtek 7-10 dni
- s hidhind Analiza fuzji gendw IGH-BCL2 (14;18)(932;G21) metodg FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). utynowy zatopiona w parafinie (FFPE) ° parafinowy < dotyczy, e dotyczy, a ° orowa 7.30-15.00
LGK 30 2 11 Chtoniak ptaszcza, MCL, FFPE Podstawowe badanie genetyczne. Analiza fuzji genéw IGH-CCND1 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond translokacyjno-fuzyjnych. " FisH tkanka nowotworowa utrwalona i bl K i ie dot RT ie dot RT tkank " poniedziatek-pigtek 7-10 dni
- (FISH) Analiza fuzji genéw IGH-CCND1 t(11;14)(g13;932) metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). rutynowy zatopiona w parafinie (FFPE) oczek paratinowy nle dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa 7.30-15.00 n
LGK 30 2 12 Chtoniak zotadka, MALT, FFPE Podstawowe badanie genetyczne. Analiza fuzji genéw MALT1-BIRC3 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond translokacyjno-fuzyjnych. " FISH tkanka nowotworowa utrwalona i bl K i ie dot RT ie dot RT tkank " poniedziatek-pigtek 7-10 dni
=P (FISH) Analiza fuzji genow MALT1-BIRC3 t(11;18)(q22;q21) metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). rutynowy zatopiona w parafinie (FFPE) oczek paratinowy nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa 7.30-15.00 —odni
Sl probGwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C
LGK 30 2 13 CLL-TP53, ATM, del 13q, cep 12 Zaawansowane badanie genetyczne. Analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji delecji TP53 (17p13.1), ATM (11922,3), 13q (D13S319) oraz liczby kopii rutynow FISH Joik kostny. krew 2vin ient NIE musi byé na czcz P Komérki iadrzaste krwi lub szpik poniedziatek-piatek 5-7 dni
20 (FISH) Diagnostyka CLL - FISH (panel 4 sond: TP53, ATM, del13q, cep12) chromosomu 12 (cep12). utynowy szpik kostny, krew zyina page usthyc na czezo S [ — omarkl jadrzaste krwi lub szpiku 7.30-15.00
------- rozmaz (2 szkietka podstawowe) . . L
bez zbednej zwtoki, RT 7 dni, +4°C
po uprzednim wysuszeniu preparatu po uprzednim wysuszeniu preparatu
; bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C
. ) . , . e , . Sml probdwka EDTA o .
LGK 30 2 14 AML el (FISH) Podstawowe badanie genetyczne. Analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji fuzji genéw PML::RARA (15¢24::17g21.2) na rozmazach szpiku it FisH ik kostny. k i ient NIE Lbyé Komérki iad te krwi lub szoik poniedziatek-pigtek 1-3 dni
_30_2_ promielocytowa Diagnostyka AML promielocytowa - FISH (PML/RARA ) Kostnego. cito szpik kostny, krew zylna pacjen musi byc na czczo (2 sakieia podt N T omorki jadrzaste krwi lub szpiku 7.30-15.00 -3.dni
rozmaz {2 szkietka podstawowe bez zbednej zwtoki, RT 7 dni, +4°C
po uprzednim wysuszeniu preparatu po uprzednim wysuszeniu preparatu
Zio? badani . Sl béwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C
R . oonne adanie genetyczne. Analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji fuzji genéw PML::RARA (15q24::17921.2) oraz rearanzacji genu RARA . . . . o, mi probowka L ) . poniedziatek-pigtek .
LGK_30_2_15 AML promielocytowa (FISH) Diagnostyka AML promielocytowa - FISH (panel 2 sond - PML/RARA + . cito FISH szpik kostny, krew zyIna pacjent NIE musi by¢ na czczo komérki jadrzaste krwi lub szpiku - 1-3 dni
RARA break Y (17921.1-21.2) na rozmazach szpiku kostnego. (2 szkietk dst N 7.30-15.00
reak apar rozmaz (2 szkietka podstawowe bez zbednej zwloki, RT 7 dni, +4°C
po uprzednim wysuszeniu preparatu po uprzednim wysuszeniu preparatu
; bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C
. . . . . . S " . . Sml probéwka EDTA o .
LGK 30 2 16 CLL-TP53, ATM (FISH) Ztozone badanie genetyczne. Analiza wybranych loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacji delecji genédw TP53 (17p13.1) i ATM (11922.3) na rozmazach " FisH Joik kostny. k sl ient NIE ibye Jez Komérki iadrzaste krwi lub szpik poniedziatek-piagtek 5.7 dni
- ’ Diagnostyka CLL - FISH (panel 2 sond: TP53, ATM) krwi/szpiku kostnego. rutynowy szpik kostny, krew zyina pacjen mustoyc na czczo rozmaz (2 szkietk dstawowe) | . T o omarki Jadrzaste krwl ub szpiku 7.30-15.00 n
ozma szkielka podstawowe, bez zbednej zwtoki, RT 7 dni, +4°C
po uprzednim wysuszeniu preparatu po uprzednim wysuszeniu preparatu
Ztos . ) ' . ’ - ) . S ek .
MM (FISH - 3 sondy - chr.1, TP53, . ) ozone badanie genetyczne ‘ Analiza wybranych loci z zastosowaniem metody FISH przy uzyC|u'3 sond specyficznych bedacych w ofercie Laboratorium***, zgodnie ' ] ‘ ‘ N wtorek '
LGK_30_2_17 IGH) Analiza FISH komérek nowotworowych z zastosowaniem od 3 sond ze schematem diagnostycznym.** rutynowy FISH szpik kostny - 2 x 2ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT - komorki CD138+ 07.30 -11.30 5-7 dni -

specyficznych z panelu MM.

Materiat analityczny: szpik kostny.




Ztozone badanie genetyczne.

Analiza wybranych loci z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu 6 sond specyficznych bedacych w ofercie Laboratorium***, zgodnie

(NRAS, BRAF)

Analiza najczestszych wariantéw genéw NRAS i BRAF.

Badany region genu BRAF obejmuje 11 wybranych wariantéw w kodonach: p.G469, p.G466, p.K601, p.V600.

zatopiona w parafinie (FFPE)

7.30-15.00

MM (FISH - 6 sond - chr.1, TP53, . , R i , i i _ wtorek X
LGK_30_2_18 IGH + partnerzy IGH) Analiza FISH komdrek nowotworowych z ze schematem diagnostycznym.** rutynowy FISH szpik kostny - 2 x 2ml probowka EDTA bez zbednej zwtoki, RT - komorki CD138+ 07.30-11.30 5-7 dni --
P v zastosowaniem 6 sond specyficznych z panelu MM. Materiat analityczny: szpik kostny. ’ ’
i Analiza wybranych mutacji punktowychj technikg sekwencjonowania nowej generacji (NGS) (VariantPlex Core Myeloid, Archer).
. Zaawansowane badanie genetyczne . s . . . . . . iedzi i
LGK_30_3_7 AML, MPN, MDS (Core Myeloid, Analiza sekwencji kodujacej 37 gendw - panel VariantPlex Core Myeloid Procedura diagnostyczna umozliwia detekcjg wybranych wariantow punktowych w obrebie genéw: ABL1, ANKRD26, ASXLL, BCOR, rutynow sekwencjonowanie NGS, krew zylna, szpik kostn acjent NIE musi by¢ na czczo S5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesigc -
202 NGS) Ji kodujace) gA h P VEIOI% | BRAF, CALR, CBL, CABPA, CSF3R, DDX41, DNMT3A, ETNK1, ETV6, EZH2, FLT3, GATAL, GATA2, IDH1, IDH2, JAK2, KIT, KRAS, MPL, NPM1, ynowy sekwencjonowanie metoda Sangera yina, szp v pagj v dnel g ' 7.30-15.00 ey
r r
che NRAS, PHF6, PTPN11, RUNX1, SETBP1, SF3B1, SRSF2, STAG2, TET2, TP53, U2AF1, WT1, ZRSR2. ****
LGK 30 3 9 CLL (TP53) NGS Ztozone badanie genetyczne Analiza sekwencji kodujacej genu TP53 przy uzyciu sekwencjonowania NGS (VariantPlex Core Myeloid, Archer). Procedura " sekwencjonowanie NGS, K i ik kost ient NIE Lbyé S bowka EDTA bez zbednei zwioki. RT 72h +4°C DNA poniedziatek-pigtek 3-12 miesi
rutynow rew zylna, szpik kostn acjen musi by¢ na czczo ml probéwka ez zbednej zwtoki -12 miesiec
- Analiza sekwencji kodujacej genu TP53 (NGS). diagnostyczna umozliwia detekcje wariantéw punktowych. ¥ v sekwencjonowanie metoda Sangera yina, szp v pad) v P W cane] ’ ! 7.30-15.00 ey
. . . A , . . . ipx . . . poniedziatek - czwartek
. . Podstawowe badanie genetyczne Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komdérek nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej metoda prazkéw GTW, 450-500 . JALOWA probéwka lub pojemnik, tkanka . . N L L .
LGK_50_1_1 Guzy lite (kariotyp) . . , rutynowy " tkanka nowotworowa nieutrwalona --- X o . X bez zbednej zwtoki, RT 24h, +4°C komorki po hodowli in vitro 3-6 miesiecy --
Analiza kariotypu komérek nowotworowych. GTW. prazkéw zawieszona w soli fizjologicznej . L .
po wczesniejszym uzgodnieniu terminu
k502 ek, FFPE (19/196) Ztozone badanie genetyczne Analiza delecji 1p oraz delecji 19q z zastosowaniem metod;/gFli: ;);zyl:)zyau dwdch zestawow sond delecyjnych (loci: 1p36;1925/ . s tkanka nowotworowa utrwalona i . ) . oo o o o ok . poniedziatek-piatek S dan
eja ; . rutynow ) - oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
- 1aK, P/239 Analiza kodelecji 1p/19q metodg FISH. i . q P . i . ¥ ¥ zatopiona w parafinie (FFPE) P ¥ yezy yezy 7.30-15.00
Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE).
probdéwka, pojemnik
Podstawowe badanie genetyczne Analiza genu MYCN z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond amplifikacyjnych (loci: MYCN /CCP2). i X LUB i i poniedziatek-piagtek i .
LGK_50_2_2 N blast MYCN t it FISH tkank t t I --- b bed toki, RT 48h, +4°C tkank t 5-7d 3-4d
- euroblastoma ( ) Analiza amplifikacji MYCN (2p24) metoda FISH. Materiat analityczny: preparat odciskowy fragmentu guza. rutynowy,cito anka nowotworowa nieutrwalona preparat odciskowy €z zbednej zwlok, ! ankanowotworowa 7.30-15.00 n n
(2 szkietka podstawowe)
LGK 50 2 3 Neuroblastoma, FFPE (MYCN) Podstawowe badanie genetyczne Analiza genu MYCN z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond amplifikacyjnych (loci: MYCN /CCP2). " FISH tkanka nowotworowa utrwalona i bl y i ie dot RT ie doty RT tkank " poniedziatek-piatek 7-14 dni
ul , . e .. . . L . .. rutynow: . . - joczel ararinow nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni -
- Analiza amplifikacji MYCN (2p24) metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy ¥ 7.30-15.00
LGK 50 2 4 Niedrobnokomérkowy rak ptuca, Podstawowe badanie genetyczne Ana;\l;lza; reja:anzar?l genu;tl\(LKkz zastosi)wamem mtetodly FISprrzy ul?y,CIlf zetstayvu sond typ: F)r?z:;a;))art. " FisH tkanka nowotworowa utrwalona i bi K i ie dot RT ie dot RT tkank " poniedziatek-pigtek 7-14 dni
ateriat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie . rutynow oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
- - FFPE (ALK) Analiza rearanzacji genu ALK (2p23) metoda FISH. yezny ) . o i i P P ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy yezy 7.30-15.00
Badanie uzupetniajgce po badaniu immunohistochemicznym.
LGK 50 2 5 Myxoid/round cell liposarcoma, Podstawowe badanie genetyczne Analiza rearanzacji genu DDIT3 (CHOP) z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. rutvnow FISH tkanka nowotworowa utrwalona i bloczek parafinow nie dotvezy. RT nie dotvezy. RT tkanka nowotworowa poniedziatek-pigtek 7-14 dni
- z z 7A - -
- FFPE (DDIT3) Analiza rearanzacji DDIT3 (CHOP) (12q13) metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P ¥ yezy, yezy, 7.30-15.00
LGK 50 2 6 PNET, FFPE (EWSR1) Podstawowe badanie genetyczne Analiza rearanzacji genu EWSR1 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. " FIsH tkanka nowotworowa utrwalona i bl K i ie dot RT ied RT tkank " poniedziatek-piatek 7-14 dni
rutynow oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
- - ’ Analiza rearanzacji EWSR1 (22q12) metodg FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy tyezy 7.30-15.00
LGK 50 2 7 Rak piersi, rak zotadka, FFPE Podstawowe badanie genetyczne Analiza genu ERBB2 (HER2) z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond amplifikacyjnych (loci: ERBB2 /CCP17). " FisH tkanka nowotworowa utrwalona i bi y i ie dot RT ie dot RT tkank " poniedziatek-pigtek 7-14 dni
rutynow oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
- - (HER2) Analiza amplifikacji ERBB2 (HER2) (17912) metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy yezy 7.30-15.00
LGK 50 2 8 Synovial sarcoma, FEPE (SYT) Podstawowe badanie genetyczne Analiza rearanzacji genu SS18 (SYT) z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. Utvno FISH tkanka nowotworowa utrwalona i bloczek parafino nie dotvczy, RT nie dotvezy. RT tkanka nowotworowa poniedziatek-piagtek 7-14 dni
l, N . . . . u W' . .. - v4 Inow I zy, I zy, 'WOTWH Wi - I --=
- - 4 Analiza rearanzacji SS18 (SYT) (18q11) metodg FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy yezy 7.30-15.00
LGK 50 2 9 Niedrobnokomérkowy rak ptuca, Podstawowe badanie genetyczne Analiza genu MET z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond amplifikacyjnych (loci: MET/CCP7). " FIsH tkanka nowotworowa utrwalona i bl K i ie dot RT ied RT tkank " poniedziatek-piatek 7-14 dni
rutynow oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
- FFPE (MET) Analiza ampifikacji genu MET (7g31) metodg FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy tyczy 7.30-15.00
LGK 50 2 10 Dedifferentiated liposarcoma, Podstawowe badanie genetyczne Analiza genu MDM?2 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond amplifikacyjnych (loci: MDM2 /CCP12). " FisH tkanka nowotworowa utrwalona i bi y i ie dot RT ie dot _T tkank " poniedziatek-pigtek 7-14 dni
rutynow oczek parafinow: nie dotycz nie dotycz. anka nowotworowa - ni
- FFPE (MDM2) Analiza amplifikacji genu MDM2 (12915) metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy, yezy, 7.30-15.00
LGK 50 2 11 Sarcoma, FFPE (FUS) Podstawowe badanie genetyczne Analiza rearanzacji genu FUS z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. rut FISH tkanka nowotworowa utrwalona i bl K parafi nie dot RT nie doty RT tkank otworo poniedziatek-piatek 7-14 dni
, . - .. . . L. . .. utynow! . .. - joczel arinow I czy, I czy, anka nowotworowa - ni --=
- - Analiza rearanzacji genu FUS (16p11) metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy ¥ 7.30-15.00
LGK 50 2 12 Rhabd FFPE (PAX3) Podstawowe badanie genetyczne Analiza rearanzacji genu PAX3 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. " FisH tkanka nowotworowa utrwalona i bl K i ie dot RT ie dot RT tkank " poniedziatek-piagtek 7-14 dni
abdomyosarcoma rutynow oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
- Y ’ Analiza rearanzacji genu PAX3 (2936) metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy yezy 7.30-15.00
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Anali zacji ROS1 t i tody FISH zyci t d break- t.
E LGK_50_2_13 Niedrobnokomdrkowy rak ptuca, Podstawowe badanie genetyczne nal:;:t;i?;fa:r:::ijtl ii:u- tkank: fliiuzstalvc\:e:z:/\e/;nugi/(a)loia w fz:;yaﬁfl\i/:iuz:: ?(‘)":;5;;” a::fﬁ::ie r(iiPEa)par rutynow FISH thanka nowotworowa utrwalonai bloczek parafinow! nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT tkanka nowotworowa poniedziatek-piatek 7-14 dni
- FFPE (ROS1) Analiza rearanzacji genu ROS1 (6g22) metodg FISH. yezny: . . o X i P p . ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy, yezy, 7.30-15.00
N Badanie uzupetniajgce po badaniu immunohistochemicznym.
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't LGK 50 2 14 Mucoepidermoid Carcinoma, FFPE Podstawowe badanie genetyczne Analiza rearanzacji genu MAML2 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu break-apart. " FISH tkanka nowotworowa utrwalona i bl K i ie dot RT ie doty RT tkank " poniedziatek-piagtek 7-14 dni
- . . . P . .. rutynow . . - joczel ararinow nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni -
N - - (MAML2) Analiza rearanzacji genu MAML2 (11921) metodg FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy ¥ 7.30-15.00
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o o LGK 50 2 15 Pilocytic Astrocytoma, FFPE (BRAF- Podstawowe badanie genetyczne Analiza fuzji genéw BRAF-KIAA1549 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu dual-fusion. " FisH tkanka nowotworowa utrwalona i bl K i ie dot RT ie dot RT tkank " poniedziatek-pigtek 7-14 dni
= . " . N . L . . rutynow ) - oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, anka nowotworowa - ni
B = - 0T KIAA1549) Analiza fuzji genéw BRAF-KIAA1549 (7q34;7934) metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie (FFPE). v v zatopiona w parafinie (FFPE) P v yezy yezy 7.30-15.00
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) LGK 50 3 2 GIST (KIT, PDGFRA) Ztozone badanie genetyczne Analiza sekwencji eksondéw 9,11,13 i/lub 17 genu KIT oraz eksondw 12, 14 i/lub 18 genu PDGFRA w DNA komérek nowotworowych " K . . toda S tkanka nowotworowa utrwalona i bl K i ie dot RT ie dot RT DNA poniedziatek-pigtek 14 dni
B ) . . o . R . . rutynow sekwencjonowanie metoda Sangera ) - oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, ni
E - - Analiza sekwencji wybranych eksonéw genu KIT oraz PDGFRA. przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. ¥ ¥ ) a g zatopiona w parafinie (FFPE) P ¥ yezy yezy 7.30-15.00
()
N
T
’
N
-
©
N
1
< ek =035 Niedrobnokomdrkowy rak ptuca Podstawowe badanie genetyczne Analiza w kierunku najczestszych wariantéw genu EGFR w DNA komdrek nowotworowych metodg QF-PCR (CE-1VD). Badany region " QF-PCR tkanka nowotworowa utrwalona i bl y i ie dot RT ie doty RT DNA poniedziatek-pigtek 7-10 dni
. - . . rutynow - . - oczek parafinowy, rozmaz nie dotyczy, nie dotyczy, - ni
o - (EGFR) Analiza najczestszych wariantdéw genu EGFR. obejmuje 40 wybrane warianty w eksonach 18, 19, 20i 21 genu EGFR. ¥ v zatopiona w parafinie (FFPE), wymaz P v yezy i/ 7.30-15.00
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8 10 ml probdwka
e Niedrobnokomérkowy rak ptuca, Podstawowe badanie genetyczne Analiza w kierunku najczestszych wariantéw genu EGFR w ctDNA metoda QF-PCR (CE-1VD). Badany region obejmuje 40 wybrane . k L, cell-free DNA BCT Streck i i poniedziatek-pigtek .
LGK_50_3_4 t F-PCR k | tNIE b bez zbed toki, RT 72h, RT fDNA 7d
4 - - ctDNA (EGFR) Analiza najczestszych wariantow genu EGFR (ctDNA). warianty w eksonach 18, 19, 20 i 21 genu EGFR. rutynowy Q rewzyina padjen mustbycna czczo lub €2 Zogane] zwiok, ! ¢ 7.30-15.00 n
O cell-free DNA Roche
LGK_50_3_5 Neuroblastoma (ALK) ' Podstaw?we badanie genet}/czne Analiza sekwencji eksondw 23, '25 genu ALK w D!\IA lfomc')}rek n0\'Notworowych przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera tkanka nF)wotworow'el .utrwalona i . bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT DNA poniedziatek-piatek 7-10 dni .
Analiza sekwencji wybranych eksonéw genu ALK. Sangera. Badany region genu ALK obejmuje m.in. warianty p.L1152R, p.F1174V, p.F1245C, p.L1196M, p.G1202R. zatopiona w parafinie (FFPE) 7.30-15.00
LGK 50 3 9 Rak jelit b (KRAS) Podstawowe badanie genetyczne Analiza w kierunku najczestszych wariantéw genu KRAS w DNA komdrek nowotworowych metodg QF-PCR. " QF-PCR tkanka nowotworowa utrwalona i bl K i ie dot RT ie dot RT DNA poniedziatek-pigtek 7-10 dni
ak jelita grubego rutynow - oczek parafinow: nie dotyczy, nie dotyczy, - ni
- L g g Analiza najczestszych wariantéw genu KRAS. Badany region genu KRAS obejmuje 28 wybranych wariantéw w kodonach: p.G12, p.G13, p.A59, p.Q61, p.K117, p.A146. v v zatopiona w parafinie (FFPE) P v vezy yezy 7.30-15.00
Anali ki ki j t h ianto Ow NRAS i BRAF w DNA k orek t h metodg QF-PCR.
Rak jelita grubego, czerniak Podstawowe badanie genetyczne na |%a W Kierunku najcz‘es slzyc warlantow gengw , : w omorek nowotworowych metoda Q) tkanka nowotworowa utrwalona'i § i . poniedziatek-piagtek i
LGK_50_3_10 Badany region genu NRAS obejmuje 25 wybranych wariantéw w kodonach: p.G12, p.G13, p.A18, p.A59, p.Q61, p.K117, p.A146. rutynowy QF-PCR - bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT DNA 7-10 dni --




A . Podstawowe badanie genetyczne Analiza sekwencji eksondw 9,11,13 i/lub 17 genu KIT w DNA komérek nowotworowych przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego . . tkanka nowotworowa utrwalona i . . . poniedziatek-piagtek .
LGK_50_3_11 Rak grasicy, czerniak (KIT) . . . rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera . . - bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT DNA 14 dni -
Analiza sekwencji wybranych eksonéw genu KIT. metoda Sangera. zatopiona w parafinie (FFPE) 7.30-15.00
Analiza wybranych mutacji punktowych i/lub genéw fuzyjnych technikg sekwencjonowania nowej generacji (NGS) (FusionPlex Lung v2,
Zaawansowane badanie genetyczne Archer). Procedura diagnostyczna umozliwia detekcje wybranych wariantdw punktowych wariantéw punktowych, w tym delecyjno- . Lo . 7-14 dni
. - . , . . K ) . . . tkanka nowotworowa utrwalona i . . . poniedziatek-pigtek . .
LGK_50_3_12 Rak ptuca (Lung, NGS) Analiza wybranych mutacji punktowych i/lub genéw fuzyjnych - panel 14 | insercyjnych, w wybranych fragmentach genéw: ALK, BRAF, EGFR, ERBB2, KRAS, MET, NRG1, NTRK1, PIK3CA, RET, ROS1 oraz wykrycie rutynowy sekwencjonowanie NGS zatopiona w parafinie (FFPE) - bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT RNA, DNA 7.30-15.00 od daty otrzymania ostatniego --
genow FusionPlex Lung, Archer fuzji, wariantéw splicingowych oraz tzw. exon-skipping w wybranych regionach transkryptéw gendw: ALK, BRAF, EGFR, ERRB2, FGFR1, P P ’ ! materiatu z grupy
FGFR2, FGFR3, MET, NRG1, NTRK1, NTRK2, NTRK3, NUTM1, PIK3CA, RET, ROS1. ****
LGK_50_3_16 Rak piersi (PIK3CA ) _ I?roste badanie gene’tyczne Analiza w kierunku najczqstszych wa?riantéw genu PIK3CA w I?NA komoérek nowotworo_wych metoda QF-PCR (CE-1VD). Badany region rutynowy QF-PCR tkan_ka nowotwo.rc?wa utrwalonaii . bloczek parafinowy, rozmaz nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT DNA poniedziatek-pigtek 7-10 dni .
Analiza najczestszych wariantéw genu PIK3CA. obejmuje 17 wybranych wariantéw w eksonach 2, 5, 8, 10 i 21 genu PIK3CA . zatopiona w parafinie (FFPE), wymaz 7.30-15.00
tkanka nowotworowa utrwalona i
zatopiona w parafinie (FFPE) bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT
Rak piersi (NGS, FFPET) - BRCA1, . Analiza sekwencji genéw BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, PIK3CA, TP53 w DNA komérek nowotworowych - SureSelect XT HS, Agilent sekwencjonowanie NGS, . .
Zaawansowane badanie genetyczne ) S i ) ) o, ) ) poniedziatek-pigtek .
LGK_50_3_17 BRCA2, CHEK2, PALB2, PIK3CA, . . ) (panel_04, subpanel_BrCa_v1). Procedura diagnostyczna umozliwia detekcje somatycznych i/lub germinalnych wariantéw punktowych rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera, ORAZ DNA 12-24 tygodni -
Analiza sekwencji genéw BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, PIK3CA, TP53. . . L 7.30-15.00
TP53 i/lub duzych rearanzacji. **** MLPA
krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C
tkanka nowotworowa utrwalona i
zatopiona w parafinie (FFPE) bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT
Rak jajnika (NGS, FFPET) - BRCA1 ; badani . Analiza sekwencji gendw BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, TP53 w DNA komdrek nowotworowych - SureSelect XT HS, Agilent (panel_04, sekwencjonowanie NGS, iedziatek-piatek
ak jajnika 3 - , aawansowane badanie genetyczne ) o ) ) ) o ) ) . oniedziatek-piatel .
LGK_50_3_18 Jaj . . , g v subpanel_ OvCa_v1). Procedura diagnostyczna umozliwia detekcje somatycznych i/lub germinalnych wariantéw punktowych i/lub rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera, ORAZ DNA P Plg 12-24 tygodni --
BRCA2, CHEK2, PALB2, TP53 Analiza sekwencji genéw BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, TP53. R - 7.30-15.00
duzych rearanzacji. **** MLPA
krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C
tkanka nowotworowa utrwalona i
zatopiona w parafinie (FFPE) bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT
. . . .. . . ) sekwencjonowanie NGS, o )
Rak trzonu macicy (NGS, FFPET) - Zaawansowane badanie genetyczne Analiza sekwencji gendw POLE, TP53 w DNA komdrek nowotworowych - SureSelect XT HS, Agilent (panel_04, subpanel_EnCa_v1). . . poniedziatek-piatek .
LGK_50_3_19 i N , i o i i . o, i i o rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera, ORAZ DNA 12-24 tygodni -
POLE, TP53 Analiza sekwencji genéw POLE, TP53. Procedura diagnostyczna umozliwia detekcje somatycznych iflub germinalnych wariantéw punktowych i/lub duzych rearanzacji. **** MLPA 7.30-15.00
krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C
tkanka nowotworowa utrwalona i
zatopiona w parafinie (FFPE) bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT
. . Analiza sekwencji gendw BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, TP53 w DNA komdrek nowotworowych - SureSelect XT HS, Agilent (panel_04, sekwencjonowanie NGS, o .
Rak trzustki (NGS, FFPET) - BRCA1, Zaawansowane badanie genetyczne ) o ) . 3 ) . ) . . poniedziatek-piagtek .
LGK_50_3_20 . - . subpanel_ PaCa_v1). Procedura diagnostyczna umozliwia detekcje somatycznych i/lub germinalnych wariantéw punktowych i/lub rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera, ORAZ DNA 12-24 tygodni -
BRCA2, CHEK2, PALB2, TP53 Analiza sekwencji genéw BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, TP53. . . 7.30-15.00
duzych rearanzacji. **** MLPA
krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo S5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C
tkanka nowotworowa utrwalona i
zatopiona w parafinie (FFPE) bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT
Rak prostaty (NGS, FFPET) - . Analiza sekwencji genéw BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, TP53 w DNA komdrek nowotworowych - SureSelect XT HS, Agilent (panel_04, sekwencjonowanie NGS, . .
Zaawansowane badanie genetyczne . o ) . . o i X R poniedziatek-pigtek .
LGK_50_3_21 BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, . i, . subpanel_ PrCa_v1). Procedura diagnostyczna umozliwia detekcje somatycznych i/lub germinalnych wariantéw punktowych i/lub rutynowy sekwencjonowanie metoda Sangera, ORAZ DNA 12-24 tygodni -—
Analiza sekwencji genéw BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, TP53. X . 7.30-15.00
TP53 duzych rearanzacji. **** MLPA
krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo 5ml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C
tkanka nowotworowa utrwalona i
zatopiona w parafinie (FFPE) bloczek parafinowy nie dotyczy, RT nie dotyczy, RT
LGK_50_3_22 Ms ' Prgste bédarTie. ge'netyczn'e . Analiza mark?réw mikrosatelitar'nych w DNA iz?lowanym z tk?nki nowotworowej (FFPE) oraz tkanki zdrowej tego s'amego pacjenta w rutynowy QF-PCR ORAZ DNA poniedziatek-pigtek 7-10 dni .
Analiza niestabilnosci mikrosatelitarnej. celu okreslenia statusu statusu niestabilnosci mikrosatelitarnej (MSI) nowotworu (zestaw OncoMate MSI Dx Analysis System, CE-IVD). 7.30-15.00
krew zylna pacjent NIE musi by¢ na czczo Sml probéwka EDTA bez zbednej zwtoki, RT 72h, +4°C

*cena NIE zawiera kosztu izolacji materiatu genetycznego

** schematy diagnostyczne dostepne w LGK

*** lista sond do techniki FISH dostepna w LGK

****szczegoty panelu dostepne w LGK




