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Nazwa badania - CiniNet __ (=f) od 1 crerwea
wr yitrg himkocytoe kre
b [NFZ] Kariotyp - krew plodowa analizakansty pu imfocy o ke e TIAS 329 | -
g . Analiza kaniobypu ammo oy tiow M trg ammncytaw 2
’ NFZ] Kario L o . o | e o e e e o - -1 /A (R
[ ! e vy program F zastosowaniem metacdy prazkowe GTW 730
Analiza kanctypu badanie FISH 2 zastocowamem | Badanie tzupetmiagce analize chromosomon metafazaloych vzyskanych 2 hodawi i v tra
L [NFZ] FISH - vzupetnienie kariotypu adne; sondy specyficone limfocytow krwa plocowe; lub ammiocytow Analiza wybranega facus 7 2astosawaniem 470 mm———
program NFZ metory FISH pray vzyo pone, songy specyficane)
Anabza profilu DA matke wymagana w celu cznaczenia kontaminac DNA plodowego
Analiza profilu DNA matk) gt o ,m ) =y 4 : adidits *
K MCC (matka) s materiatem mat 2yhym (MCC - maternal celf containation | 2godnia 7 proceaura 370 LGK 14 1
rOgr i o
e LGK_1_4_2 izestaw PowetPles 16 HS System)
Qznaczame kontamimac ) DNA plodowegn matenatem matczynym (MCC maternal cel!
Analza zanieczyszczenia DNA plodowego cortoration | zgodnie 2 procedurg LGE 1 4 2 (zestaw PowerPlex 16 HS System)
Gk MCC (plad) matenatem mateyiym (WMOC) 450% LGK_14_7
program NEZ Analiza chimeryzmu wykorpwana na pedstawie analizy wymkow uzyskanych w procedurze
LGK 1 4 loraz LGk 1.4 2
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| I
: Analiza chromosomow metafazalnych uzyskanych 2 hodowli in vitre limfocytéw krwi
© i 7 i i i bwad : 329 | 0 ewess
.m LGK_2 1 1 [NF2] Kariotyp - limfocyty Analiza kariotypu limfocytow krwi obwodowe] S BAtWE]E ZastBsowSIErT MEtaty prakawe] BTW,
,m. - =
= [
o z
_.nuu. m. He“.. - AVl e Gt A FE b sES Analiza chromosomdw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro fibroblastéw z 690 .
Mc m £ | Gk212 [1¥F2} Kariotyp - fibroblasty nalizs karlonypu T} oW, zastosowaniem metody prazkawej GTW.
W
S |st
a N T 4 o 3
e = 32 : y . . Badanie uzupetniajace analize chromosomdw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro
4 o L LGK_2_1_3 | [NFZ] FISH - uzupetnienie kariotypu Aniize _Sﬂ_n.vz.ﬁc. Redani m_mm i Nmm.ﬁomoEmEm:._ limfocytéw krwi obwodowe] lub fibroblastéw. Analiza wybranego focus z zastosowaniem 470 wmmas
< da S jednej sondy specyficznej. g : :
- 4 .m m metody FISH przy uzyciu jednej sondy specyficznej.
&= @ C
= N
m M ik i 180K Analiza kariotypu limfocytdw krwi obwodowej - | Analiza kariotypu z zastosowaniem techniki aCGH (pordwnawcza hybrydyzacja genomowa 1900* LGK 14 1
% B LGK_2.1.6 [NE2)Mikromacierae:CEH.{ ) badanie aCGH, do mikromacierzy), rozdzielczosé 180K, e
Analiza w kierunku wariantu . 1138G=A (p.Gly380Arg) genu FGFAR3 przy uiyciu ¥
’ ; *134934), LGK_14 1
LGK_2. 2 1 [NFZ] Achondroplazja (FGFR3 ) Achandroplazja (OMIM *134934) S e e et et Sarigarer 350 14
o
= Test MS-MLPA w regionie 15q11-q13 (MEO28, MRC-Holland), Analiza liczby kopii DNA oraz
= # IM #105830). 400* LGK_14_1
g LGI_2_2 2 |[NFZ] Zespot Angelmana (MS-MLPA) Zespdl Angelmana (OMIM #105830) B AT AT S R RIBE 6 23, _14_
el
k2
(]
m ‘m Anali ki ke j h to FGFR3 (p.le538; p.Asn540; p.Lys650)
- - , ) naliza w kierunku najczestszych warnantdw genu p.lle538; p.Asn540; p.lys i LGK 14 1
=
w.m o LGK_2_ 2 3 | [NFZ] Hipochondroplazja (FGFR3) Hypochondroplazja (OMIM *134934). o ha) s S 8BRS eANEES TRatos ST 400 _14_
W | 2
s ]
& .. ks . ’ Analiza sekwencji kodujacej genow TSC1 § T5C2 pray uiyciu sekwencjonowania
mﬁ 73 LGK 2 2 4 [M] Stwardniania guzowata {7SC1, | Stiwardniknle guzowate [OMIM mom.mma‘ LA, bezpoéredniego metody Sangera wraz z analizg liczby kopii DNA metodg MLPA (P124 i PO46, 4500* LGK_14_1
en m Sl TsC2) program lekowy - Eworolimus MRC-Holland)
= ®
o
= LGK 2.2 § [NFZ] Zespotlamliwego Zespot tamliwego chromosomu X (FXS) (OMIM Analiza regionu zawierajgcego powtdrzenia CGG w genie FMAT pod katem obecnosci 600* LGK 14 1
Mm W TR chromosomu X (powtdrzenia CGG) #300624). premutacji/mutacji (zestaw AmplideX FMR1 PCR, CE-IVD). s
> | 5
b= 5
= M Anali k ji kodujacej PTPNIZ pyciu sekwencjonowania bezposredniego
r naliza sekwencji kodujacej genu rzy uiytiv
= O | ek 227 | [NFZ)zespstNoonan (PTPN11) Zespot Noonan (OMIM *176876). jotiaEe g i 1300* LGK 14 1
& -4 metodg Sangera.
©
oy
o
m 6f Pradera-Willi MS Test MS-MLPA w regionie 15q11-q13 (ME0D28, MRC-Holland). Analiza liczby kopii DNA araz
2 | ek 22 g [INFZ)2espotPradera-Williego (MS- | .o b dera- Williego (OMIM #176270). & gl : B 400* LGK_14 1
m i MLPA) wzoru metylacji wysp CpG w reglonie 15g11-g13,
Analiza sekwencji kodujace] genu MECP2 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego
LGK_2.2.9 [NFZ] Zespst Retta (MECP2 ) Zespot Retta (OMIM *300005). .N Ubialoel i Qum M%WM; ! P § 650%* LGK_14_1

0
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(=] . - . . .
< I . . _—
% LGK_2_2_10 [NFZ] Nmmm&_ Retta, congenita Zespot Retta, congenital variant (OMIM *164874). Analiza sekwencji kodujgce) genu FOXG1 przy uiyciu sekwencjonowania bezposredniego 500* LGK 14 1
m variant (FOXG1) metodg Sangera. N
2
&
NFZ] Gluchot. F i ji jacej 2 iyciu sek j i i
m LGK_2_2_11 [NFZ] Gluchota wrodzona DFNB1, Gluchota wrodzona, AR (OMIM #220290). Analiza sekwencji kodujacej genu GJ82 przy uiyciu sekwencjonowania bezposredniego 400* LGK 14 1
e AR (GJB2) metoda Sangera, R
Qo
g c
=3
- NFZ) Mi i kodujace] cten tyciu sekwenc i [
o £| k2212 [NFZ] Miotonia Thomsena, Beckera Miotonia wrodzona, AD, AR (OMIM #220290). Analiza sekwencji kodujacej genu CLCNT pray uiyciu sekwencjonowania hezposredniego 1450* LGK 14 1
20 [CLCN1) metodq Sangera. T
2.9
g &
2 =
S
o LGK_2 2 13 [NFZ] DMD (MLPA) Dystrofia Duchena/Beckera (OMIM *300377), Analiza liczby kopii genu DMD testem MLPA (P034 oraz PD35, MRC-Holland). 600%* LGK_14_1
©
=
)
§
Analizal kopi AmplideX SMA Plus Kit
« |8 LGK_2.2_14 [NFZ] SMA (SMN1/2) Razeniowy zanik migéni, SMA (OMIM *500354), | "2"22 liczby kol eksonu 7 genu SMNE .num”_ww:_c e preen RN Sy 400* LGK_14_1
- N -IVD). i
=
o=
) Analiza chromosomow metafazaln Pit vi i i
= ! . ’ n ) X . : ych uzyskanych z hadowliin vitro limfocytéw krwi
NFZ] Kariotyp - limf Analiza kariot limf k b 5 m——-
Hw [WFa):Karatpz sty i MRy kol Gl obwodowej z zastosowaniem metody prazkowej GTW. 329
7 st
i iaj i . fazalnych k h i vil
= - Anltzn kartobypu+ badenie FiSh zzastasowsniam m.mn_u_.__m c.mc mi__m ce m:m__m_m n:q_.u_BomoBo.s_ meta ,Em nych uzyskanych z hodowli in f..:a_
) [NFZ] FISH - uzupetnienie kariotypu ediEl Eana Spktiigiine] limfocytdw krwi obwodowej lub fibroblastow. Analiza wybranego focus z zastosowaniem 470 e
e ¥2RROH - metody FISH przy uzyciu jedne] sondy specyficzne|.
m NFZ] Przed i
rzedwczesne wygas
5 . n_ﬁ_.::u ci jajnikow ( H__Hm 9“_:_“ Przedwczesne wygasanie czynnosc Analiza regionu zawierajgcego powtdrzenia CGG w genie FMRI pod katem obecnodci 600* LGK 14 1
I i e B (FXPOF) {OMIM #311360), premutacji/mutacji {zestaw AmplideX FMRL PCR, CE-IVD). -1
4
]
Anali k ji kodujgcej Fi iyei j i sredniego
[&] . [NFZ) Zespst BPES (FOXL2) Zespdl BPES (OMIM *605597), naliza sekwencji kodujacej genu FOXLZ prazy uzyciu sekwencjonowania bezposrednieg 500+ LGK 14 1
metodg Sangera. A
[NFZ] Amyloidoza transtyretynowa Amyloidoza transtyretynowa (OMIM *176300). Analiza sekwencji kodujacej genu TTR przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego 550* LGK 14 1
(TTR) metodg Sangera. T
[NFZ] Deficyt alfal-antytrypsyny Analiza w kierunku wariantdw p.Glu366Lys (allel 7} oraz p.Glu288Val (allel 5) genu
Defi Ifal- syny (OMIM *107400). 2
(SERPINAZ) eficyt alfad-antytrypsyny | ) SERPINAT przy ukyciu sekwencjonowania bezpodredniego metodg Sangera. 400 LGK_14_1
Deficyt dehydrogenazy acylo-CoA ) L . )
A i i ; Dt k
[NFZ] Deficyt MCAD (ACADM) | srednolaricuchowych kwasow thuszczowych - Mcap|  Analiza w kierunku im:mznom rhwwwo_ﬂmhc Mﬂwﬁ”wﬂ = _Mﬂ_. HENEH RN PIIOR R 350* LGK 14 1
L B o =
(OMIN *607008). 2 8 4808
Deficyt dehydrogenazy diugotaricuchowych kwasow|  Analiza w kierunku wariantu p.Glu510GIn genu HADHA przy uzyciu sekwencjonowania
NFZ] Deficyt LCHAD (HADHA * LGK_14
[NFz) ¥y ( ! tluszczowych - LCHAD [OMIM *600850), bezpaosredniego metodg Sangera. 350 GK_14_1
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GENETYKA KONSTYTUCY

creid 7 k. L 7). &
(MEFV) Goraczka srodziemnomorska (OMIM *608107) metodg Sangera. 950 LGK_14_1
Analiza sekwencji kodujace] gendw BCCE, GCK, HNFIA, HNF4A, HNF18, INS oraz KCNJ11
[NFZ] MODY {NGS) Cukrzyca monogenowa. technika sekwencjonowania nowe| generacji {NGS) {Agilent). Procedura diagnostyczna 2600* LGK_14_1
umoiliwia detekeje wariantdw punktowych araz dudych rearanzacji.
Analiza sek ji kodujgcej PA 2yciu sek jono i g i
[NFZ] Fenyloketonuria (PAH), Fenyloketanuria (OMIM *612349). imrsekwendpkotiajagel pent AR iyt amk s reldnowssin hezensinanicgs 1250* LGK_14_1
metodg Sangera. L
Analiza regionu promatorowego genu UGTIAL w celu identyfikacji allelu prawidlowego
[NFZ] Zespdt Gilberta (UGT1A1) Zespdt Gilberta (OMIM #143500). zawierajacego 6 powtdrzen TA araz wariantu patogennego zawierajgcego 7 powtdrzen TA 200* LGK_14_1
taw. A[TA)6TAA oraz A[TA)7TAA (zestaw gh GENETIC Gilbert, CE-IVD].
li ki ji koduj PRED1 Zyci | ia bezpos i
[NFZ] Zespot Legius (SPRED1 ) Zespot Legiusa (OMIM *609291). Analiza sekwencji ujgcej genu S przy ugyciu sekwencjonowania bezposredniego 850% LGK 14 1
metoda Sangera. i
Analiza w kierunku najczestszych wariantdw genu BRCAL w polskie] populacji technikg HRM
i i k j i dni et . Bad i
[NFZ) Rodzinnie wystepujacy rak Radsinnis wystapujaeyirak piers il ik i ....__ma_x_...:,..a:a sel s..m:n_o:_os&:_oa vm%&qm nim m o.n.m mm:mma._ Badany region R
iersi iflub jajnika (BRCAL} (OMIM #604370) abejmuje pigé wybranych wariantdw, najczestszych w polskiej populacji, w eksonach 2, 5, 230 LGK_14_1
P 2 ’ 11i 20 genu BRCAT (c.68_69delAG, c.181T>G, ¢.3700_3704delGTAAA, c.4035delA,
©.5266dupC).
7espol Peutza Jeghersa [OMIM B175200).
[NFZ] Zespdt Peutza leghersa Analiza sekwencjl kodujacej genu STK11 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego 800* LGK 14 1
(5TK11) metoda Sangera. el
Zespol polipowatoso miodziencze] (OMIT
u #174900). T P e i g i s
[NFZ] Zespét polipowatosci Analiza sekwencji kodujacej gendw BMPRIA, SMAD4 przy uzyciu sekwencjonowania 1700*% LGK 14 1
mitodzieficzej (BMPRIA, SMADY ) bezposredniego metoda Sangera. i)
la-Li i k ji kodujgcej yci j i sredni
[NFZ] Zespot von Hippla-Lindaua Zespot von Hippla-Lindaua (OMIM #193300). Analiza sekwencji kodujace] genu VHL przy uiyciu sekwencjonowania bezposredniego 500* LGK 14 1
{VHL) metodg Sangera. g
[NFZ] Pheochromocytoma, Zespét paraganglioma - pheochromocytoma (OMIM | Analiza sekwencii kodujace] genu SDHE przy uiyciu sekwencjonowania bezpodredniego "
i 5 850 LGK_14_1
paraganglioma {SDHE 185470). metodg Sangera.
[NFZ] Pheochromocytoma, Zespd! paraganglioma - pheochromocytoma (OMIM|  Analiza sekwencii kodujacej genu SDHD przy uzyciu sekwencjonowania bezpoiredniego "
550 LGK_14 1
paraganglioma (SDHD ) *602690). metoda Sangera. =
[NFZ] Pheochromocytoma, Zespot paraganglioma - pheochromocytoma (OMIM | Analiza sekwencji kodujacej genu SDHC pray uzyciu sekwencjonowania bezposredniego ®
. 700 LGK_14_1
paraganglioma (SDHC) *602413). metodg Sangera. =
NFZ] Mno, lakowatos¢
*Eme__ﬁ:anﬁﬂm_‘mw_ﬂ_ﬂ«“nﬂmﬂﬂ_ﬂ: 1 Mnoga gruczolakowatosd wewngtrawydzielnicza Analiza sekwencji kodujace] genu MENI przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego 300* LGK_14_1

(MEN1)

typu 1 (OMIM #131100).

metodg Sangera.

P iy
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Analiza sekwencji kodujacej genu PTEN pray usyciu sekwencjonowania bezposredniego
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{z) od 1 czerwea
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GENETYKA KONSTYTUCYJNA

{OMIM #175100, #608456 ).

*tylko wybrane eksony

[NFZ] Zespét Cowden (PTEN) Zespot Cowden (OMIM *601728). 950* LGK_14_1
metodg Sangera, =
e ” Analiza sekwencji eksonu 6 w kierunku wariantu ¢.657_661del p.{Lys219Asnfs* 16} genu
NFZ] Zespot N NBS Zespdt Nijmegen (OMIM *602667). i *
[NF2t2sspdt Nijmegen (NBs) spat Njmegen { _ NBN przy uiyciu sekwencjonowania bezpoiredniego metodg Sangera. 350 LGK.14.1
[MNFZ] Zespot Li-Fraumeni (TP53, ) . Analiza sekwencji kodujgcej genu TP53 pray uiyciu sekwencjonowania NGS, SureSelect XT
Z 1 Li- *191170). *
NGS) sl o HS, Agilent (panel_03, subpanel_LF v1). 2600 LGK_14_1
Zespol gruczolakowate] polipowatosci radzinne]
{OMIN #175100, #608456 ).
Anahza sekwencji gendw APC, MUTYH - SureSelect XT HS Agilent {panel_03, subpanel
FAP UTYH i B e *
(el BAR ARG ! NPZChN_M-II_FAP_v1). 2600 LGK_14_1
Dziedziczny rak jelita grubego niezwigzany z
polipowatosdcia (HNPCC) (OMIM #509310, #120435,
[NFZ] HNPCC (MLH1, M5H2, MSHE, H614350, #614337, #613244), Analiza sekwencji gendw MLHI, MSH2, MSHE, P52, 3'UTR EPCAM - SureSelect XT HS, 2600* LGK 14 1
PMS2, EPCAM ) Agilent (panel_D3, subpanel_ NPZChN_M-I_HNPCC_v1}. et
" Zespdl mnogiej gruczolakowatosci N N ) o : ;
[NFZ] Mnoga gruczolakowatosé = Analiza sekwencji kodujacej genu RET przy uiyciu sekwencjonowania MNGS, SureSelect XT
trawydziel t 2 (MEN2) (OMIM ol
wewngtrzwydzielnicza typu 2 (RET) WennaReHe &Mnmﬂwmww BENZIL HS, Agilent (panel_03, subpanel_TH_v1). 2600 LG K141
[NFZ] Rodzinnie wystepujacy rak  |Rodzinnie wystepujgcy rak trzaustki (OMIM #614320,| Analiza sekwencji gendw BRCAL, BRCAZ, COKN2A, PALB2, STK11, TP53 - SureSelect XT HS, 2700* LGK 14 1
trzustki (CORE) (NGS) #613347, #606719, #613348, #175200, #151623). Agilent [panel_03, subpanel_ FPC_core_v1). i
Rodzinnie wystepujacy rak piersiiflub jajnika Analiza w kierunku najczgstszych wariantow gendw CHEKZ oraz PALBZ w polskiej populacji
[NFZ] Rodzinnie wystepujacy rak (OMIM #ED4370), technika HRM iflub ASA-PCR oraz weryfikowang sekwencjonowaniem bezposrednim
lub jajnika h_.manm W\“.__.wu_ metodg Sangera. Badany region obejmuje trzy wybrane warianty genu CHEK2: C.444+1G>A, 350* LGK_14_1
" €.1100delC, ¢.470T>C, delecje eksondw 9 i 10 {del5395) oraz dwa wybrane warianty genu
PALB2 : €.172_175delTTGT, c.509_510delGA.
Rodzinnie wystgpuiacy rak pierst 171ub Jajnika
MM #604370).
[NFZ] HBOC, NGS (BRCAL, BRCA2, 12 o Analiza sekwencji kodujacej gendw BRCA, BRCAZ, CHEKZ oraz PALB? technika 2650* LGK 14 1
CHEK2, PALB2) sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_03, subpanel_NPZChN_M-I_v2). ="
Redzinnie wystepujgcy rak piersiiflub jajnika Analiza liczby kopii gendw BRCAI oraz BRCAZ testerm MLPA (PODZ oraz PO45, MRC- *
[NFZ] HBOC, MLPA (BRCAL, BRCA2) (OMIM #604370). Holland). 550 LGK_14_1
NFZ] HBOC, MLPA (CHEK2, PALB2 RSl wystintlaevraloniars Analiza liczby kopii gendw CHEK2 , PALB2, RADS0*, RADS1C oraz RAD51D testem MLPA
[ o i ot i i ,.én %_ﬂﬁ Mm%ww o {P190 oraz P260, MRC-Halland), 550% LGK_14_1
ADE0IRA : ) ’ *tylko wybrane eksony
Zesyiok R UCE kDNt Bl el Analiza liczby kopii gendw APC, MUTYH, GREM1* oraz SCG5* testerm MLPA (PO43 oraz
u |
[NFZ] FAP, MLPA (APC, MUTYH) pete 1.polin ! P378, MRC-Halland). 550* LGK_14 1
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NFZ] HNPCC, MLPA (MLH1, MSH2, Dziedziczny rak jelita grubego niezwigzany z Analiza liczby kopii gendw MLH1, MSH2, MSHE, PMS2 araz EPCAM* testem MLPA (POD3,
INFZ) __u_s s ! " | polipowatoscia (HNPCC) (OMIM #609310, #120435, POO& oraz PO72, MRC-Halland). 650% LGK_14_1
MSHB, PMS2, EPCANI) #614350, #614337, #613244). *tylko wybrane eksony
Analiza sekwencji eksonu 4, m.in. w kierunku wariantu ¢.550delA (p. Thr184Argfs) oraz
i - D fia ob - MD2A
LGk _7_1 (NFZ) Dyarodia otesciowo WikIo shraciowa - Kaetyow; 1 €.598_612del p.(Phe200_Leuz04del) genu CAPN3 pray uzyciu sekwencjonowania 350* LGK_14_1
koriczynowa (CAPN3 ) {OMIN *114240), ; ; Ll
bezposredniego metody Sangera.
i Anali ji kodujacej Kx2-1 byciu sekwenc] i i
LGK 7.2 [NF2] tagodna plasawica rodzinna tagodna plasawica rodzinna (OMIM *600635). naliza sekwencji kodujace] genu NKX2-1 przy uiyciu sekwencjonowania bezposredniego 450* LGK 14 1
(MKXx2-1) metoda Sangera. i
L [NFZ] Spastyczna paraplegia typ 4 - Analiza sekwencji eksondw 1, 6-7, 8, 10-12 genu SPAST przy uzyciu sekwencjonowania
3 S legia typ 4 (OMIM *604277). #*
e (SPAST) pesfpsia PRSI HRAID : bezposredniego metody Sangera. 650 LGK_14_1
N i 17 Analiza sekwencji eksanu 3 BSCL2 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredni
wox gy [ANElseRstacha patpleglutyD Spastyczna paraplegia typ 4 (OMIM *606158), : LE B By ryEnL eEnd ; - 350* LGK_14_1
- (BSCL2) metodg Sangera. el
z
M Analiza w kierunku najczestszych wariantow genu ATP78 w polskie] populacji pray uzyciu
# el : y i 2 2 i
oy x S Wil MIM *608882 sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. Badany region obejmuje trzy wybrane %
5 2 : {HrZyCadeba Wi aa i ARETE) ChapabaWisana (G ) warianty, w eksonach 14, 15 | 20 genu ATP78: ¢,3207C>A p.(HisL069GIn), ¢.3402delC 500 LGK_14_1
WL - p.{Ala1135GInfs*13) oraz c.4051C>T p.{GIn1351*).
| B
(7]
= 5 - , [NFZ] Stwardnienie zanikowe Stwardnienie zanikowe boczne (SLA) {OMIM Analiza sekwencji kodujacej genu 5001 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego &
= = LGK_7_6 650 LGK_14 1
m_\‘ £ boczne (SOD1 ) #147450). metoda Sangera. —T—
3 .
<
Wm R [NFZ] Zespot ataksji i drienia drzenia wigzanym z FXS (FXTAS) Analiza regionu zawierajacego powtdrzenia CGG w genie FMR1 pod katem obecnosc 600* LGK 14 1
h i
H A= zwigzanym z FX5 {powtdrzenia CGG) (OMIM #300623). premutacji/mutacji (zestaw AmplideX FMR1 PCR, CE-IVD). =i e
=
_,_m A OTCH3
' li kwencji eksondw 2-6 genu NOTI Zyciu sekwencjonowania
C 8 [NFZ] Zespét CADASIL (NOTCH3 )} Zespdt CADASIL (OMIM *600276). RATERREREE RS Mot R i Gt _ 450* LGK_14_1
bezposredniego metody Sangera. il
-Albright Anali i j h iantow genu GVAS (p.Arg201, p.GIn227 Zyci
LGK_7_9 [NFZ] Zespst McCune-Albrig Zespél McCune-Albright (OMIM *139320). aliza w kierunku :m_nmmmﬂmﬁ wariantow genu {p.Arg201, p.GIn227) przy uzyciu 350* LGK 14 1
{GNAS) sekwencjonowania bezpodredniego metoda Sangera. T
i Anali i ieraj ia CA ie HTT taw AmplideX PCR/CE
LGK_7_10 [NFZ] Choraba J_.__.E:Eo:m Choroba Huntingtona (HD) (OMIM #143100]. naliza regionu zawierajgcego powtdrzenia CAG w genie (zestaw Amp /i 500* LGK 14 1
(powtérzenia CAG) HTT}. il e
INFZ) Hi i Analiza duzych rearanzancji technikg MLPA (zestaw PUG2, MRC-Holland) | analiza sekwencji
«© LGK 9.1 HRRIEND Retero St Hipercholesterolernia rodzinna (OMIM #143890). |eksonéw 412 genu LDLR oraz fragmentu eksonu 26 (NM_000384.2; ¢.10436_10798) genu 650* LGK_14_1
B T rodzinna (LDLR, APOB) i ) i : i
o APOB przy uiyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera.
=]
2
& Analiza sekwencji kodujgcej genu APOE ryciu sekwencjonowania bezposredniego
< LGK 9.3 |[NFZ) Hiperlipidemia typu Il (APOE ) Hiperlipidemia typu 11 (OMIM +107741). A SEKWEN KadUER B smawm,m“mm_ﬂ“ e E . 550*% LGK_14_1

A/
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LGK 9.5 [NFZ] Pierwotne zaburzenia Zespdl skraconego QT wydtuzanego QT, Analiza sekwencji kodujace] genu KCVJ2 przy uiyciu sekwencjonowania bezpodredniego LGK 14 1
e czynnoéci elektrycznej serca (KChi2) Andersen'a (OMIN *600681). metody Sangera. Caikioy
o . Kardiomiopatia zwiazana z wariantami genu imna | Analiza sekwencji kodujace] genu LMNA przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego
LG Z LMNA; *
K.9.6 [NFZ) Kardiomiopatia {LMNA) (OMInM *150330). metoda Sangera. 350 LGK_14.1
X = : Analiza sekwencji kodujacej genu LPL przy uiyciu sekwencjonowania bezposredniego *
LGK_9_7 [NFZ] HTG (LPL) Hiperlipoproteinemia typu | {OMIM # 238600}, 1000 LGK_14_1
2 metoda Sangera. =r el
y . . Analiza sekwencii kedujacej gendw LOLR , PCSKS, APOE, LDIRAPL oraz fragmentu eksonu 26
MFZ] Hi b terolemi H holesterole d NI #143890,
2 LGK_9.8 Ly _HHM.M:M_N“M“ . RIS mﬂcoh__”__nmm_mw:m:pmw”o AR genu APOS techniky sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_01, 2650* LGK_14_1
mu / subpanel_ADH-ARH_care_v1).
©
° Analiza sekwencji kodujace] gendw ABCAL, ABLGS, ABCGS, APOAL, APOB, APOCS, APOE,
= g LGK_9_9 [NFZ] Hiperlipidemia (NGS) Hiperlipidemia. CYP27A1, LDLR, LDLRAPI oraz PCSKY technikg sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, 2850% LGK_14_1
N Agilent (panel_01, subpanel_HL_v1 )
>
M.“m Analiza sekwencji kodujace] gendw APOAS, APOCZ, APOE, CREB3L3, GPD1, GPIHBPL, LMF1
= | LGK_9_10 [NFZ] HTG [NGS) Hipertrajglicerydemia. oraz LPL technika sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_01, 2850%* LG _.nlu_.aIH
= subpanel_HTG_core_v1).
b panel_HTG_care v1)
Tu.
% [NFZ] Hipercholesterolemia
] LGK_9_11 Hipercholesterolemia rodzinna (OMIM *606945). Analiza liczby kopii genu LDLR testem MLPA (P62, MRC-Holland). 300* LGK 14 1
@] = rodzinna, MLPA {LDLR) ki
Mm\u.
<[
X
Wg LGK_9_12 [NF2] HTG, MLPA (LPL) Hipertréjglicerydemia (OMIM *609708). Analiza liczby kopii genu LPL testem MLPA (P218, MRC-Holland). 300* LGK_14_1
(1]
m.m
5t ot \ " "
(L] INFZ] Stercidooporny Zespc stercidooporny zespdl nerczycowy o péinym Analiza sekwengcji eksondw 2-4 genu INF2 oraz eksonu 4 genu LMX1B przy uiyciu *
LGK_10_1 nerczycowy o péinym poczatku : ; - - 550 LGK_14_1
poczatku (OMIM #613237). sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. =
(INF2, LMX1B)
S
o
o NFZ] Zespot Denys-Drash, zespot Zespot Denys-Drash, zespdt Frasiera (OMIM Analiza sekwencji eksondw 8 i 9 genu WT1 pray uiyciu sekwencjonowania bez osredniego
3 LGK_10.2 [NFZ) Zespot Denys-Drash, zesp sp Vi P ( i j B pray uzy § p 8 400* LGK 14 1
= Frasiera (WT1) 607102). metodg Sangera. -
[T]
s
Anali k ji jacej i s i 1 2yci
LGK_10_3 [NFZ] Zesp6t nerczycowy (NPHS2, Zespst nercaycowy (OMIM #600995, #25637 o, naliza sekwencji _Sac__mnm“ mm_.._”_ PHS2 oraz .mﬁo:os, 8i9 genu WT1 przy uzyciu 1000* LGK 14 1
Wwr1} sekwencjonowania bezposredniego metody Sangera. =
5 - [ i 4 genu NOTC zyciu sek i sredni
o 16K 111 [NFZ] Zespdt Hajdu-Cheney Zespst Hajdu-Cheney (OMIM *600275). Analiza sekwencji eksonu 34 genu NOTCH2 pray uzyciu se wencjonowania bezposredniego 500% LGK 14 1
= (NOTCH2) metadg Sangera. AT b
@
=X
£
i A ki ji jacej £, ryciu sek i i
° LGK_11_2 INE2) Honogte MMHMWHN HoRuE NMnagie wyroéla kostne typu | (OMIM #133700). Sigler s /e LRI i et Mﬂoﬂ”m“”%ﬂwm WO bispofeachicgo 1150* LGK_14_1
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MFZ] Mnogi 3l typu | Anali k i kod i EXT. zyci i i Sradni
i “ LGK_11_3 [NFZ] Mnogie wyrosla kostne typu Mnogie wyroéla kostne typu Il (OMIM #133701). naliza sekwenc) kodujgce] genu 2 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego 1250* LGK_14_1
= 5 (EXT2). metody Sangera. =
< S @
7 =%
Y] g
g jowo- Analiza sekwencji koduj LMK yci [ sredni
H s o LGK_11_4 [NFZ] Zespot paznokciowo-rzepkowy Zespdlt paznokciowo-rzepkowy (OMIM *602575). naliza sekwencji kodujgce] genu 18 przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego 750% LGK 14 1
= S H (LMX1B). metodg Sangera. i
T
T =
= m m ...um. Anali jantu CYP2C9*2 (c.430C>T, rs1799853) CYP2C9*3 (c.1075A>C, rs1057910)
o o naliza wariantu C. =T, 18 oraz ot >C, rs
P! b ki ka: CYP2C9*2, CYP2C9*3. *
v|E m LeK.tad INF2) CYP2€9 {%2,73) Farmakagenetyka: CYF2C3%2,C metoda QF-PCR (zestaw gb PHARM Warfarin, CE-IVD). 300 LGK_14_1
@
= )

Rodzaj
badania

lacja kwasow nukleinowych

1Z0

GENETYKA MOLEKULARNA

Kod badania

Nazwa badania - CliniNet

Nazwa badania

Opis badania

Cena zewnetrzna
(zf)iod 1 czerwca
2023

*kod/procedury
izolacji kwasow

nukleinowych

LGK_14_1 lzolacja DNA {krew, szpik) Izolacja DNA z krwi cbwodowe] lub szpiku. Izolacja DNA z krwi obwodowe] lub szpiku {Chemagic-360). 120 ————
lzolacja kanki lonej w formalinie i
LGK_14_6 izolacja DNA (FFPE) tolacls DR thankl ILWA DNE W IO TNRENR lz0lacja DNA z tkanki utrwalone] w formalinie i zatopione] w parafinie (FFPE). 120 | 0 e
e zatopionej w parafinie (FFPE).
lzolacja DNA z komdrek ptynu owodniowego Iub lzalacja DNA 7 kamdrek ptynu owodniowego lub komdrek po hodowli in vitro.
DN. v S| Weac ot ket e S e oo -l A R A S S T T G s et oot - | (R
LGK_14.7 lzolacja DNA (amnlocyty) komarek po hodowli in vitro. Procedura nie chejmuje analizy kontaminacy uzyskanego DNA materiatern matczynym. 100
LGK_14 8 Izolacja cfDNA (krew) lzolacja cfDNA 2 krwi obwodowe]. lzolacja krazacego DNA (cell-free circulating DNA) z krwi obwadowe;j. 300 | 000 -
LGK_14 9 Izolacja DNA (wymazdwka) Izolacja DNA z komérek nablonka policzka. Izolacja DNA z komdrek nablonka policzka. 100
lzalacja DNA T RNA z tkanki lanej w fi linie )
LGK_14_10 Izolacja DNA | RNA (FFPE) zolacja DNATRNA 2 thanki utrwalone) w formalinie | o, ia piya § RNA (TNA) z thanki utrwalonej w formalinie i zatopionej w parafinie (FFPE). 180 | 0 -
e i zatopionej w parafinie (FFPE).
] ka, i ja DNA z tkanki nieutrwalonej lub z kamdrek . ) i
LGK_14_12 Hegiggy DA LEkAn m, Komuripa; | lectacle i .o:m_ gz somare lzolacja DNA z thanki nieutrwalonej |ub komdrek po hodawli in vitro {np. fibroblastéw). 100 -
- hodowli in vitro) po hodowli in vitra.
ja DN tosé s : . ; : . 4 : ; s
LGK_14_13 lesiacis: A, mala ollatate (ko |zolacja DNA z krwi obwodowej lub szpiku. 1zalacja DNA z krwi obwodowe] lub szpiku metodg kolurnienkowa. 100 Ll

szpik)
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Analiza kosegregacji wariantu genetycznego wystepujgcego wrodzinie przy uzyciu
sekwencjonowania hezposredniego metoda Sangera. Badanie dotyczy wylacznie procedur
= Analiza wariantu punktowego wystepujacego w badncyeti v otarcls:
A
« | E LGK_14_3 [NFZ] Wariant (Sanger) oL e 300* LGK_14_1
Nm = ' Badanie wykonywane wylacznie, gdy na skierowaniu podano precyzyjny zapis wariantu
wwm. m (zapis na poziomie DNA | biatka wraz z podang sekwenc]g referencyjna) lub kapia wyniku
A.m o prabanta.
- o
2 (22
e m o Analiza kosegregacji wariantu genetycznego wystepujacego w radzinie przy uzyciu techniki
m.m m w MLPA, Badanie daotyczy wylacznie procedur bedgcych w ofercie.
O E= A NFZ] Warlant (MLPA Analiza duiej delecjifduplikacji wystepujgcej w #
= M W i nFzlWatwes] ) rodzinie. Badanie wykonywane wylacznie, gdy na skierowaniu podano precyzyjny zapis wariantu 550 LGK 141
el .M ow {zapis na poziomie DNA i biatka wraz z podang sekwencjg referencyjna) lub kopia wyniku
b S a probanta.
s |Es
-0
Wl
= = Badanie wykonywane po uzgodnieniu szczegotdw z Laboratorium Genetyki Klinicznej UCK.
% e Analiza sekwencji wybranych loci pray uzyciu
" ) LGK_14_5 [NFZ] Wariant {(po uzgodnieniu) sekwencjonowania bezposredniego metodg Badanie wykonywane wytacznie, gdy na skierowaniu dokfadnie okreslono wybrane foci lub 600* LGK_14_1
o Sangera. podano precyzyjny zapis wariantu (zapis na poziomie DNA i biatka wraz z podana sekwencjg
referencyjng) lub kopia wyniku probanta.

Rodzai Cenazewnetrzna/|| *kod|procedury
ba am_.;_m Kod badaniall  Nazwa badania - CliniNet Nazwa badania Opis badania (zt) od 1 czerwca || izolacji kwasow
2023 nukleinowych
[NFZ] Reanaliza danych NGS Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technika |Analiza sekwencji kodujacej gendw LOLR , PCSKI, APOE, LOLRAPI oraz fragmentu eksonu 26
LGK_15_1_1 (panel_01, subpanel _ADH- sekwencjonwania NGS (panelu_01, subpanel _ADH- genu APOB technikg sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_01, 500
ARH_core_v1) ARH_core_vl). subpanel_ADH-ARH_core_v1).
=
m [NFZ] Reanaliza danych NGS Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technika | Analiza sekwencji kodujacej gendw ABCA1, ABCGS, ABCGS, APOAL APOB, APOCS, APOE,
af, ,na LGK_15_1_2 (el O 2iih m:m__.._.__, 1) sekwencjonwania NGS (panelu_01, CYP27A1, LDLR, LDLRAPI oraz PCSK9 technikg sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, 500 -
’ V.

m.w W_ R e subpanel_HL_v1}, Agilent (panel_01, subpanel_HL_v1).
¥ | §
w E - ) . L
m ,.m [NFZ) Reanaliza danych NGS Rozszerzenie m:.m__u,.. nm.:ﬁ: uzyskanych technikg | Analiza sekwencji ro.ﬂ_c_ﬁm_ wm:wi h_uoh,m\ APOC2, APOE, CREB3L3, m._ucb GPIHBP1, LMF1
= ] LGK_15_1 3 (panel_03, subpanel_HTG_v1) sekwencjonwania NGS (panelu_01, oraz LPL technika sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_01, 500 m———

=) PANE L U PR LT subpanel_HTG_v1). subpanel_HTG_v1).
m -]
i

o R i lizy d h ki h technik
H & [NFZ] Reanaliza danych NGS ozszerzenie m:.m izy m_:_.ﬁ uzyskanych technikg | . sekwencji kodujacej genu TP53 przy uzyciu sekwencjonowania NGS, SureSelect XT

o LGK_15_3_1 sekwencjonwania NGS (panelu_03, . 500 S—
- {panel_03, subpanel_LF_v1} HS, Agilent {panel_D3, subpanel_LF_v1).

subpanel_LF_v1}.
®
[NFZ] Reanaliza danych NGS Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technika Analiza sekwencji kodujgce] gendw BRCAT i BRCA2 technikg sekwencjonowania NGS,
LGK_15_3_2 | (panel_03, subpanel NPZChN_M- sekwencjonwania NGS {panelu_03, sureSelect XT HS, Agilent {panel_03, subpanel_NPZChN_M-|_v1). Procedura diagnostyczna 500 mnemm
I_vi} subpanel_NPZChN_M-I_v1), umosliwia detekcje germinalnych wariantow punktowych oraz duzych rearaniacji.****
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[NFZ] Reanaliza danych NGS
(panel_03, subpanel_NPZChN_M-
1I_FAP_v1)

Nazwa badania

Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technikg
sekwencjonwania NGS (panelu_03,
subpanel_NPZChN_M-I1_FAP v1).

Opis badania

Analiza sekwencji gendw APC, MUTYH - SureSelect XT HS, Agilent {panel_03, subpanel_
NPZChN_M-Il_FAP_v1).

_ .
Cena zewnetrzna
|| {zt) od 1 czerwca

2023

500

*kod procedury
izolacjilkwasow
nukleinowych

[NFZ] Reanaliza danych NGS
(panel_03, subpanel_NPZChN_M-
I_HNPCC_v1)

Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technika
sekwencjonwania NGS (panelu_03,
subpanel_NPZChN_PM-II_HNPCC v},

Analiza sekwencji gendw MLH1, MSH2, MSHE, PMS2, 3'UTR EPCAM - SureSelect XT HS,
Agilent (panel_03, subpanel_ NPZChN_M-1Il_HNPCC_v1).

500

[NFZ] Reanaliza danych NGS
{panel_03, subpanel_TH_v1)

Rozszerzenie analizy danych uzyskanych techniky
sekwencjonwania NGS (panelu_03, subpanel_
TH_w1}.

Analiza sekwencj kodujgcej genu RET przy uiyciu sekwencjonowania NGS, SureSelect XT
HS, Agilent (panel_03, subpanel_TH_v1).

500

[NF2] Reanaliza danych NGS
(panel_03, subpanel_ FPC_core_vl}

Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technikg
sekwencjonwania NGS (panelu_03, subpanel_
FPC_core_vl).

Analiza sekwencji gendw BRCAL, BRCAZ, COKN2A, PALB2, 5TK11, TP53 - SureSelect XT HS,
Agilent (panel_03, subpanel_FPC_core_v1),

500

Rodzaj od badant
badania PRk
LGK_15_3_3
o
=
e -
o & LGK_15_3 4
) N
o | 5
X | §
W | E
O (=]
c LGK_15_3_5
= | 8
<L =]
X | 8
o= &
0|z
% @ LGK_15_3_6
LLl
0]
LGK_15_3_7

[NFZ] Reanaliza danych NGS
(panel_03, subpanel_ NPZChN_M-
I_v2)

Rozszerzenie analizy danych uzyskanych technika
sekwencjonwania NGS (panelu_03, subpanel_
NPZChN_M-1_v2).

Analiza sekwencji kodujgce] gendw BRCAL, BRCAZ, CHEKZ2 oraz PALB2 technika
sekwencjonowania NGS, SureSelect XT HS, Agilent (panel_03, subpanel_NPZChN_M-I_v2).

500

[NFZ] Choroby rozrostowe ukiadu . . 3 Analiza chromosomadw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro kamdrek
K § S

L6k_20_1.1 krwiotwdrczego (kariotyp) Bapiita kertoter komareR howatwerskych nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej GTW., 500

LGK 20 2 2 [NFZ] Choroby rozrostowe uktadu | Ocena chimeryzmu poprzeszczepowego metoda Analiza obecnosci sekwencji centromerowych chromosomdw X i Y w ocenie chimeryzmu 450
wnﬁ S krwiotwdrczego (chimeryzm) FISH, poprzeszczepowego metodg FISH.
E | =
i g Analiza wyb I t iem metody FISH pray uzyciu jednej sond

aliza ranego locus z zastosowaniem m son
z B [NFZ] Choroby rozrostowe uktadu Analiza FISH komdrek nowotworawych z Halea e 8 ) i y ¥ .m o _u:“.___ Jae b
] = LGK_20_2 3 3 e ; : ? specyficzne] bedacej w ofercie Laboratorium,*** 450
i krwiotwdrczego (FISH) zastosowaniem jednej sondy specyficznej. . , ;
O] =] Material analityczny: rozmaz krwi lub szpiku kostnego.
Q|2
= Analiza fuzji gendw IGH-MYC z zastosowaniem metody FISH przy uiyciu zestawu sond
(@] il 204 [NFZ] Chtoniaki nieziarnicze, FFPE Analiza fuzji gendw IGH-MYC, t{8;14){q24;q32), translokacyjno-fuzyjnych. 550
=t (IGH/MYC) metodg FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie | zatopiona w parafinie
(FFPE).
Analiza rearanzacji wybranych gendw (MY, BCL2, BCLE ) z zastosowaniem metady FISH
LGK 20 2 & [NFZ] Chtoniaki nieziarnicze, FFPE Analiza rearanzacjl gendw MYC (8q24), 8CL2 pray udyciu trzech zestawdw sond typu break-apart. 1350 o
e {MYC, BCL2, BCLG ) (18q21), BCLE (3927) metoda FISH. tateriat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
(FFPE).
7
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Analiza rearanzacji genu MYC z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu 2estawu sond typu
[NFZ] Chioniaki nieziarnicze, FFPE : v oz break-apart.
¥YC (8 todg FISH. i
LGk 2026 (MYC) Analiza rearanzacji genu MYC (Bq24) metoda FIS Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie 1 zatopiona w parafinie 500
(FFPE).
Analiza wybranych loci/gendw metoda FISH w celu identyfikac)i delecji gendw TP53
- i k - FISH 12 1 TP53, A ] s
LGK_20_2_16 (NFZ] CLL - TP53, ATM (FISH) Diagnostyka CLL {panel 2 sond TM) (17p13.1)§ ATM (11g22.3), na rozmazach krwi/szpiku kostnego. 750
LGK_20_3_1 [NFZ] Mastocytoza (KIT) Analiza wariantu p.D816V genu KIT. Analiza w kierunku wariantu p.D816V genu KIT metodg QF-PCR. 400* LGK_14_1
Analiza profilu DNA dawcy. Analiza profilu DNA dawcy wymagana w celu oznaczenia chimeryzmu popriesiciepowego
4 E *
Lk _20_3_3 [Mz] Chimeryzm (PRE, dawca) program NFZ :godnie z procedurg LGK_20_3_5 {zestaw PowerPlex 16 HS System). 370 LGK_14_1
o)
&
S . Analiza profilu DNA biorcy. Analiza profilu DNA biorcy wymagana w celu oznaczenia chimeryzmu poprzeszczepowego
=] : *
...m Lek._20.3.4 [M2) Chimeryzm (PRE, biorca) program NFZ rgodnie z pracedurg LGK_20_3_5 (zestaw PowerPlex 16 HS System). 370 LGK_14_1
@
=
Oznaczanie chimeryzmu poprieszczepowego pray udycu zestaw PowerPlex 16 HS System.
Analiza chimeryzmu poprzeszczepowego. %
Lek_20.3_5 IV} Chiresryim {BRsT) program NFZ Analiza chimeryzmu wykonywana na podstawie analizy wynikow uzyskanych w procedurze 450 FQKIHAIH
LGK_20_3_3, LGK_20_3_4 orazLGK_20_3_5.
Analiza wybranych mutacii punktowychj technika sekwencjonowania nowej generacji (NGS)
Analiza selowencii kodujacej 37 gendw - panel (VariantPlex Core Myeloid, Archer), Procedura diagnostyczna umoiliwia detekeje
W =
T T [M2z] AML, MPN, MDS (Core Vspiant _u-m_x noﬂmh”___ M_om nw Hechiat R wybranych wariantéw punktowych w obrgbie genow: ABLI, ANKRD26, ASXL1, BCOR, BRAF, 3300* LGK 14 1
Gk_203_ Myeloid, NGS) Milléniiitim -3 _..”_c 1 vo._m: d CALR, CBL, CABPA, CSF3R, DDX41, DNMT3A, ETNKY, ETVE, EZH2, FLT3, GATAL, GATAZ, iy
IDH1, IDH2, JAK2, KIT, KRAS, MPL, NP1, NRAS, PHFE, PTPN11, RUNX1, SETBPI, 5F3B1,
SRSF2, STAG2, TET2, TP53, UZAF1, WT1, ZRSR2, ****
y Analiza sekwencji kodujacej genu TP53 przy ulyciu sekwencjonowania NGS (VariantPlex
liza se cji kodujacej genu TP53 (NGS). i
LGK_20_3_9 [NFZ] CLL (TP53) NG5S Analizaisekwenc) kodulgeel 8 : (NG Core Myeloid, Archer). Pracedura diagnostyczna umodzliwia detekcjg wariantow 2850* LGK _14_1
e program lekowy - Ibrutynib s
punktowych.
A NFZ] Guryiie (kariot " Analiza chromosomdw metafazalnych uzyskanych z hadowli in vitro komarek 650
W \ p—
& GK_40_1_ [NFZ] Guzy lite (kariotyp) naliza kariotypu Wyl nowotwarowych z zastosowaniem metody praikowej GTW.
o
M__ Analiza deleji 1p oraz delecji 19q 2 zastosowaniem metody FISH prazy uiyciu dwdch
o zestawdw sond delecyjnych (loci : 1p36;1q25/ 19g13;19p13)
j jza ki at toda FISH. &
LGK_40_2_1 [NFZ] Glejak, FFPE {1p/19q) Analiza kodelecji 1p / 19q metoda FIS Material analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie 750
(FFPE).
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guzy lite

LGK_a0_2_2

[NFZ] Neurcblastoma (MYCN )

Analiza amplifikac)i MYCN {2p24) metoda FISH.

Analiza genu MYCN z zastosowaniem metady FISH przy uiyciu zestawu sond
amplifikacyjnych (floci: MYCN /CCP2).
Material analityczny: preparat odciskowy fragmentu guza.

400

LGK_40_2_3

[NFZ] Neuroblastoma, FFPE (MYCN )

Analiza amplifikacji MYCN (2p24) metodg FISH.

Analiza genu MYCN z zastosowaniem metody EISH przy udyciu zestawu sond
amplifikacyjnych {loci: MYCH JCCP2).
Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w farmalinie i zatopiona w parafinie
(FFPE).

500

LGK_40_2_4

[NFZ] Niedrobnokomérkowy rak
pluca, FFPE (ALK )

Analiza rearanzacji genu ALK (2p23} metada FISH.

analiza rearanzacji genu ALK z zastosowaniem metady FISH przy uzyciu zestawu sond typu
break-apart.
Materiat analityczny: tkanka nowotwaorowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
{FFPE).

unahistock

LZnym

500

LGK_a0_2_5

[NFZ] Myxoid/round cell
liposarcoma, FFPE (DDIT3)

Analiza rearanzacji genu DDIT3 (CHOP) (12013)
metadg FISH.

Analiza rearaniacji genu DDIT3 (CHOP )z zastasowaniemn metody FISH przy uiyciu zestawu
sond typu break-apart.
Material analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
(FFPE).

500

LGK_40_2.6

[NFZ] PNET, FFPE (EWSR1)

Analiza rearanzacji genu EWSRI (22g12) metodg
FISH.

Analiza rearanzacji genu EWSR1 z zastosowaniem metody FISH przy uiyciu zestawu sond
typu break-apart.
Material analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
(FFPE).

500

LGK_a0_2_7

Analiza amplifikacji ERBB2 (HER2) {17g12) metodg
FISH.

Analiza genu ERBB2 (HER2 ) ¢ zastosowaniem metody FISH przy uiyciu zestawu sond
amplifikacyjnych {foci : ERBBZ fCCP1T).
Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
{FFPE).

500

LGK_40_2_8

[NFZ] Synovial sarcoma, FFPE {5YT)

Analiza rearaniacji genu 5518 (SYT) (18g11)
metodg FISH,

Analiza rearanzacji genu 5518 {SYT ) z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu
sond typu break-apart.
Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
{FFPE).

500

LGK_40_2_9

[NFZ] Niedrobnokomarkowy rak
ptuca, FFPE (MET)

Analiza ampifikacji genu MET (7g31) metodag FISH,

Analiza genu MET 2 zastosowaniemn metady FISH pray uiyciu zestawu sond amplifikacyjnych
{foci : MET /CCPT).
Iaterial analityczny: tkanka nowotwarowa utrwalona w formalinie | zatopiona w parafinie
(FFPE}.

500

LGK_40_2_10

[NFZ] Dedifferentiated liposarcoma,
FFPE (MDM2)

Analiza amplifikacji genu MOM2 (12q15) metody
FISH.

Analiza genu MDI2 2 zastosawaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond
amplifikacyjnych {foci: MDM2 /CCP12).
Material analityczny: tkanka nowotwarowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
{FFPE).

500
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[NFZ] Sarcoma, FFPE (FUS)

Analiza rearanzacji genu FUS (16p11) metodg FISH,

Analiza rearaniac)i genu FUS z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu
break-apart.
tiateriat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
(FFPE).

[NFZ] Rhabdomyosarcoma, FFPE
{PAX3)

Analiza rearanzacji genu PAX3 (2q36) metoda FISH.

Analiza rearanzacji genu PAX3 2 zastosowaniem metody FISH pray uzyciu zestawu sond typu
break-apart.
Material analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
(FFPE).

[NF2Z] Niedrabnokomérkowy rak
ptuca, FFPE (ROS1)

Analiza rearanzacji genu ROS1 (6q22) metoda FISH.

Analiza rearanzacji genu ROS1 z zastosowaniem metody FISH pray uiyciu zestawu sond typu
break-apart.
Material analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
{FFPE).
dan immi

18 uzu ohistoch

cznym

[NFZ] Mucoepidermoid Carcinoma,

FFPE (MAML2)

Analiza rearanzacji genu MAML2 {11621} metody
FISH.

Analiza rearanzacji genu MAML2 z zastosowaniem metody FISH przy uiyciu zestawu sond
typu break-apart.
Material analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
{FFPE).

[NFZ] Pilocytic Astrocytoma, FFPE
{BRAF-KIAA1549)

Analiza fuzji gendw BRAF-KIAAL549 (7034,7q34)
metodg FISH.

Analiza fuzji gendw BRAF-KIAA1543 7 zastosowaniem metody FISH pray uzyciu zestawu
sond typu dual-fusion.
Material analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
{FFPE).

guzy lite

[NFZ] GIST (KIT, PDGFRA )

analiza sekwencji wybranych eksondw genu KIT
araz PDGFRA.

Analiza sekwencji eksondw 9,11,13 i/lub 17 genu KIT oraz eksondw 12, 14 iflub 18 genu
PDGFRA w DNA komdrek nowotworowych przy uzyciu selewencjonawania bezposredniego
metodg Sangera.

[NFZ] Niedrobnokomérkowy rak
pluca (EGFR)

Analiza najczestszych wariantow genu EGFR .

analiza w kierunku najczestszych wariantow genu EGFR w DNA komorek nowotworowych
metoda QF-PCR (CE-IVD). Badany region ohejmuje 40 wybrane warianty w eksonach 18, 19,
20121 genu EGFR.

[MZ] Niedrobnokomdrkowy rak
pluca, ctDNA (EGFR )

Analiza najczestszych wariantow genu EGFR
{ctDNA).
program lekowy - Ozymertynib

Analiza w kierunku najczestszych wariantdw genu EGFR w ctDNA metoda QF-PCR (CE-IVD).
Badany region obejmuje 40 wybrane warianty w eksonach 18, 19, 20 21 genu EGFR.

[NFZ] Neuroblastoma (ALK)

Analiza sekwencji wybranych eksondw genu ALK,

Analiza sekwencji eksondw 23, 25 genu ALK w DNA komorek nowotworawych przy uiyciu
sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera. Badany region genu ALK obejmuje
m.in. wartanty p.L1152R, p.F1174V, p.F1245C, p.L1196M, p.G1202R.

[NFZ] Rak jelita grubego (KRAS )

Analiza najczestszych wariantow genu KRAS.

Analiza w kierunku najczestszych wariantow genu KkRAS w DNA komdrek nowotworowych
metodg QF-PCR.
Badany region genu KRAS obejmuje 28 wybranych wariantéw w kadanach: p.G12, p.G13
p.AS9, p.061, p.K117, p.AL46.

500
500
500
500
500
800* LGK_14_6
550* LGK_14_6
550* LGK_14_8
450* LGK_14_6
450* LGK_14_6
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ONKOGENETYKA

guzy lite

LGK_40_3_10

[NFZ] Rak jelita grubego, czerniak
(NRAS, BRAF)

Analiza najczestszych wariantdw genow NRAS i
BRAF.

Analiza w kierunku najczestszych wariantow gendw NRAS i BRAF w DNA komaorek
nowotworowych metoda QF-PCR.
Badany region genu NRAS obejmuje 25 wybranych wariantéw w kodonach: p.G12, p.G13,
p.A18, p.ASY, p.OBL, p.K117, p.A146.
Badany region genu BRAF obejmuje 11 wybranych wariantéw w kodonach: p.G469, p.G466,
p.K601, p.vE0D.

500*

LGK_14_6

LGK_40_3_11

[NFZ] Rak grasicy, czerniak (KT}

Analiza sekwencji wybranych eksonéw genu KIT.

Analiza sekwencji eksondw 9,11,13 iflub 17 genu KIT w DNA komdrek nowotworowych pray
uzyciu sekwencjonowania bezposredniego metodg Sangera.

600*

LGK_14_6

LGK_40_3_16

[NFZ] Rak piersi (PIK3CA )

Analiza najczestszych wariantow genu PIK3CA.

Analiza w kierunku najczestszych wariantéw genu PIK3CA w DNA komdrek nowotworowych
rmetoda QF-PCR (CE-IVD). Badany region obejmuje 17 wybranych warlantow w eksonach 2,
5,8, 101 21 genu PIK3CA .

600*

LGK_14_6

LGK_a0_3_22

[NFZ] MSI

Analiza niestabilnosci mikrosatelitarnej.

Analiza markeréw mikrosatelitarnych w DNA izolowanym z tkanki nowotworowe {FFPE)
araz tkanki zdrowej tego samego pacjenta w celu okreslenia statusu statusu niestabilnosci
mikrosatelitarnej {MSI) nowotworu (zestaw OncoMate MSI Dx Analysis System, CE-IVD).

LGK_14_1
LGK_14_6

ONKOGENETYKA - zarzgdzenie nr
129/2016/DS0OZ oraz 127/2017/DS0OZ Prezesa NFZ

hematologia

Choroby rozrostowe uktadu
krwiotwérczego (kariotyp)

Podstawowe badanie genetyczne
Analiza kariotypu komdrek nowotworawych.

Analiza chromosomdw metafazalnych uzyskanych 2 hodowli in vitro komorek
nowotworowych z zastosowaniem metedy prazkowe] GTW,

LGK_301_2

Diagnostyka MDS (kariotyp, FISH)

Zaawansowane badanie genetyczne.
Diagnostyka MDS - kariotyp + FISH (panel 5 sond:
del5g, del7q, KMT2A, MECOM, TP53)

Analiza chromosaméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komdrek
nowotwarowych z zastosowaniem metody prazkowe] GTW oraz analiza wybranych
loci/gendw metoda FISH w celu identyfikacji delecji 5q (EGR1), 7q {KMT2E), TP53 (17p13.1)
oraz rearanzacji KMT24 {11g23.3), MECOM {3g26.2).

2100

LGK_30_1

Diagnostyka AML (kariotyp, FISH)

Ztozone badanie genetyczne.
Diagnostyka AML - kariotyp + FISH (MECOM]}

Analiza chromosomdw metafazalnych uzyskanych z hodowdiin vitro kamdrek
nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej GTW oraz analiza wybranych
loci/gendw metoda FISH w celu identyfikacji rearanzacji genu MECOM (3¢26.2} na

komérkach po hodowli in vitro.

700

Diagnostyka ALL u dorostych
{kariotyp, FISH)

Zaawansowane badanie genetyczne.
Diagnostyka ALL u dorostych - kariotyp + FISH (panel
3 sond: KMT24, TCF, IGH)

Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komarek
nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej GTW oraz analiza wyhbranych
laci/gendw metodg FISH w celu identyfikacji rearanzacji gendw KMT24 (11g23.3), TCF
{19p13.3} 1 IGH (14932.33) na komdrkach po hadowli in vitro.

1400

LGK_30 1 5

Diagnostyka ALL u dorostych
(kariotyp, FISH}

Zaawansowane badanie genetyczne.
Diagnastyka ALL u dorostych - kariotyp + FISH {panel
5 sond: KMT24, TCF3, IGH, ETV/RUNX, MYC)

Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowliin vitro komarek
nowotworowych z zastosowaniem metody pratkawej GTW oraz analiza wybranych
loci/gendw metoda FISH w celu identyfikacji rearanzacji genow KMT2A (11g23.3), TCF
{19p13.3), IGH (14q32.33), MYC (8q24) oraz obecnoda fuzji ETV:RUNY (12p13.2::21922.12)
na komdérkach po hodowli in vitro.

2100

/%
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Nazwa badania
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Cena zewnetrzna
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2023

*kod procedury
izolacji kwaséw
nukleinowych

Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp,
FISH)

Zaawansowane badanie genetyczne.
Diagnostyka ALL u dzieci - kariotyp + FISH (panel 4
sond: BCR/ABL, ETVG/RUNXL, KMT2A, TCF3)

Analiza chromosomow metafazalnych uzyskanych 2 hodowli in vitro komorek
nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowe GTW araz analiza wybranych
loci/gendw metodg FISH w celu identyfikacji rearanzacji gendw KMT2A (11923.3), TCF
(19p13.3) oraz obecnosci fuzji BCR::ABL (9g34.12::22q11.23) oraz ETV:RUNX
{12p13.2::21922.12) na komorkach po hodowli in vitro.

1750

Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp,
FISH)

Zaawansowane badanie genetyczne.
Diagnostyka ALL u dzieci - kariotyp + FISH {panel 5
sond: BCR/ABL, ETVE/RUNXL, KMTZA, TCF3 +
KMT2ASAFFL)

analiza chromosomow metafazalnych uzyskanych z hadowli in vitro komdrek
nowotwarowych z zastosowaniem metody prazkowej GTW oraz analiza wybranych
loci/genéw metoda FISH w celu identyfikacj rearanzacji genow KMT2A (11023.3), TCF
(19p13.3) oraz obecnoéci fuzji BCR:ABL (9g34.12::22q11.23), ETV::RUNX
(12p13.2::21q22.12) | KMT2A2AFFL {4p31.3::11923.3) na komdrkach po hadowli in vitro.

2100

Diagnostyka ALL u dzieci {kariotyp,
FISH)

Zaawansowane badanie genetyczne.
Diagnostyka ALL u dzieci - kariotyp + FISH (panel 5
sond: BCR/ABL, ETV6/RUNX1, KMT2A, TCF3 +
TCF3/PBX1}

Analiza chromasoméw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komdrek
nowotworowych z zastosowaniem metady prazkowej GTW oraz analiza wybranych
loci/gendw metoda FISH w celu identyfikacji rearanzacji genow KMT2A (11g23.3), TCF
(19p13.3) oraz obecnodci fuzji BCR::ABL (9934.12::22q11.23), ETV::RUNX
(12p13.2::21922.12) i TCF3::PBX1 {1g23. 19p13.3) na komdrkach po hodowli in vitre.

2100

Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp,
FISH)

Zaawansowane badanie genetyczne.
Diagnostyka ALL u dzieci - kariotyp + FISH {panel &
sond: BCR/ABL, ETVE/RUNX1, KMT2A, TCF3 +
TCF3/PBX1, +TCF3/HLF)

Analiza chromosomow metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komorek
nowotworowych z zastosowaniemn metody prazkowej GTW oraz analiza wybranych
loci/gendw metoda FISH w celu identyfikacji rearaniacji gendw KMT2A (11g23.3), TCF
(19p13.3) | ebecnosci fuzji BCR::ABL (9934.12:22911.23), ETV:RUNX {12p13.2::121q22.12),
TCF3:PBX1 (1923.3:19p13.3) i TCF3::HLF {17g22::19p13.3) na komarkach po hadowli in
vitro.

2360

Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp,
FISH)

Zaawansowane badanie genetyczne.
Diagnostyka ALL u deieci - kariotyp + FISH (panel 5
sond: BCR/ABL, ETVG/RUNK1, KMT2A, TCF3, TP53)

Analiza chromosomow metafazalnych uzyskanych 2 hodawliin vitro komorek
nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowe] GTW oraz analiza wybranych

Ioci/gendw metoda FISH w celu identyfikacji delecji genu TP53 (17p13.1), rearaniacji genow

KMT24 {11q23.3), TCF (19p13.3) oraz obecnosci fuzji BCR::ABL (9g34.12::2211.23] 1
ETV:RUNX {12p13.2::2122.12) na komorkach po hodowli in vitro .

2100

Diagnostyka ALL u dzleci (kariotyp,
FISH)

Zaawansowane badanie genetyczne.
Diagnostyka ALL u dzieci - kariotyp + FISH (panel &
sond: BCR/ABL, ETV6/RUNXL, KMT2A, TCF3, TPS3 +
KMT2A/AFF1)

Analiza chromosomoéw metafazalnych uzyskanych 2 hodowl in vitro komorek
nowotworowych z zastosowaniem metody prazkowej GTW oraz analiza wybranych

loci/gendw metoda FISH w celu identyfikacji delecji genu TP53 (17p13.1), rearanzacji genow

KMT24A {11023.3), TCF (19p13.3) oraz obecnosci fuzji BCRUABL (9g34.12::22g11.23),
ETV::RUNX (12p13.2::21q22.12) | KMT2A:AFFL {4p31.3::11923.3) na komdrkach po hodowli
in vitre .

2360

<

NETY

L]

CGE

Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp,
FISH)

Zaawansowane badanie genetyczne.
Diagnostyka ALL u dzieci - kariotyp + FISH (panel 6
sond: BCR/ABL, ETVE/RUNXL, KMT2A, TCF3, TP53 +
TCF3/PBX1)

analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hadowli in vitro komérek
nowatwarowych z zastosowaniem metody pratkowej GTW oraz analiza wybranych
locifgendw metodg FISH w celu identyfikacji delecji genu TPS3 {17p13.1), rearanzacji genow
KMT24 (1123.3), TCF (19p13.3) oraz obecnoéci fuzji BCR:ABL (9g34.12::22q11.23),
ETV:RUNX {12p13.2::21q22,12} i TCF3::PBX1 (1923.3::19p13.3) na komérkach po hodowli
i vitro.

2360

Diagnostyka ALL u dzieci (kariotyp,
FISH)

Zaawansowane badanie genetyczne.
Diagnostyka ALL u dzieci - kariatyp + FISH {(panel 7
sond: BCR/ABL, ETVE/RUNXL, KMT2A, TCF3, TP53 +
TCF3/PBX1, +TCF3/HLF)

Analiza chromosoméw metafazalnych uzyskanych z hodowliin vitro komdrek
nowotworowych z zastosowaniem metady prazkowej GTW araz analiza wybranych
loci/gendw metodg FISH w celu identyfikacji delecji genu TP53 (17p13.1), rearanzacji gendw
KMT24 (11923.3), TCF {19p13.3) oraz obecnoéci fuzji BCR:ABL (9g34.12:22g11.23),
ETVHRUNX (12p13.2::21g22,12) 1 TCF3::PBR1 {123.3::19p13.3} oraz TCF3:HLF
{17922::19p13.3) na komdrkach po hodowli in vitro.

2700

A/

Y
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Hstizal Cena zewnetrzna | *kod procedury
odzZa LT ‘i :
! Kod badania Nazwa badania - CliniNet Nazwa badania Opis badania (zt) od 1 czerwca | izolacji kwasow
badania ;
2023 nukleinowych
wowe b netyczne Analiza wybranego locus z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu jedne) sondy
Choroby rozrostowe ukladu ) : ! : - i ;
g Analiza FISH komarek nowotworowych 2 specyficznej bedacej w ofercie Laboratorium.” 450 s
krwiotworczego (FISH) o . ; ; ; 2 ;
zastosowaniem jedne]j sondy specyficzne). Matenal analityczny: rozmaz krwi lub szpiku kostnego.
" Analiza fuzji gendw IGH-MYC z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond
Chtoniaki nieziarnicze, FFPE POSEIIISME DOONINE Fonehmn translokacyjno-fuzyjnych
] i analiza fuzji gendw IGH-MYC, 1(8;14){q24,q32), : . i — ) - 550 ma—
{IGH/MYC ) Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie | zatopiona w parafinie
metodg FISH.
(FFPE).
. . Analiza rearanzacji wybranych gendw (MYC, BCL2, BCLG ) 2 zastosowaniem metody FISH
) Ztoione badanie genetyczne ! ,
Chioniaki nieziarnicze, FFPE (MYC, . e % przy uiyciu trzech zestawdw sond typu break-apart.
BCL2, BCL6) Anetizsreatensagfgendw MIE (Ba2l); 0L Material analityczny: tkanka nowotwarowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie 1350 Siiia
' N
‘ {18q21), BCL6 (3927) metoda FISH. Lo P P
{FFPE).
Analiza rearanzacji genu MYC z zastosowaniem metody FISH przy uiyciu zestawu sond typu
Podstawowe badanie genetyczne break-apart.
: i e £ (M .
Chioniaki nieziarnicze, FFPE (MYC) Analiza rearanzacji genu MYC (8g24) metodg FISH. Material analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie zatopiona w parafinie 500
(FFPE).
Ztozone badanie genetyczne Analiza wybranych foci z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu 2 sond specyficznych
MM (FISH) Analiza FISH komérek nowotworowych 2 bedacych w ofercie Laboratorium** *, zgadnie ze schematem diagnostycznym.™* 1350 mme—-
zastosowaniem 2 sond specyficznych z panelu MM, Materiat analityczny: szpik kastny.
Zaawansowane badanie genetyczne Analiza wybranych foci 2z zastosowaniem metody FISH pray uzyciu 5 sond specyficznych
1 MM (FISH) Analiza FISH komorek nowotworowych z bedacych w ofercie Labaratorium***, zgodnie ze schematem diagnostycznym.** 2300 -
zastosowaniem 5 sond specyficznych z panelu MM, Materiat analityczny: szpik kostny.
Separacja immunomagnetyczna komarek szpiku Separacja immunomagnetyczna komérek szpiku CD138+ prazy uiyciu zestawu EasySep
) 4 j % CD -
MM =sapasacle komarek (DI3E D138+, (STEMCELL Technologies). 550
. Analiza fuzji gendw IGH-BCL2 2 zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond
Podstawowe badanie genetyczne. seanlakacyia-RvIATCh
F Analiza fuzji gend -BCL21{14;18)(g32;q21 : ; Ty - —
LGK_30_2_10 | Chtoniak grudkowy, FL, FFPE (FISH) naliza fuzi genow IGH-BCL2t{14;18){q32,921) Materiat analityczny: tkanka nowotwarowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie 500
metoda FISH.
{FFPE}.
. Analiza fuzji gendw IGH-CCNDT z zastosowaniem metody FISH przy uiyciu zestawu sond
Podstawowe badanie genetyczne. translokacyjno-fuzyliveh
i , MCL, H iza fuzji gendw IGH-CCND t{11;14)(q13;q32 ) . ‘ ; e -
LGK_30_2_11 | Chtoniak ptaszcza, MCL FFPE (FISH) | Analiza fuzji gendw IG D1t )a13;a32) Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie 500
metodg FISH.
(FFPE}.
- Analiza fuzji gendw MALTI-BIRC3 z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond
Podstawowe badanie genetyczne. ; )
toniak otadka, MALT, FFPE (FISH) | Analiza fuzji genow MALTI-BIRC3 (11;18)(q22;q21) translokacyjna-fuzyjayeh, 500
LGK_30_2_12 |Chtoniak zotadka, i ( naliza fuzji genow il8lia2sq Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
metoda FISH,
(FFPE).
aa danie gene 3
CLL-TP53, ATM, del 13, cep12 | wwﬂmmﬂsmmﬂﬂgmw_“__wmﬂmﬁmm sy, |Analza wybranych oci/gencw metoda FISH wcelu dentyfikacideleci TPS3 (17p13.1) ATH G
LGK_30_2 13 (FISH) lagnostyxa P : Y G {11q22,3), 13q (D135319) oraz liczby kopil chromosomu 12 {cepl2).
dell3g, cepi2)
N adanie genety A i i 2 . - m
3 Ragsemops _jn_J:_.n BN Analiza wybranych loci/gendw metoda FISH w celu identyfikaci fuzji gendw PMLIRARA
LGK_30_2_14 AML promielocytowa (FISH) Diagnostyka AML promielocytowa - FISH ; 480 i
= (PML/RARA ) (15¢24::17g21.2) na rozmazach szpiku kostnego.
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diozana: e danle; gENEYCE! €, Analiza wybranych loci/gendw metoda FISH w celu identyfikacji fuzji gendw PML:RARA
Z i L w I ] HH
LGK_30_2_15 AML promielocytowa (FISH) Diagnostyka AML promielocytowa - FISH (panel 2 (15q24::17 ,MH NUMSN Emwimn._ e beb (17021121 M.H o ucNB_mM_..: P —— 750 m————
sond - PML/RARA + RARA break apart) o D rele RS b ge:
Ztoione badanie genetyczne. Analiza wybranych loci/genéw metodg FISH w celu identyfikacji delecji gendw TP53
LL- , AT . % s ———
LGK_30.2_16 Gyt - 753, ATM JFISH) Diagnostyka CLL - FISH {panel 2 sond: TP53, ATM) (17p13.1) i ATM (11q22.3) na rozmazach krwifszpiku kostnego. 750
Zloione badanie genetyczne, ! . ) _— ”
: Analiza wybranych foci 2 zastosowaniem metady FISH przy uzyciu 3 sond specyficznych
MM (FISH - 3 sondy - chr.1, TP53, Analiza FISH komadrek nowotworowych 2 . ) x ; :
LGK_30 2 17 ) - bedacych w ofercie Laboratorium***, zgodnie ze schematem diagnostycznym.** 1600 -
Th IGH} zastosowaniem od 3 sond specyficznych z panelu : ; 3
Material analityczny: szpik kostny.
, MM,
Ztoione badanie genetyczne. Analiza wybranych foci z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu 6 sond specyficzn ch
MM (FISH - 6 sond - chr.1, TP53, IGH eigtonainacan & GRTISHY ybranyehila il y FISH pray u2yciu ¢ pecyficzny
LGK_30_2_18 Analiza FISH komdrek nowotworowych 2 hedacych w ofercie Laboratorium** *, zgodnie ze schematem diagnostycznym.** 2500 e
Sl + partnerzy IGH) K : .
zastosowaniem 6 sond specyficznych z panelu MM, Material analityczny: szpik kostny.
Analiza wybranych mutacji punktowychj technika sekwencjonowania nowej generacji {NGS)
S i e P {VariantPlex Core Myeloid, Archer). Procedura diagnostyczna umoliwia detekejg
aawansowane badanie genetycane S .
AML, MPN, MDS (Core Myeloid, ' = e wybranych wariantdw punktowych w obrebie genow: ABLI, ANKRD26, ASXL1, BCOR, BRAF,
7 liza sekw ko 37 gendw - panel *
e NGs) - _Nﬂm”””ﬁm_“.__w__ nonww_manmn__c.ambﬂﬁ_“q REne CALR, CBL, CABPA, C5F3R, DDX41, DNMT3A, ETNK1, ETVE, EZH2, FLT3, GATAL, GATAZ, 3300 _.n._._Ath.IH
K 1{
v . 1DH1, 10H2, TAK2, KIT, KRAS, MPL, NPM1, NRAS, PHFG, PTPN11, RUNXI, SETBPI, SF3B1,
SRSF2, STAGZ, TET2, TP53, U2AF1, WT1, ZRSR2, **+¥
Ztozone badanie genetyczne Analiza sekwencii kodujacej genu TP53 pray uZyciu sekwencjonowania NGS (VariantPlex
yne hadanie genetyczne ; : 2 s :
LGK 30 3 9 CLL (TP53) NGS . i ! m. ¥ Core Myelaid, Archer). Procedura diagnostyczna umotliwia detekcg wariantéw 2850* LGK_14 1
s Analiza sekwencji kodujacej genu TP53 (NGS). s p
punktowych.
i s Tt Podstawowe hadanie genety Analiza chromasomdw metafazalnych uzyskanych z hodowli in vitro komérek 650
LGK_50.1.1 uzy lite (kariotyp) Analiza karlotypu komdrek nowotworowych. newotworawych z zastosowaniem metody prazkowej GTW.
Analiza delecji 1p oraz delecji 19q z zastosowaniem metody FISH przy uiyciu dwdch
Ztoione badanie genetyczne zestawow sond delecyjnych (foci: 1p36;125/ 19q13;19p13).
LGK_50_2_1 Glejak, FFPE (1p/19q) . e s RN e ) 750
- Analiza kodelecji 1p/19q metoda FISH. Material analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
(FFPE}.
.M . Analiza genu MYCN z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond
- 3K 50,22 Neuroblastoma (MYCN ) Podstasiee il snie genetyane amplifikacyjnych (ioci : MYCN /CCP2) 400
ol eurgIAstema Analiza amplifikacji MYCN (2p24) metoda FISH. . O INCECVInYCh et ; i
w.u Material analityczny: preparat odciskowy fragmentu guza.
Analiza genu MYCN 2 zastosowaniem metody FISH przy uiyciu zestawu sond
Podstawowe badaniz genetyczne amplifikacyjnych (foci: MYCN JCCP2).
K 5 N ——
LK. 50.2.3 Neuroblastoma, FFPE (MYCN) Analiza amplifikacji MYCN (2p24) metoda FISH. Materlaf analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie 500
(FFPE].
Analiza rearanzac) genu ALK z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu
¢ " break-apart.
LGK 50 2 4 Niedrobnokomérkowy rak pluca, Folictaimie Batimic grawiypne wiateriat analityczmy: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie | 2atopiona w arafinie 500
GK_302. FFPE (ALK Analiza rearanzacji genu ALK (2p23) metoda FISH. YN (FFPE) o P
jul icznyim
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i Analiza rearanzacj genu DDIT3 {CHOP ) 2 zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu
Pods z
i i N sond t break-apart.
Nykoio/feund celliiposarcoma; Analiza rearanzacji DDIT3 (CHOP ) [12q13) metedg : : i P B ) o 500
FFPE (DDIT3) FISH Materiat analityczny; tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie | zatopiona w parafinie
: (FFPE).
Analiza rearanzacji genu EWSRI z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond
s = Podstawowe badanie genetyczne typu break-apart.
L6Kk_50_2 6 FNETy FFEE [€WaR) Analiza rearanzacji EWSR2 {22q12) metoda FISH. | Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie | zatopiona w parafinie 500
{FFPE).
; Analiza genu ERBB2 (HER2 ) z zastosowaniem metady FISH przy uzyciu zestawu sond
Podstawowe badanie genetyczne S : 4
iersi, rak iotadka, FFPE (HER2 )| Anali lifikacji ERBB2 (HER2) {17012} metod amplifikacyjnych (foci : ERBB2 [CCP17). 500
K iz iE : " ey s s o
LGK_50:2_7 |Rakplersl, TACOACH) ¢ f|panstiza-amgikac) FIsH 9 4 Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
. (FFPE).
. Analiza rearaniacji genu 5518 (SYT ) z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu
Podstawowe badanie genetyczne
ial FFPE (SYT, Analiza rearanzacji SS18 (SYT) {18q11) metod SOnEtpy prenk-apan, 500
{ 5 ! mamm
LGK_50_2_8 Synovial sarcoma, {(sy1) nallza rearanzacy 5t 4 3 | Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
g (FFPE).
Analiza genu MET z zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sand amplifikacyjnych
4 Niedrobnokomdrkowy rak ptuca, Podstawowe badanie genetycine (loci: MET/CCPZ ), 500
L6K_50.2.3 FFPE (MET) Analiza ampifikacji genu MET (7q31) metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
(FFPE}.
@ X Analiza genu MOM2 z zastosowaniem metody FISH przy uiyciu zestawu sond
= Podstawowe badanie genetyczne sl f 2
= o s Dedifferentiated liposarcoma, FFPE Analiza amplifikacji genu MDM2 (12415} metod amplifikacyjnych {foci: MOM2 /CCP12). 500
w_.. LGK_50.2.10 {(MDM2 ) P b .m_mx . 2 Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
ey . (EFPE).
Analiza rearanzacji genu FUS 2 zastosowaniem metody FISH przy uzyciu zestawu sond typu
e ) ) FEPE (FUS Podstawowe badanie genetyczne break-apart. 500
= LGK_50_2_11 Barcoms) s Analiza rearanzacji genu FUS [16p11) metoda FISH, | Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
{FFPE).
Analiza rearanzacji genu PAX3 z zastosowaniem metody FISH pray uzyciu zestawu sond typu
e . : 3 CEOE (pAE Podstawowe badanie genetyczne break-apart. 500
M LGK_S0_2 12 | Rhabdomyosarcoma, { ) Analiza rearanzacji genu PAX3 (2q36) metoda FISH. Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalana w formalinie i zatopiona w parafinie
: (FFPE).
| Analiza rearanzacy genu ROS z zastosowaniem metedy FISH przy uzyciu zestawu sond typu
Niedrobnokomérk k pt Podstawowe badanie genetyczne r8AiAputL:
iedrobnokomérkowy rak pluca, odstawowe badanie genetyczr : y —_ ; i
K Materiat analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie 1 zatopiona w parafinie 500
Lek_50_213 FFPE (ROS1) Analiza rearaniacji genu ROSI (6422} metoda FISH. Lt ik e L
Badani iu i i ICZOVm
2 Analiza rearaniacji genu MAML2 z zastosowaniem metady FISH przy uzyciu zestawu sond
" Podstawowe badanie genetyczne
j Mucoepidermoid Carcinoma, FFPE Analiza rearanzacji genu MAML2 {11g21) metod DU breacapsi: 500 me———
LGK_50_2_14 (MAML2 ) e HEh q a Material analityczny: tkanka nowotworowa utrwalona w formalinie i zatopiona w parafinie
' (FFPE).
. Analiza fuzji gendw BRAF-KIAAL549 z zastosowaniem metody FISH przy ugyciu zestawu sond
Bl Astragyt FFPE (BRAF Podstawowe badanie genetyczne typus duaktision
| pilocytic Astrocytoma, i £ o i i .
¢ i A AF-KIA 49 (7g34; 4 . i X i -
LGK_50.2.15 KIAA1549) mrplivasflazigencaBR AR GaRTARY Materiat analityczny: thanka nowotworowa utrwalona w formalinie | zatopiona w parafinie 500
metodg FISH.
(FFPE).
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adanie g 21 analiza sekwencii eksandw 9,11,13 iflub 17 genu KIT oraz eksondw 12, 14 i/lub 18 genu
LGK_50_3_2 GIST (KIT, PDGFRA) Analiza sekwencji wybranych eksondw genu KIT | PDGFRA w DNA komdrek nowotworowych przy uzyciu sekwencjonowania bezposredniego 800* LGK_14_6
oraz POGFRA. metoda Sangera.
i rehrpkamb ——— Analiza w kierunku najczestszych wariantdw genu EGFR w DNA komdrek nowaotworawych
kB iedrobnokomdérkowy rak ptuca metoda QF-PCR (CE-IVD), Badany region obejmuje 40 wybrane warianty w eksonach 18, 19, 550*% LGK_14_6
s (EGFR) 3 i
20021 genu EGFR.
Niedrobnokomérkowy rak pluca PaspisomE ) Analiza w kierunku najczestszych wariantw genu EGFR w ctDNA metoda QF-PCR (CE-IVD)
iedrobnokomdrkowy pluca, : - ] : W = = :
| tszyct n EGFR ®
ctDNA (EGFR) Analizang)ezes mmm__%_c”_““_m oW AL EG Badany region obejmuje 40 wybrane warianty w eksonach 18, 19, 201 21 genu EGFR . 550 _.m_.ﬂlu_.h_.im
e badi ’ Analiza sekwencji eksondw 23, 25 genu ALK w DNA komorek nowotworowych pray uzyciu
‘odstawowe Dadan jcing
LGK 50 35 Neuroblastoma (ALK} i ' i sekwencjonowania bezpoéredniego metodq Sangera, Badany region genu ALK obejmuje 450% LGK_14 6
=) Analiza sekwencji wybranych eksondw genu ALK, 5 ; ==
mm.in. warianty p.L1152R, p.F1174V, p.F1245C, p.L1196M, p.G1202R,
analiza w kierunku najczestszych wariantdw genu KRAS w DNA komdrek nowotworowych
Podstawowe badanie genetyczne metoda QF-PCR,
_— RA *
Rak jelita grubego (KRAS) Analiza najczestszych wariantéw genu KRAS, Badany region genu KRAS obejmuje 28 wybranych wariantow w kodonach: p.G12, p.G13, 450 rQXIHn.Im
p.ASS, p.O61, p.K117, p.A146.
..m Analiza w kierunku najczestszych wariantéw genow NRAS | BRAF w DNA komarek
.w, . nowotworowych metoda QF-PCR.
e Rak jelita grubego, czerniak (NRAS, Rotistewows imdadie en=iyrans Badany region genu NRAS obejmuje 25 wyhranych wariantow w kadonach: p.G12, p G13
- - . , . ; B , . | 1 p.G12, p.G13, "
) Al h t NRAS
=) LGK_50_3_10 BRAF) naliza najczgstszyc mﬂﬂﬂms ow gendw i 0.A18, p.ASS, p.Q6L, p.K117, p.AL46. 500 LGK_14_6
; Badany region genu BRAF abejmuje 11 wybranych wariantéw w kodanach: p.G469, p.G466,
p.K601, p.ve00.
Podstawowe badanie genetyczne Analiza sekwencji eksondw 9,11,13 iflub 17 genu KIT w DNA komdrek nowotworowych pre
LGK_50 311 Rak grasicy, czerniak (KIT ) : % oL 4 3 £ ) ; A e PR 600* LGK 14 6
Analiza sekwencji wybranych eksondw genu KIT. uiyciu sekwencjonowania bezposredniego metoda Sangera. -
Analiza wybranych mutac)i punktowych i/lub genaw fuzyjnych technika sekwencjonowania
nowej generaci {NGS) (FusionPlex Lung v2, Archer). Procedura diagnostyczna umoiliwia
) detekcje wybranych wariantow punktowych wariantow punktowych, w tym delecyjno-
TARN RGNS DRIRR A DUy e insercyjnych, w wybranych fragmentach gendw: ALK, BRAF, EGFR, ERBB2, KRAS, MET
LGK 50_3_12 Rak ptuca (Lung, NGS) Analiza wybranych mutacji punktowych i/lub gendw YT wwarany D MR S e T ! ¢ 3150* LGK 14 10
- e ¢iavich ganal 1 geniw EusionPlex Lung, Archer NRG1, NTRK1, PIK3CA, RET, ROS1 oraz wykrycie fuzji, wariantow splicingowych oraz tzw, e
% i : g ' .
uzyjnyEn B & 2 exon-skipping w wybranych regionach transkryptow gendw: ALK, BRAF, EGFR, ERRB2Z,
FGFR1, FGFR2, FGFR3, MET, NRG1, NTRK1, NTRK2, NTRK3, NUTMI, PIK3CA, RET, ROSL.
BEEE
y Analiza w kierunku najczestszych wariantéw genu PIK3CA w DNA komdrek nowotworowych
4 Proste badanie genetyczne E S 3 %
LGK 50 3_16 Rak piersi (PIK3CA) ] i i metada OF-PCR (CE-IVD). Badany region obejmuje 17 wybranych wariantéw w eksonach 2, 600 LGK_14_6
il e Analiza najczestszych wariantdw genu PIK3CA. 3 =
5,8, 10021 genu PIKICA .
s hida i Analiza sekwencji gendw BRCAL, BRCAZ, CHEK2, PALB2, PIK3CA, TP53 w DNA komdrek
aawansowa adanie gen
L T Rak piersi (NGS, FFPET) - BRCAL, | . mmra._m:oa.._ i mmn.pm mM.NrN ki nowatworowych - SureSelect XT HS, Agilent (panel_04, subpanel_BrCa_v1}. Pracedura 3450* LGK_14_1
LGK_50.3_1 BRCAZ2, CHEK2, PALB2, PIK3CA, TP53 fielf : v_p_rmwu n___.”mnb Hn_ww t ' |diagnostyczna umotliwia detekcjg somatycznych iflub germinalnych wariantdéw punktowych LGK 14 6
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Rodzaj
badania

Z o badani sz Analiza sekwencji gendw BRCAL BRCAZ, CHEK2, PALB2, TP53 w DNA komorek
awansowane badanie genetyc
Rak jajnika (NGS, FFPET) - BRCAL, A o B b nowotworowych - SureSefect XT HS, Agitent (panel_04, subpanel_ OvCa_vl). Procedura LGK_14_1

1 3 1t Anal ji s BROAL, BRCAZ, CHEKZ, : *
LGK_50.3.15 BRCAZ2, CHEK2, PALB2, TP53 Halzasaiwency MMHMM.._ TPE3 diagnostyczna umozlivia detekeje somatycznych i/lub germinalnych wariantow 3450 LGK 14 6
‘ ! punktowych ifiub duzych rearanocji, **** r
Analiza sek ji 5w POLE, TP53 w DNA komdrek t h - SureSelect XT HS,
Rak trzonu macicy {NGS, FFPET) - zaawansowane badanie genetyczne . _.m by Troo gy :.as__o WOIOWHS _c.a._ slect ) > i LGK_14_1
LGK_50_3_19 POLE, TP53 Analiza sekwent]l gendw POLE; TP53 Agitent (panel_04, subpanel_ EnCa_v1}. Procedura diagnastyczna umozliwia detekcje 2850
* I8 i ) somatycznych iflub germinalnych wariantéw punktowych i/lub duzych rearanzacji it LGK_14_6

...al.._, Zaawansowane badanie genetyczne Analiza sekwencii gendw BRCAL BRCAZ, CHEKZ, PALB2, TP53 w DNA komdrek
= G Rak trzustki (NGS, FFPET) - BRCAL, | o " oncji genow BRCAL, BRCAZ, CHEK2, nowotworowych - SureSefect XT HS, Agilent (panel_04, subpanel PaCa_vl). Procedura 3450* LGK_14_1
ﬂ = BRCAZ2, CHEK2, PALB2, TP53 PALBY, TPS3. diagnostyczna umoitiwia detekcjg somatycznych iffub germinalnych warigntdw _.Qxluhlm
)] ! punktowych iflub duzych rearanzacjf. s
Jaawansowane badanie genetyctne Analiza sekwencji gendw BRCAL, BRCA2, CHEK2, PALB2, TP53 W DNA komdrek
g gy | PR A FFPET) - BRCAL, | 15 cekwencji gendw BRCAL, BRCA2, CHEK2, nowotworowych - SureSelect XT H, Agient (panel_04, subpanel. prCo_v). Procedura 3450% LaK_1a.1
Sl BRCA2, CHEK2, PALB2, TPS3 PALBZ, TP53. diagnostyczna umaozliwia detekcje somatycznych i/lub germinainych wariantow _.m_n!pblm
* punktawych iflub duzych rearonzaci. ****
. Proste badanie genetyezne Analiza _.:.m}Eoé._._.___memS__BSﬁJ w DNA izolowanym .N tkanki :oéoguii& :.n_n nm,u . —.Q_AIHbIH
LGIK_50_3_22 Ms| G : e : ; oraz tkanki zdrowej tego samego pacjenta w celu okreslenia statusu statusu niestabilnosci 550%
(o Analiza niestabilnosci mikrosatelitarne). LGK 14 6

mikrosatelitarnej (M5} nowotwaru (zestaw Dncohate MSI Dx Analysis System, CE-IVD).

#cena NIE zawiera kosztu izolacji materiatu genetycznego
*= schematy diagnostyczne dostepne w LGK
+## |ista sond do techniki FISH dostgpna w LGK

#egaerpadly panely costgpnew LGk
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