Zakres badania

Metoda badania

Czas oczekiwania

Pierwotne niedobory odpornosci i zaburzenia regulacji immunologicznej*
(SCID, CVID, ALPS, HLH, XLP, WAS, zespoty autozapalne, defekty syntezy przeciwciat, kriopirynopatie,
defekty uktadu dopetniacza etc.)

Gteboki NGS

. . Panel Immunohematologiczny > 800 genéw 2-4 miesiecy
Zaburzenia hematologiczne Analiza bioinformatyczna i kliniczna
(niewydolnos¢ szpiku, defekty mechanizmdéw naprawy DNA, niedokrwistosci (FA, AA, BDA, CDAN, AIHA); ¥
matoptytkowosci; neutropenie, zaburzenia hemostazy (hemofilie, dysfibrynogenemia, VWD etc.)
Niewydolnos¢ szpiku oraz predyspozycje do nowotworzenia Gteboki NGS
Defekty mechanizméw naprawy DNA (NBS, BLM, AT), Zesp6t Li-Fraumeni, Anemia Fanconiego, Zespoty Panel Onkologiczny > 750 gendéw 2-4 miesiecy
Mieloproliferacyjne, Rasopatie, Stwardnienie Guzowate Analiza bioinformatyczna i kliniczna.
Standardowy NGS
Ztozony fenotyp kliniczny Eksom Kliniczny > 5000 gendw 3-6 miesiecy
Analiza bioinformatyczna i kliniczna.
Diagnostyka Hemofilii A — badanie inwersji intronu 22 lub 1 genu F8 IS-PCR 1-2 miesiecy
Catogenomowa/catoeksomowa diagnostyka zmian liczby kopii genow Wysokorozdzielcza macierz SNP 1-2 miesiecy
Reanaliza wynikow NGS (eksom kliniczny) w innym zakresie (<500 gendw) Analiza bioinformatyczna i kliniczna 1 miesiac
Reanaliza wynikéw NGS (eksom kliniczny) w innym zakresie (500-1000 gendéw) Analiza bioinformatyczna i kliniczna 1 miesiac

Reanaliza wynikow WES przeprowadzonego w innym laboratorium (<1000 gendw)

Analiza bioinformatyczna i kliniczna

Do uzgodnienia

Reanaliza wynikéw WES przeprowadzonego w innym laboratorium (<5000 gendw)

Analiza bioinformatyczna i kliniczna

Do uzgodnienia

Sekwencjonowanie bezposrednie wybranego genu na poziomie DNA (1-9 fragmentéw) Sekwencjonowanie DNA met. Sangera 1-2 miesiecy
Badanie segregacji wariantu w rodzinie (maksymalnie 2 zmiany u obojga rodzicow) Sekwencjonowanie DNA met. Sangera 1-2 miesiecy
Diagnostyka defektu sktadania genu (1 wariant splicingowy)** Sekwencjonowanie cDNA (RNA) met. Sangera 1-2 miesiecy
Badanie Inaktywacji chromosomu X PCR-RFLP 1 miesigc
Identyfikacja fuzji genowych i somatycznych zmian SNV w nowotworach dzieciecych met. RNA-seq Sekwencjonowanie RNA metodg NGS 1 miesiagc

Ekstrakcja kwasow nukleinowych z materiatow zatopionych w parafinie

Izolacja

Do uzgodnienia

Test EMA — diagnostyka sferocytozy wrodzonej**

Cytometria przeptywowa

Do uzgodnienia

Subpopulacje limfocytéw - panel: T CD3+, CD4+, CD8+, B CD19+, NK CD16+, CD56+**

Cytometria przeptywowa

Do uzgodnienia

Diagnostyka wrodzonych zaburzen odpornosci**
panel: CD16, CD19, CD27, CD3, CD4, CD45, CD45RA, CD56, CDS, IgD, IgM, TCRyb

Cytometria przeptywowa

Do uzgodnienia

Badanie wybuchu tlenowego fagocytéw**

Cytometria przeptywowa

Do uzgodnienia

*Wg aktualnych wytycznych IUIS (2024)
** Wymagana konsultacja telefoniczna w celu uzgodnienia szczegotow




