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Lista badar laboratoryjnych wykonywanych w Laboratorium Genetyki

Pracownia Choréb Rzadkich - 2H.002 - tel. 317- 9478

kowy max. czas na wynik Tryb zlecania badar
Dtug Dtug
Nazwa badania w Clininecie (HIS
Kod badania Proflab Zaktadka w Clininecie Nazwa badania w LIS 0§¢ i w Cenniku UCML (HIs), o0sé Metoda oznaczania —— - e B Rutynowy Dysurowy 15.05.-7.30 7.30- @
max max Pacjenci komercyjni Pacjenci hospitalizowani 7.30-15.30 (pn-pt) 730 (nd,s0b,5w) ito
200 250
: . . . . N . Izolacja materiatu DNA metoda - i
2001 Izolacja DNA Izolacja DNA z krwi obwodowej 29 |lzolacja DNA z krwi obwodowej 29 . N 1 dzien 1 dzien nd nd
kolumienkowg (zestaw komercyjny)
MLPA z zastosowaniem sond PO08
2002 MLPA 2 zastosowaniem sond POOS 49 f'\:iia(hg::-:f”azglle:jeessg 130] 3 miesiace 3 miesiace nd nd 3 dni robocze
3 u zeni 2
PMS2 (MRC-Holland) ¥ espot up & 3
naprawy Zle sparowanych
nukleotydéw (CMMRDS)
MLPA z zastosowaniem sond PO16
MLPA z zastosowaniem sond PO16
2300 VHL(MZ;C-HollaVr:d)l 48 Vf—iL(MRIC-HoIIand): Zespdtvon 76, 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
Hippla-Lindaua
MLPA z zastosowaniem sond P018
MLPA z zastosowaniem sond P018 SHOX (MRC-Holland): Dysplazja
2003 49 116! 3 miesi: 3 miesi: 3 dni rob
SHOX (MRC-Holland) mezomeliczna Langera, miesiace miesiace nd nd ni robocze
Dyschondrosteoza Leriego i Weilla
2004 MLPA 2 zastosowaniem sond PO21 48 gh;i:lfﬂfét:zﬁ:v:;)lel:’;sz:i o 72 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
- : Rdzeniow:
SMA (MRC-Holland) I v 2 2
zanik miesni
MLPA z zastosowaniem sond P022
2005 MLPA z zastosowaniem sond P022 29 PLP1 (MRC-Holland): Choroba 115 3 miesiace 3 miesiace nd nd 3 dni robocze
2
PLP1 (MRC-Holland) Pelizaeusa i Merzbachera, & &
Paraplegia spastyczna typu 2
MLPA z zastosowaniem sond P026
MLPA z zastosowaniem sond P026
2340 Sotos (ZI\;RC-HO\‘IA;ndl) 50 |Sotos (MRC-Holland): Zespot 67, 3 miesiace 3 miesiace nd nd 3 dni robocze
Sotosa
MLPA z zastosowaniem sond P033
. CMT1 (MRC-Holland): Choroba
MLPA z zastosowaniem sond P033
2006 cMT1 TI\Z/IRC-HO‘II;,ancli) 49 Charcot-Marie-T?oth (CMT1A, ) 152] 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
CMT2A1), Dziedziczna neuropatia
z nadwrazliwoscia na ucisk (HNPP)
MLPA z zastosowaniem sond
subtelomerowych P036 (MRC-
MLPA z zastosowaniem sond H;Jt\lezi::)a:anQt\A;\el;dzinle
7ycz,
2008 subtelomerowych P036 (MRC- 60 pA Jainej p y, y v .| 205 3 miesigce 3 miesiace nd nd 3 dni robocze
niepetnosprawnosci intelektualnej,
Holland) PO .
opdznienia rozwoju,
niespecyficznych wad wrodzonych
i/lub utraty cigzy
MLPA N . 4 PO4G MLPA z zastosowaniem sond P046
2 zastosowaniem son .
2332 49 |TSC2 (MRC-Holland): Stwardnienie 72! 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
TSC2 (MRC-Holland)
guzowate
MLPA z zastosowaniem sond PO50
MLPA t i d POS0 CAH/CYP21A2 (MRC-Holland):
2327 2 zastosowaniem son 56 / ( olland) 91, 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
CAH/CYP21A2 (MRC-Holland) Wrodzony przerost nadnerczy
(CAH)
MLPA z zastosowaniem sond PO61 MLPA 2zastosowaniem sond PO61 .. .. .
2302 R 58 [Lissencephaly (MRC-Holland): 73 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
Lissencephaly (MRC-Holland) R .
Lizencefalie
MLPA z zastosowaniem sond
subtelomerowych P070 (MRC-
MLPA z zastosowaniem sond H;Jt\lezi::)a:anQt\A;\el;dzinle
7ycz,
2009 subtelomerowych P070 (MRC- 60 pA Jainej p y, y v .| 205 3 miesiace 3 miesiace nd nd 3 dni robocze
niepetnosprawnosci intelektualnej,
Holland) PO .
opdznienia rozwoju,
niespecyficznych wad wrodzonych
i/lub utraty cigzy
MLPA z zastosowaniem sond P044 MLPA 2 zastosowaniem sond PO44 . .. .
2010 48 |NF2 (MRC-Holland): 73] 3 miesiace 3 miesiace nd nd 3 dni robocze
NF2 (MRC-Holland) N
Neurofibromatoza typu 2
MLPA z zastosowaniem sond
mikrodelecyjnych PO64 (MRC-
MLPA z zastosowaniem sond Holland): zespoty mikrodelecji i
2011 mikrodelecyjnych P064 (MRC- 61 |mikroduplikacji m.in. Zespot 204 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
Holland) Williamsa, zespot DiGeorga, zespot
Wolfa-Hirschorna, zespét Sotosa,
zespot PhelanMcDermid
MLPA z zastosowaniem sond P073 MLPA 2 zastosowaniem soné Po73 .. .. .
2012 50 |[IKBKG (MRC-Holland): Zespdt 85 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
IKBKG (MRC-Holland) X - )
nietrzymania barwnika (IP)
2172 MLPA z zastosowaniem sond POGS 56 Y\T’IE::GZF{BE‘I\SICIO(S&V;?;ZT;\Dd:d e 72 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
i - :
i POB6 FBN1 (MRC-Holland) 5 3 a
Zespdt Marfana

Rodzaj materiatu

Uwagi




2343

2013

2014

2015

2359

2170

2016

2342

2017

2345

2018

2020

2021

2353

2023

2025

2026

2041

2027

MLPA

MLPA z zastosowaniem sond PO67

MLPA z zastosowaniem sond PO67
PTH1 (MRC-Holland): Zespot

HPE (MRC-Holland)

MLPA z zastosowaniem sond

Holoprozencefalia

MLPA z zastosowaniem sond
mikrodelecyjnych P241 MODY

49 95
PTH1 (MRC-Holland) Gorlina i Goltza, mikrodelecja
9g22.3
MLPA z zastosowaniem sond PO81 48 xFLff\“;':gs:;s”c;wnzr;lem sond P81 74
NF1 (MRC-Holland) N .
Neurofibromatoza typu 1
MLPA z zastosowaniem sond P082 48 xFLff\“;':gs:;s”c;wnzr;lem sond P82 74
NF1 (MRC-Holland) N .
Neurofibromatoza typu 1
MLPA z zastosowaniem sond P081 55 ,\/’I,IE;Z Z[\?f;i;:g:zﬁ;n ;E)md Po81 2
i - nd):
iP082 NF1 (MRC-Holland) )
Neurofibromatoza typu 1
MLPA z zastosowaniem sond PO99
MLPA z zastosowaniem sond P099 ﬁg:;;:‘sesct:?:m;(':\'mf;\a
GCH1-TH-SGCE-PRRT2 (MRC- 63 - ystont .w .Z |w . 152
Holland) lewodope, Dystonia miokloniczna,
Napadowe dyskinezje PRRT2-
zalezne
MLPA z zastosowaniem sond P114 52 LMo;PAQZ;?;:SCOLVSIT;i?;;: Z}M 68
Long-QT (MRC-Holland) B cesp
Long-QT
MLPA z zastosowaniem sond P112 MLPA z zastosowaniem sond P112
50 |PROS1 (MRC-Holland): 81
PROS1 (MRC-Holland) . P
Wrodzonym niedobér biatka S
MLPA " . dp124 MLPA z zastosowaniem sond P124-
2 zastosowaniem son | 52 |c3Tsc1 (MRC-Holland): 75
€3 TSC1 (MRC-Holland) o
Stwardnienie guzowate
MLPA z zastosowaniem sond P138
MLPA 2 zastosowaniem sond P138 | . iizglr;:::s;ygﬁ:f"a"d): 153
SLC2A1-STXBP1 (MRC-Holland) P o g
Encefalopatia zwigzana z STXBP1,
Zespot Ohtahary
MLPA z zastosowaniem sond P176
MLPA z zastosowaniem sond P176 0 CAPN3 (MRC-Holland): Dystrofia 104
CAPN3 (MRC-Holland) migsniowa obreczowo-
konczynowych (LGMDR1)
MLPA z zastosowaniem sond P187 MLPA 2 zastosowaniem sond P187
48 |HPE (MRC-Holland): 67

Autism (MRC-Holland)

ze spektrum autyzmu

mikrodelecyjnych P241 MODY 66 97
(MRC-Holland) (MRC-Holland): Cukrzyca MODY
typul, 2,3,5
MLPA z zastosowaniem sond
mikrodelecyjnych P245 (MRC-
MLPA z zastosowaniem sond Holland): Zespoty mikrodelecji i
mikrodelecyjnych P245 (MRC- 61 |mikroduplikacji m.in. Zespot 204
Holland) Williamsa, zespot DiGeorga, zespot
Wolfa-Hirschorna, zespét Sotosa,
zespot PhelanMcDermid
MLPA z zastosowaniem sond P244
MLPA z zastosowaniem sond P244 29 MEN1 (MRC-Holland): Zespotem 107
MEN1 (MRC-Holland) mnogiej gruczolakowatosci
wewnatrzwydzielniczej
MLPA z zastosowaniem sond
mikrodelecyjnych P245 (MRC-
MLPA z zastosowaniem sond Holland) + sekwencjonowanie
mikrodelecyjnych P245 (MRC- 8 Sangera: Zespoty mikrodelecji i 1
Holland) + sekwencjonowanie mikroduplikacji m.in. Zespot
Sangera Williamsa, zespot DiGeorga, zespot
Wolfa-Hirschorna, zespét Sotosa,
zespot PhelanMcDermid
MLPA z zastosowaniem sond P297
(MRC-Holland): Zespoty
MLPA z zastosowaniem sond P297 mikrodelecyjne 14211 (TAR),
{MRCHolland) 45 (3929, 15q13, 15924, 16p13.11, 189)
16p12.13, 16p12.1-p11.2, 16p11.2
(dystalny), 16p11.2 (proksymalny),
17912
MLPA z zastosowaniem sond P319
MLPA z zastosowaniem sond P319 52 Thyroid (MRC-Holland): Panel 102
Thyroid (MRC-Holland) tarczycowy: TPO, PAX8, FOXE1,
NKX2-1, TSHR
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda Sangera NKX2-1 (CDS) + MLPA z
Sangera NKX2-1 (CDS) + MLPA z R
zastosowaniem sond P319 (MRC- 91 zastosowanlen} son'd P319 (MRC- 125
Holland): Zespdt mézgowo-ptucno-
Holland)
tarczycowy
MLPA z zastosowaniem sond P343 MLI?A z2astosowaniem sond P34,3
51 |Autism (MRC-Holland): Zaburzenia 83,

MLPA z zastosowaniem sond firmy MRC-
Holland

3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesiace 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesiace 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesiace 3 miesiace nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze




MLPA z zastosowaniem sond P387 MLPA z zastosowaniem sond P387
2171 50 |NPHP1 (MRC-Holland): Zespot 93 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
NPHP1 (MRC-Holland) . .
Senior-Loken, Zespot Juberta typ 4
2031 MLPA 2 zastosowaniem sond P446 49 z:I.P?(ZI\/ZI:Z“:;JI‘IZ?\ZI;?;;::):MS 67 3 miesigce 3 miesiace nd nd 3 dni robocze
GALC (MRC-Holland) : 3 a
Krabbego
MLPA z zastosowaniem sond P457 MLPA 2 zastosowaniem sond' pas7 .. .. .
2032 50 |DHCR7 (MRC-Holland): Zespot 76, 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
DHCR7 (MRC-Holland) . A
Smith-Lemli-Opitz
MLPA t i d P455
2357 MLPA z zastosowaniem sond P455 50 [LZTR1 il\z/laRSCO:IZ‘ITaa:;?Tn - 66 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
LZTR1 (MRC-Holland) : 3 a
Schwannomatoza
MLPA t i d P472
2169 MLPA 2 zastosowaniem sond P472 49 [SUFU (ZMZ;SC t:zl‘\’::::l‘)e'n;essor;‘f 65, 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
SUFU (MRC-Holland) , Feesp 4 4
Gorlina
MS-MLPA z zastosowaniem sond
MS-MLPA t i d MEO028 PWS/AS (MRC-Holland):
2033 2 zastosowaniem son 55 B /AS ( 3 oflan ,) 98 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
MEO028 PWS/AS (MRC-Holland) Zespot Pradera-Willego, zespot
Angelmana
MS-MLPA z zastosowaniem sond
MS-MLPA t i d MEO30 BWS/RSS (MRC-Holland):
2034 2 zastosowaniem son 56 R /_ ( . olland) 110! 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
MEO30 BWS/RSS (MRC-Holland) Zespot Beckwitha-Wiedemanna,
Zespdt Silvera-Russella_ MS-MLPA 7 zastowowaniem sond
MS-MLPA MS-MLPA z zastosowaniem sond X
MS-MLPA t i d MEO031 GNAS (MRC-Holland): firmy MRC-Holland
2035 z zastosowaniem son 53 ] 0, lan : 88 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
MEO031 GNAS (MRC-Holland) Rzekoma niedoczynnos¢
przytarczyc
MS-MLPA z zastosowaniem sond
MS-MLPA z zastosowaniem sond ME032 UPD7-UPD14 (MRC-
2339 MEO032 UPD7-UPD14 (MRC- 59 |Holland): Zespét Silvera-Russella 137, 3 miesigce 3 miesigce nd nd 3 dni robocze
Holland) (RSS), Zespot Temple (TS), Zespot
Kagami-Ogata (KOS)
PCR w czasie rzeczywistym w Ece': \Ar:lfzansqlet;z:.cz:\:\]/lstym w
ierunku mutacji genu
2036 kierunku mutacji genu 69 B e 92 3 miesigce 3 miesiace nd nd 2 dni robocze
A protrombiny G20210A: wrodzona
protrombiny G20210A .
trombofilia
PCR w czasie rzeczywistym w PCR w czasie rzeczywistym w
2037 kierunku mutacji Leiden genu 67 |kierunku mutacji Leiden genu 90 3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 dni robocze
czynnika V czynnika V: wrodzona trombofilia
PCR w czasie i i
. > PCR w czasie rzeczywistym w PFR W czasie rzeszyvf/lstym W PCR w czasie rzeczywistym
rzeczywistym Kierunku: mutacii Leiden genu kierunku: mutacji Leiden genu
2038 e . N 8 106 |czynnika V oraz mutacji genu 129 3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 dni robocze
czynnika V oraz mutacji genu .
. protrombiny G20210A: wrodzona
protrombiny G20210A -
trombofilia
PCR w czasie rzeczywistym
PCR w czasie rzeczywistym w kieruwnklf mlutazc‘i Z:::J :FE W
2042 kierunku mutacji genu HFE 78 . ) g 94 3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 dni robocze
Cys282Tyr i p.His63As p.Cys282Tyr i p.His63Asp:
Py e P Hemochromatoza
Poréwnawcza hybrydyzacja Poréwnawcza hybrydyzacja
genomowa do mikromacierzy genomowa do mikromacierzy . .
X . Poréwnawcza hybrydyzacja L - i
2039 aCGH (aCGH) z zastosowaniem zestawu | 142 [(aCGH) z zastosowaniem zestawu | 142 i . 3 miesigce 3 miesigce nd nd 5 dni roboczych
. . . 5 genomowa do mikromacierzy (aCGH)
Agilent GenetiSure Dx Postnatal Agilent GenetiSure Dx Postnatal
Assay — Kariotyp molekularny Assay — Kariotyp molekularny
Sekwencjonowanie nastepnej Sekwencjonowanie nastepnej
eneracji (NGS branych eneracji (NGS branych
2043 gen /r il ) grupy \fvy rany 95 gen /r il ) grupy \fvy ranys 95 3 miesigce 3 miesigce nd nd
gendw: gen/geny okreslone w gendw: gen/geny okreslone w
zleceniu zleceniu
Sekwencjonowanie nastepnej Sekwencjonowanie nastepnej
eneracji (NGS branych eneracji (NGS branych
2044 gen /r J1 (NGS) grupy wy .r _‘/ 96 gen /r J1(NGS) grupy wy .r _‘/ 108 3 miesigce 3 miesigce nd nd
gendw: subpanel stwardnienie gendw: subpanel stwardnienie
guzowate guzowate: TSC1, TSC2
Sekwencjonowanie nastepnej Sekwencjonowanie nastepnej
eneracji (NGS branych eneracji (NGS branych
2045 generacji (NGS) grupy wybrany. g9 |Beneracii (NGS) grupy wybrany: 115 3 miesiace 3 miesiace nd nd
gendw: subpanel wrodzona gendw: subpanel wrodzona
tamliwos¢ kosci tamliwos¢ kosci: COL1A1, COL1A2
Sekwencjonowanie nastepnej
ji (NGS; b h
Sekwencjonowanie nastepnej gene'raql ( ) grupy wybranyd
eneracji (NGS) grupy wybranych genow: subpanel wybrane
2046 generacy grupywybrany 93 |fakomatozy: NFL, NF2, SPREDL, | 176 3 miesiace 3 miesiace nd nd
gendw: subpanel wybrane
LZTR1, SMARCB1:
fakomatozy .
neurofibromatoza,
shwannomatoza, zespét Legiusa
. . . Sekwencjonowanie nastepnej
Sekwencjonowanie nastepnej o
o generacji (NGS) grupy wybranych
generacji (NGS) grupy wybranych .
enéw: subpanel wybranych gendw: subpanel wybranych
2047 g ) P , v R v 151 |zespotéw uposledzenia naprawy 190 3 miesigce 3 miesigce nd nd
zespotow uposledzenia naprawy . ,
Zle sparowanych nukleotydow #le sparowanych nukleotydow
P v v (CMMRDS): MLH1, MLH2, MSH2,
(CMMRDS) X
PMS2: zespot Lyncha




Sekwencjonowanie nastepnej
Sekwencjonowanie nastepnej generacji (NGS) grupy wybranych
generacji (NGS) grupy wybranych gendw: subpanel wybrane
gendw: subpanel wybrane fakomatozy + subpanel
2048 fakomat.ozy. + subpanel 205 stwardnienie guzo}uate + Vsubpan.e\ 275 3 miesiace 3 miesiace nd nd
stwardnienie guzowate + subpanel wybranych zespotéw uposledzenia
wybranych zespotéw uposledzenia naprawy Zle sparowanych
naprawy zle sparowanych nukleotyddw: NF1, NF2, SPRED1,
nukleotydow LZTR1, SMARCB1, TSC1, TSC2,
MLH1, MLH2, MSH2, PMS2
. . . Sekwencjonowanie nastepnej
Sekwencjonowanie nastepnej o
o generacji (NGS) grupy wybranych
generacji (NGS) grupy wybranych . 3 Lo .
2166 ) 5 108 |gendw: subpanel najczestsze 121 3 miesigce 3 miesiace nd nd
gendw: subpanel najczestsze .
araplegie spastyczne paraplegie spastyczne: SPAST,
paraplegie spasty ATLL
Sekwencjonowanie Sekwencjonowanie nastepnej Sekwencjonowanie nastepnej
nastgpnej generacji (NGS) |Sekwencjonowanie nastepnej generacji (NGS) grupy wybranych generacji (NGS)
generacji (NGS) grupy wybranych gendw: subpanel zaburzen
2049 gendw: subpanel zaburzen 116 |gospodarki wapniowo- 179 3 miesiace 3 miesigce nd nd
gospodarki wapniowo- fosforanowej: SLC34A1, CLDN16,
fosforanowej CLDN19, CYP24A1, VDR, CASR,
BSND, PKD1, PKD2
Sekwencjonowanie nastepnej Sekwencjonowanie nastepnej
2338 generacji (NGS) grupy wybranych 70 |generacji (NGS) grupy wybranych 70 3 miesigce 3 miesigce nd nd
genow: MEN1 genow: MEN1
. . . Sekwencjonowanie nastepnej
Sekwencjonowanie nastepnej eneradji (NGS) grupy wybranych
2358 generacji (NGS) grupy wybranych 88 8 . ) 8 py' v v 94 3 miesiace 3 miesigce nd nd
) , gendw: subpanel zespot CHARGE:
gendw: subpanel zespot CHARGE
CHD7
Seki j i t j
Sekwencjonowanie nastepnej Zn::ar::c'ﬁl:g‘g;n:e nas es:: ch
i upy w
2346 generacji (NGS) grupy wybranych 89 8 ) ) 8 py' v v 113 3 miesiace 3 miesiace nd nd
. , gendw: subpanel zespot Alporta:
gendw: subpanel zespot Alporta
COL4A3, COL4A4, COL4AS
Panel kardiologiczny NGS -
TruSight Cardio Enrichment Panel
Panel kardiologiczny NGS - 174 geny: Kardiomiopatie,
2050 TruSight Cardio Enrichment Panel 68 |Kanatopatie, Choroby tkanki 202! 3 miesigce 3 miesigce nd nd
174 geny tacznej - (Zespot Marfana, Zespot
Ehlersa-Danlosa, Zespot Loeysa-
Dietza, Zespdt Noonan)
. . . Sekwencjonowanie nastepnej
Sekwencjonowanie nastepnej o
o generacji (NGS) grupy wybranych Lo -
2389 generacji (NGS) grupy wybranych 88 ) 101 3 miesiace 3 miesiace nd nd
endw: subpanel choroba Denta gendw: subpanel choroba Denta:
genow: subb CLCNS, OCRL
. . X Sekwencjonowanie nastepnej
Sekwencjonowanie nastepnej eneracii (NGS) grupy wybranych
2390 generacji (NGS) grupy wybranych 93 8 ) ) 8rupy v. v 114 3 miesigce 3 miesigce nd nd
enéw: subpanel zapalenie trzustki gendéw: subpanel zapalenie
w: sul z ie trzustki
8 panelzap trzustki: PRSS1, SPINKL, CFTR
Sekwencjonowanie genu COL5AT i Sekwencjonowanie genu COL5AL i
2075 COL5A2 metoda NGS TSCardio - 88 |COL5A2 metoda NGS TSCardio - 88| 3 miesiace 3 miesigce nd nd
zespot Ehlersa-Danlosa 1 2 Zespot Ehlersa-Danlosa 12
Sekwencjonowanie genu FBN1 Sekwencjonowanie genu FBN1
2086 metodg NGS TSCardio - zesp6t 63 |metodg NGS TSCardio - Zespot 63 3 miesigce 3 miesiace nd nd
Marfana Marfana
Sekwencjonowanie genu RAF1 Sekwencjonowanie genu RAF1
metoda NGS TSCardio - zespot metoda NGS TSCardio - Zespot
2130 3 ) 10 - 2esp 94 3 ) ' P 94| 3 miesigce 3 miesigce nd nd
Noonan, zespét Leopard, Noonan, zespét Leopard,
kardiomiopatia kardiomiopatia
Sekwencjonowanie metod: Sekwencjonowanie metod:
2040 wendonowant 5 . 55 wendonowant 5 . 55, 3 miesigce 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
Sangera gen wskazany w zleceniu Sangera gen wskazany w zleceniu
Sekwencionowanie metod. Sekwencjonowanie metoda
2052 Sangera:JABCDl  ekson 7 & 48 Sangera: ABCD1 - ekson 7 - 69 3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
2053 Sangera: ACTN4 - eksony 2, 4, 8, 67 |Sangera: ACTN4 - eksony 2, 4, 8, 89 3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
10,18,19 10, 18, 19 - warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
2054 55 |S: : AIRE - ek: 2,6,14- 77 3 miesiace 3 miesiace n n 2 tygodnie
Sangera: AIRE - eksony 2, 6, 14 a”‘?era sksony 2, &, & 3 d d ve
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
2055 54 s : AKAP9 - ek: 20,37 - 78 3 miesiace 3 miesiace n n 2 tygodnie
Sangera: AKAP9 - eksony 20, 37 a”‘?era eksony 24, & 3 d d ve
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
2056 47 |S: : APC - ekson 16 - wariant, 69 3 miesiace 3 miesiace n n 2 tygodnie
Sangera: APC - ekson 16 angera ekson warianty & 3 d d ve
markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
2057 56 |S: : ARSA - ek: 2-4,7,8- 78 3 miesiace 3 miesiace n n 2 tygodnie
Sangera: ARSA - eksony 2-4,7, 8 a”‘?era sksony &4, 1, & 3 d d ve
warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda Sangera: ATP1A2 - eksony 8, 10, 15
2058 Sangera: ATP1A2 - eksony 8, 10, 15{ 73 sera: X VS D 94| 3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
17, 19, 20, 23 - warianty
17,19, 20,23
markerowe
Sekwencionowanie metod. Sekwencjonowanie metodg
2060 Sangera:JBMPRlA - ekson jz 50 Sangera: BMPRIA - ekson 12 - 71 3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
warianty markerowe




2061

2062

Sekwencjonowanie metodg

Sekwencjonowanie metodg
Sangera: CACNA1A - eksony 4, 13,

2063

Badanie wykonywane 5 dniw tygodniu/ do 15:30

2064

2065

2066

2067

2068

2069

2071

2344

2076

2077

Sangera: CACNAIA - eksony 4,13, | 71 16,17, 26, 27 ant 93]
- Tl
16,17, 26, 27 ) 1 26, 27 - warianty
markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: CACNA1H - ekson 4, 10, 58 |Sangera: CACNA1H - ekson 4, 10, 81!
11 11 - warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: CAPN3 - ekson 3, 4, 11,
Sangera: CAPN3 - ekson 3, 4, 11, 63 (20, 21 - najczestsze warianty - 129
20,21 dystrofia miesniowa obreczowo-
koriczynowa
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: CHD7 - eksony 12, 13,26, | 61 |Sangera: CHD7 - eksony 12, 13, 26, 82
36 36 - warianty markerowe
Sekwencionowanie metod Sekwencjonowanie metodg
) 8 55 |Sangera: CLCNS - wybrane eksony -[ 71
Sangera: CLCNS - wybrane eksony
Choroba Denta
Sekwencjonowanie metodg
S: : CLDN16 - ek 1-5 (cat
Sekwencjonowanie metoda C?Sg)er;erwotna hieosr:;'yneze(r;e:ay
Sangera: CLDN16 - eksony 1-5 (caty| 63 g ) p . g 164
rodzinna z hiperkalciurig i
CDS) s
nefrokalcynoza bez ciezkiego
uszkodzenia oczu
Sekwencjonowanie metodg
S: : CLDN19 - ek: 1-5 (cat
Sekwencjonowanie metodg CaDr;g)er; " hve sony (Cé v
- Pierwotna hipomagnezemia
Sangera: CLDN19 - eksony 1-5 (caty| 63 n p . g 167
cDs) rodzinna z hiperkalciurig i
nefrokalcynoza z cigzkim zajeciem
narzadu wzroku
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda S - CNTNAPI - ek 578
Sangera: CNTNAPL - eksony 5,7,8, | 72 | 21910 "W~ #8om > B 5 g
10,11, 13-14 o v
markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda S COLIAL - ek 6.9, 41
angera: - eksony 6-9, 41-
Sangera: COLIAL - eksony 6-9, 41- | 59 |>2"8 v 107

45

Sekwencjonowanie metodg
Sangera: COL2A1 - eksony 30-35

Sekwencjonowanie metodg
Sangera: COL4AS - w kierunku
wariantu Gly624Asp w zespole
Alporta

Sekwencjonowanie metodg

91

45 - warianty markerowe -
wrodzona tamliwo$¢ kosci

Sekwencjonowanie metodg
Sangera: COL2A1 - eksony 30-35 -
warianty markerowe

Sekwencjonowanie metodg
Sangera: COL4AS - w kierunku
wariantu Gly624Asp w zespole
Alporta

Sekwencjonowanie metodg

91

2078

3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml el G ~ e R e R i
L . R 5 Badanie wykonywane 5 dniw tygodniu/ do 15:30
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml| el G ~ e R e R i
L . N " Badanie wykonywane 5 dniw tygodniu/ do 15:30
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml BT B AR = e R el
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml ) Badar{le wykonywane Bl “,“yg(’dn“,‘/ & 1,5:30 .
Badnie w trybie dyzurowym - wytacznie zabezpieczenie materiatu
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml ) Badar{le wykonywane Bl “,“yg(’dn“,‘/ & 1,5:30 .
Badnie w trybie dyzurowym - wytacznie zabezpieczenie materiatu
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml| . Badar{le wykonywane S dni “.“yg(’dn“.‘/ do 1.5:30 q
Badnie w trybie dyzurowym - wytacznie zabezpieczenie materiatu
L L . " Badanie wykonywane 5 dniw tygodniu/ do 15:30
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml T i o i e w79
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml ) Badar{le wykonywane Bl “,“yg(’dn“,‘/ & 1,5:30 .
Badnie w trybie dyzurowym - wytacznie zabezpieczenie materiatu
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml Eaikt e e Sl REan/ o e

3 miesigce

3 miesigce

2 tygodnie

2x krew petna na EDTA min.

1,6ml

Badnie w trybie dyzurowym - wytacznie zabezpieczenie materiatu

Badanie wykonywane 5 dniw tygodniu/ do 15:30
Badnie w trybie dyzurowym - wytacznie zabezpieczenie materiatu

Badanie wykonywane 5 dniw tygodniu/ do 15:30

2079

2080

2081

2082

2083

2084

2085

50 |S: : COLBAL - ek 11- 71
Sangera: COL6A1 - ekson 11 angera ekson
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Selwendjonowanie metoda
50 |S: : CREBBP ek 26- 70
Sangera: CREBBP - ekson 26 angera exson
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
58 |S: :CUL3 - intron 1 - ek 2-1 79
Sangera: CUL3 - intron 1 - ekson 2 angera intron 1 - ekson
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Selwendjonowanie metoda
57 |S: 1 CYP24A1 - ek 2,4,9- 78
Sangera: CYP24A1 - eksony 2, 4, 9 angera eksony 2, 4,
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: EGR2 - eksony 1, 2 (caty
Sangera: EGR2 - eksony 1, 2 (caty 63 |CDS) - Choroba Charcota, Mariego | 128
CDS) i Tootha, Zespdt Dejerine'a i
Sottasa
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg 47 s ELN - ekson 24 iant 68l
H - - Il
Sangera: ELN - ekson 24 angera efson warianty
markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg 55 s ENPP1 - ek 15,20 76
angera: - eksony 15, 20 -
Sangera: ENPP1 - eksony 15, 20 g v
warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg 52 s ERCCS - ek 27 74
angera: -eksony 4,7 -
Sangera: ERCC8 - eksony 4, 7 g v
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: F12 - fragment eksonu9i| 62 [Sangera: F12 - fragment eksonu 9 i 83
10 10 - warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg .
57 |Sangera: FANCA - eksony 1338 - 77

Sangera: FANCA - eksony 13§ 38

warianty markerowe

iesi iesi i 2x ki h EDTA min. 1,6ml|
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2tygodnie X KreW peina na (i A Badnie w trybie dyzurowym - wyfacznie zabezpieczenie materiatu
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml ) Badar{le wykonywane Bl “,“yg(’dn“,‘/ & 1,5:30 .
Badnie w trybie dyzurowym - wytacznie zabezpieczenie materiatu
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml ) Badar{le wykonywane Bl “,“yg(’dn“,‘/ & 1,5:30 .
Badnie w trybie dyzurowym - wytacznie zabezpieczenie materiatu
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml ) Badar{le wykonywane Bl “,“yg(’dn“,‘/ & 1,5:30 .
Badnie w trybie dyzurowym - wytacznie zabezpieczenie materiatu
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml ) Badar{le wykonywane Bl “,“yg(’dn“,‘/ & 1,5:30 .
Badnie w trybie dyzurowym - wytacznie zabezpieczenie materiatu
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml . Badar{le wykonywane Bl “.“yg(’dn“.‘/ do 1.5:30 .
Badnie w trybie dyzurowym - wytacznie zabezpieczenie materiatu
L . R 5 Badanie wykonywane 5 dniw tygodniu/ do 15:30
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml| el G ~ e R e R i
L . R 5 Badanie wykonywane 5 dniw tygodniu/ do 15:30
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml el G ~ e R e R i
L . R 5 Badanie wykonywane 5 dniw tygodniu/ do 15:30
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml| el G ~ e R e R i
L . R 5 Badanie wykonywane 5 dniw tygodniu/ do 15:30
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml el G ~ e R e R i
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie 2x krew petna na EDTA min. 1,6ml| CEnT T e Seiv gy doiBED

Badnie w trybie dyzurowym - wytacznie zabezpieczenie materiatu




2087

2088

2089

2090

2091

2093

2094

2095

2096

2097

2099

2100

2101

2102

2103

2104

2105

2106

2107

2108

2109

2110

2111

2112

Sekwencjonowanie metodg

Sekwencjonowanie metodg
Sangera: FGFR2 - eksony 5, 7, 8, 14

Sangera: MECP2 - eksony 3i 4

najczestsze warianty - zespot Retta

59 100!
Sangera: FGFR2 - eksony 5, 7, 8, 14 - najczestsze warianty - zespot
Crouzona
Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: FGFR3 - eksony 7,9, 11-
Sangera: FGFR3 - eksony 7,9, 11- | 59 |15 - najczestsze warianty - 119
15 Achondroplazja i
hipochondroplazja
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: FLCN - | etap diagnostyki-| 69 [Sangera: FLCN - | etap diagnostyki-| 93
ekson 11 ekson 11 - Zespdt Birt-Hogg-Dubé
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda Sangera: FLCN - Il etap diagnostyki
: - i i
Sangera: FLCN - Il etap diagnostyki-| 83 eksogn 679 1213 pZes géiBir{ 107!
eksony 6, 7,9, 12-13 V0, 43 P
Hogg-Dubé
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda Sangera: FLCN - Il etap diagnostyki
: - i i
Sangera: FLCN - Il etap diagnostyki| 84 ekfon 5 8 10 14” Zesgé' Bivrt 108
_eksony 4-5, 8, 10, 14 ¥ &3, 8 10 P
Hogg-Dubé
Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: FOLR1 - eksony 1-4 (caty
Sangera: FOLR1 - eksony 1-4 (caty 62 |CDS) - zespot neurodegeneracyjny | 136
CDS) z powodu zaburzer transportu
kwasu foliowego
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 54 |Sangera: FRAS1 - eksony 60, 61 76
Sangera: FRAS1 - eksony 60, 61 gera: i
warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 48 |Sangera: DHX37 - ekson 4 69
Sangera: DHX37 - ekson 4 gera:
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: GNAS - eksony 4-8, 10, 62 |Sangera: GNAS - eksony 4-8, 10, 84
11,13 11, 13 - warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 53 [sangera: HEPACAM - eksony 1-4 - | 76
Sangera: HEPACAM - eksony 1-4 gera: v
warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 48 |Sangera: HMBS - ekson 14 69
Sangera: HMBS - ekson 14 gera:
warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda cangera: HNF1R - | eta
Sangera: HNF1R - | etap 7p [>aneera: il P ) 107
diagnostyki - eksony 1-5 diagnostyki - eksony 1-5 - zespét
g Y v torbiele nerek i cukrzyca
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda Sangera: HNF1R - Il eta
Sangera: HNF1R - Il etap 73 |>aneera: il P ) 108
diagnostyki - eksony 69 diagnostyki - eksony 6-9 - zespét
g Y v torbiele nerek i cukrzyca
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 52 [Sangera: IKBKG - ekson 6, 10 74
Sangera: IKBKG - ekson 6, 10 g ! !
warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 49 |Sangera: KANSL1 - ekson 5 71
Sangera: KANSL1 - ekson 5 gera:
warianty markerowy
Sekwencjonowanie metoda Sekwencjonowanie metoda
Sangera: KCNH2 - fragment eksonu| 61 |[Sangera: KCNH2 - fragment eksonu| 82
4,9 4,9 - warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: KCNJ2 - ekson 2 (caty
Sangera: KCNJ2 - ekson 2 (caty 59 |CDS) - Rodzinny zespét skroconego| 151
CDS) odstepu QT, Rodzinne migotanie
przedsionkéw, Zespot Andersena
Sekwencjonowanie metoda Sekwencjonowanie metodg
54 |S: :KCNQ1 - ek 1,509- 76
Sangera: KCNQ1 - ekson 1, 5, 9 a”‘?era Q1 -ekson 1, 5,
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
49 |S: :KIF11 - ek: 11- 70
Sangera: KIF11 - ekson 11 a”‘?era ekson
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: KMT2B - fragment 60 |Sangera: KMT2B - fragment 80
eksonu 28 eksonu 28 - warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
49 |S: : KMT2C - ek 18- 70
Sangera: KMT2C - ekson 18 a”‘?era exson
wariant markerowy
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
48 |S: : LAMB2 - ekson 3 - 69
Sangera: LAMB2 - ekson 3 a”‘?era exson
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg 51 Sangera: LMX1B - eksony 2-6 - 100
Sangera: LMX1B - eksony 2-6 najczestsze warianty - zespot
paznokieé-rzepka
Sekwencionowanie metod Sekwencjonowanie metodg
W wani
) 3 53 |Sangera: MECP2 - eksony 3i4 - 91

3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesiace nd nd 2 tygodnie




2113

2114

Sekwencjonowanie metodg

Sekwencjonowanie metodg

2115

2116

2117

2118

2119

2120

2121

2122

2123

2124

2125

2126

2127

2128

2129

2131

2132

2133

2134

2135

2136

2137

2138

2139

2140

53 [Sangera: MID1 - eksony 2, 7-9 - 75!
Sangera: MID1 - eksony 2, 7-9 g v
warianty markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 51 |Sangera: MNX1 - eksony 1-3 72
Sangera: MNX1 - eksony 1-3 gera: v

warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
S: : MYBPC3 - ek 1-2,13,
Sangera: MYBPC3 - eksony 1-2, 13, | 78 1‘;"5;24 %% 57 3: SO:ry_ant’ | 100
17-20,24-25, 27, 33 ) 28705, 21, 35 - warianty
markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: MYH7 - eksony 8, 13, 14, 67 |Sangera: MYH7 - eksony 8, 13, 14, 88!
16, 19-23 16, 19-23 - warianty markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 48 |Sangera: MYPN - ekson 19 69
Sangera: MYPN - ekson 19 gera:

warianty markerowe

Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg 6 Sangera: NBN - ekson 6 - 36
Sangera: NBN - ekson 6 najczestszy wariant -zespot

Nijmegen

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg .

48 |Sangera: NEXN - ekson 8 - wariant 67
Sangera: NEXN - ekson 8
markerowy
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: NF1 - warianty 57 |Sangera: NF1 - warianty 57
markerowe markerowe

. . Sekwencjonowanie metoda
Sekwencjonowanie metoda Sangera: NKX2-1 - eksony 1-3 (caty
Sangera: NKX2-1 - eksony 1-3 (caty | 63 Bera: o M 98
cos) CDS) - Zespdt mozgowo-ptucno-

tarczycowy

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: NOTCH3 - | eta
Sangera: NOTCH3 - | etap 73 |>aneera: e P 90
diagnostyki - eksony 3-6 diagnostyki - eksony 3-6 - zespét

gnosty v CADASIL
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: NPHS1 - eksony 12, 16, 18| 61 [Sangera: NPHS1 - eksony 12, 16, 18| 81
19 19 - zespot nerczycowy
Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg 50 Sangera: NSD1 eksony 21-23 - 37
Sangera: NSD1 eksony 21-23 warianty markerowe - zespét
Sotosa
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: PANK2 - eksony 1-7 (caty | 62 [Sangera: PANK2 - eksony 1-7 (caty 77
CDS) CDS) - zespdt HARP.

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 49 |Sangera: PLCE1 - ekson 15 70
Sangera: PLCE1 - ekson 15 gera:

warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 56 [sangera: PNPLAG - eksony 26134~ | 77
: - i34-
Sangera: PNPLAG - eksony 26 i 34 g v
warianty markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 47 |Sangera: PPT1 - ekson 4 - wariant 68
Sangera: PPT1 - ekson 4 gera: warianty

markerowe

Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg 57 Sangera: PTPN11 - eksony 3, 7, 12 - o4
Sangera: PTPN11 - eksony 3, 7, 12 warianty markerowe - zespét

Noonan

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 52 [Sangera: RET - eksony 11, 14 73
Sangera: RET - eksony 11, 14 gera: v

warianty markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda Sangera: ROR2 - | eta
Sangera: ROR2 - | etap 7g |>aneera: e P 96
diagnostyki: eksony 3, 6.7, 8 diagnostyki: eksony 3,6, 7, 8 -

gnostyki: V300 zespét Robinowa

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda Sangera: ROR2 - Il eta
Sangera: ROR2 - Il etap gy |>aneera: it P 100
diagnostyki: eksony 1, 2, 4.5, 9 diagnostyki: eksony 1,2, 4, 5,9 -

gnostyki: VL as zespét Robinowa

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: RS1 - eksony 1-6 (caly
Sangera: RS1 - eksony 1-6 (caty 60 Bera: v o 97

CDS) - wrodzone rozwarstwienie
CDS) e

siatkowki
Sekwencionowanie metod. Sekwencjonowanie metodg

) 4 54 [Sangera: SCN1A - eksony 18,29- | 75
Sangera: SCN1A - eksony 18, 29 )

warianty markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg .

48 |Sangera: SCN1B - ekson 1 - wariant| 68
Sangera: SCN1B - ekson 1
markerowy

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 49 |Sangera: SCN4A - ekson 13 70|
Sangera: SCN4A - ekson 13 gera:

warianty markerowy

Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: SFTPC - eksony 1-5 (caty
Sangera: SFTPC - eksony 1-5 (caty 62 |CDS) - przewlekta niewydolnos¢ 136!
CDS) oddechowa z zaburzeniem

metabolizmu surfaktantu
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda

55 |S: 1 SGCA - ek: 2,3i5- 76

Sangera: SGCA - eksony 2,315 a”‘?era eksony 2, 31

warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: SHH - eksony 1-3 (caty 60 |Sangera: SHH - eksony 1-3 (caty 81

CDS)

CDS) - holoprozencefalia

3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie

nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie




2141

2142

2143

2144

2145

2146

2147

2148

2149

2150

2151

2152

2153

2155

2156

2157

2158

2159

2160

2161

2162

2163

2164

Sekwencjonowanie metodg
Sangera

Sekwencjonowanie metodg

Sekwencjonowanie metodg
Sangera: SHOX - eksony 2-6 (caty

Sangera: SHOX - eksony 2-6 (caty 61 |CDS) - dysplazja mezomeliczna 129
CDS) Langera, dyschondrosteoza
Leriego i Weilla
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda Sangera: SKI - 1 etap diagnostyki
ra: SKI - i i-
Sangera: SKI - | etap diagnostyki - 70 8 . P g v . 103]
eksony 1,3 - zespdt Shprintzena i
eksony 1,3
Goldberga
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda Sangera: SKI - Il etap diagnostyki
ra: SKI - i i-
Sangera: SKI - Il etap diagnostyki - 74 8 p 8 . v | 106
eksony 2, 4-7: Zespot Shprintzena i
eksony 2, 4-7
Goldberga
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: SLC26A2 - | eta
Sangera: SLC26A2 - | etap 74 " sera: . P N 120
diagnostyki - eksony 1-3 diagnostyki - eksony 1-3 - dysplazja
i i- -
g v v diastroficzna, dysplazje nasadowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
S: 1 SLC2A1 - ek 1-10
Sangera: SLC2A1 - eksony 1-10 4 |>3NBEra:SLLSAL - eksony 101
(caly CDS) (caty CDS) - niedobdr transpotera
v glukozy GLUT1
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: SLC34A1 - eksony 4-7, 9, 60 |Sangera: SLC34A1 - eksony 4-7, 9, 81!
13 13 - warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metoda
Sekwencjonowanie metoda 58 |Sangera: SLCSA2 - eksony 2-3,9-14| 79
Sangera: SLC5A2 - eksony 2-3, 9-14 gera: Y43,
- warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metoda
Sekwencjonowanie metoda 55 |Sangera: SPG7 - eksony 2, 8, 11 76
Sangera: SPG7 - eksony 2, 8, 11 g re: Ve s
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
S: : SRGAP1 - ek 4,7,16,
Sangera: SRGAP1 - eksony 4,7, 16, | 61 |2"8&"™ esony 4, 7, 16,1 g7
21 21 - warianty markerowe - rak
tarczycy
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 53 [Sangera: STAT3 - eksony 13-14 74
Sangera: STAT3 - eksony 13-14 gera: v
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
S: :SYCP3 - ek 2-9
Sangera: SYCP3 - eksony 2-9 (caty 62 angera. efony (caty 92
cs) CDS) - Niewydolno$¢
spermatogenezy
Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg 51 Sangera: TBXS - eksony 2-6 - o3
Sangera: TBX5 - eksony 2-6 warianty markerowe - Zesp6t Holt i
Orama
Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg 5 Sangera: TGFBR2 - eksony 5-8 - o6
Sangera: TGFBR2 - eksony 5-8 warianty markerowe - Zesp6t
Loyesa-Dietza
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: TOR1A - eksony 1-5 (caly | 62 [Sangera: TOR1A - eksony 1-5 (caty 77
CDS) CDS) - artrogrypoza
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 51 [Sangera: TP53 - eksony 2-10 72
ra: - -10 -
Sangera: TP53 - eksony 2-10 g v
warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg .
47 |Sangera: TP63 - ekson 8 - wariant 68
Sangera: TP63 - ekson 8
markerowy
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
S: : TRAPPC2 - ek 3-6
Sangera: TRAPPC2 - eksony 3-6 64 [>2"8€T@ - eksony 98
(caty CDS) - Dysplazja
(caty CDS)
kregostupowo-nasadowa
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: TSC1 - eksony 4, 8-10, 21-| 61 [Sangera: TSC1 - eksony 4, 8-10, 21- 82!
22 22 - warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
S: :TSC2 - ek 6, 8, 14-15,
Sangera: TSC2 - eksony 6, 8, 14-15, | 81 l‘gnfgr; . 3;4;0”2;_8'” I I
19-20, 24, 27, 39-40 2% 2l warianty
markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 48 |sangera: TTN - ekson 174 6o
Sangera: TTN - ekson 174 gera:
warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 49 |Sangera: TWIST1 - ekson 1 70
ra: - -
Sangera: TWIST1 - ekson 1 g
warianty markerowe
Sekwencionowanie metod. Sekwencjonowanie metoda
Sangeres WTL - eksony 1.10 (caly | g1 |P3mgerasWIL-eksonyLi0(caly |,
ra: - -
CDSg) Y Y CDS) - m.in. Zespdt Denys-Drash,
Zespot Frasiera, Zespot Meachama
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: ZEB2 - | etap diagnostyki-| 71 [Sangera:ZEB2 - | etap diagnostyki-| 93

eksony 7-8

eksony 7-8 - zesp6t Mowat-Wilson

Sekwencjonowanie metodg Sangera

3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie




2167

2303

Sekwencjonowanie metodg
Sangera VHL (CDS) + MLPA z

Sekwencjonowanie metodg
Sangera VHL (CDS) + MLPA z

2304

2305

2306

2307

2308

2309

2310

2311

2312

2313

2314

2315

2316

2317

2318

2319

2320

2321

2322

2323

2324

2325

2326

2328

2329

2330

2331

88 |zastosowaniem sond PO16 (MRC- 116
zastosowaniem sond P016 (MRC- “ wani , N (
Holland) - zespét von Hippla-
Holland) .
Lindaua
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
55 |S: : COL4AL - ek 25,50- 76
Sangera: COL4A1 - eksony 25, 50 a”‘?era eksony £,
warianty markerowe
Sekwencionowanie metod. Sekwencjonowanie metodg
) & 50 |Sangera: NF2 - eksony 6, 8 - 71
Sangera: NF2 - eksony 6, 8 N
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: HSD178B3 - eksony 3-5,9, | 60 [Sangera: HSD17B3 - eksony 3-5, 9, 81
10 10 - warianty markerowe
Sekwencionowanie metod. Sekwencjonowanie metodg
) & 46 |Sangera: ENG - ekson 4 - warianty 68|
Sangera: ENG - ekson 4
markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda Sangera: DEPDC - eksony 12, 18
Sangera: DEPDC - eksony 12, 18, 74 n 58 3'2 39,41 wariaynt re 95,
21,28, 32, 39, 41 + 29,3239, 4
markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
59 |S : LZTR1 - ek 7,9-10, 20 80|
Sangera: LZTR1 - eksony 7, 9-10, 20 angﬁra eksony /, !
- warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
Sangera: SMARCB1 - ekson 1 50 Sangera: SMARCBL1 - ekson 1 - 71
warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda Sangera: RYR1 - ekson 32-33, 67
Sangera: RYR1 - ekson 32-33, 67, 59 8 . Y 113
6 86 - warianty markerowe -
miopatie i dystrofie miesniowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
Sangera: FBXO11 - ekson 3 49 Sangera: FBXO11 - ekson 3 - 71
wariant markerowy
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: PTEN - eksony 1-9 (caty 61 |Sangera: PTEN - eksony 1-9 (caty 78
CDS) CDS) - zespdt Cowdena
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
Sangera: KCNB1 - ekson 2 48 Sangera: KCNB1 - ekson 2 - 70|
wariant markerowy
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: PNKD1 - eksony 1-10
Sangera: PNKD1 - eksony 1-10 63 gera: v 99
(caty CDS) - Napadowa dyskineza
(caty CDS) .
niekinezygenna
Sekwencjonowanie metodg 54 Sekwencjonowanie metodg 54
Sangera: MEN1 - wybrane eksony Sangera: MEN1 - wybrane eksony
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
Sangera: SCNSA - ekson 23 49 Sangera: SCNSA - ekson 23 - 70|
wariant markerowy
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
Sangera: MEFV - ekson 10 48 Sangera: MEFV - ekson 10 - 69,
warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: PRRT? - eksony 2-4 (caly
Sangera: PRRT2 - eksony 2-4 (caly | 62 |20 8™ -exsony S8 K¢ 100
cs) CDS) - padaczka i encefalopatie
padaczkowe
Sekwencionowanie metod. Sekwencjonowanie metodg
) & 46 |Sangera: AMT - ekson 8 - wariant 67!
Sangera: AMT - ekson 8
markerowy
Sekwencionowanie metod. Sekwencjonowanie metodg
) & 47 |Sangera: SIX3 - ekson 1 - warianty 68|
Sangera: SIX3 - ekson 1
markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
55 |S: : PDGFRB - ek 12,14 - 76
Sangera: PDGFRB - eksony 12, 14 a”‘?era eksony 12,
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
57 |S: :KCNQ2 - ek 2,13,15{ 78
Sangera: KCNQ2 - eksony 2, 13, 15 a”‘?era Q2 - eksony 2,13,
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
Sangera: CACNAIC - ekson 4, 26 54 Sangera: CACNALC - ekson 4, 26 - 75!
warianty markerowe
Sekwencionowanie metod. Sekwencjonowanie metodg
) & 46 |Sangera: DCX - ekson 2 - warianty 67!
Sangera: DCX - ekson 2
markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: ATP1A3 - eksony 17, 18, 59 |Sangera: ATP1A3 - eksony 17, 18, 80|
21 21 - warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: MYCN - eksony 2, 3 (caty | 62 [Sangera: MYCN - eksony 2, 3 (caty 81
CDS) CDS) - zespdt Feingolda
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: GLRA1 - eksony 1-9 (caty | 62 [Sangera: GLRA1 - eksony 1-9 (caty 92
CDS) CDS) - hiperekpleksja dziedziczna
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: AVPR2 - | etap 73 |[Sangera: AVPR2 - | etap 73!
diagnostyki - eksony 3, 4 diagnostyki - eksony 3, 4
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
49 |S: - RASAL - ek 11 - 71
Sangera: RASAL - ekson 11 a”‘?era exson
warianty markerowe
Sekwencionowanie metod. Sekwencjonowanie metodg
) & 48 [Sangera: NAALO - ekson 2 - 70

Sangera: NAA10 - ekson 2

warianty markerowe

3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie




2334

2335

Sekwencjonowanie metodg

Sekwencjonowanie metodg

2336

2337

2341

2347

2348

2349

2350

2351

2352

2354

2355

2356

2360

2361

2362

2363

2364

2365

2366

2367

2368

2369

2370

2371

2372

2373

2374

2375

47 : - - 69
Sangera: BCHE - ekson 2 Sangera BCHE - ekson 2
warianty markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg .

47 |Sangera: DSP - ekson 23 - wariant 68
Sangera: DSP - ekson 23
markerowy

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg 50 |Sangera: EZH2 - eksony 4-5 71
Sangera: EZH2 - eksony 4-5 gera: v

warianty markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg cangera: HOXD13 - eksony 1-2
Sangera: HOXD13 - eksony 1-2 63 [>2n8eT™ sony 93
(caly CDS) (caty CDS) - Syndaktylia,

v Brachydaktylia
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
S: : TGMS - ek: 2,3,5,6,
Sangera: TGMS - eksony 2, 3, 5,6, | 64 |>n8&" exsony 2, 3,2,6, 1 g9
011 9, 11 - Acral peeling skin syndrom
. (APSS)

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 51 [sangera: SMARCA4 - ekson 20 72
Sangera: SMARCA4 - ekson 20 sera:

warianty markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 49 |Sangera: AARS1 - ekson 14 70|
Sangera: AARS1 - ekson 14 gera:

warianty markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 51 |sangera: DYNCLHI - ekson 65 72
Sangera: DYNC1H1 - ekson 65 gera:

warianty markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 48 |Sangera: TNNI3 - ekson 8 69
Sangera: TNNI3 - ekson 8 gera:

warianty markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 47 |Sangera: CASR - ekson 7 - warian 68
Sangera: CASR - ekson 7 gera: warianty

markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 49 |Sangera: CHRNB1 - ekson 4 70|
Sangera: CHRNB1 - ekson 4 sera:

warianty markerowe

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg
Sangera: SPINK1 - ekson 3 49 |Sangera: SPINK1 - ekson 3 - 81

sera: warianty ¢.101A<G, c.194+2T>C

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda cangera: KCNJ11 - ekson 1
Sangera: KCNJ11 - ekson 1 60 [>2n8eTe i 94
(fragment) (fragment) - wariant ¢.1039C>T

e (p.Arg347Cys)

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 53 [sangera: MARS1 - ekson 10, 17 74
Sangera: MARS1 - ekson 10, 17 g ! !

warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: COL12A1 - eksony 32, 61-| 59 [Sangera: COL12A1 - eksony 32, 61- 80
62 62 - wariantv markerowe
Sekwencjonowanie metodg 50 Sekwencjonowanie metodg 50l
Sangera: MTATP6 - caty CDS Sangera: MTATP6 - caty CDS

. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 52 |sangera: NPR2 - eksony 1, 22 73
Sangera: NPR2 - eksony 1, 22 gera: v

warianty markerowe
. ’ Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 53 [sangera: MCM3AP - eksony 9-10- | 74|
Sangera: MCM3AP - eksony 9-10 gera: v
wariantv markerowe

Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda

Sangera: GBE1 - ekson 7 47 |Sangera: GBE1 - ekson 7 - warianty 68!
markerowe

Sekwencjonowanie metoda Sekwencjonowanie metoda

Sangera: TCOF1 - | etap 8s Sangera: TCOF1 - | etap 111

diagnostyki - eksony 10, 15-16, 23- diagnostyki - eksony 10, 15-16, 23-

25 25 - zespdt Treacher-Collins

. ’ Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 51 |sangera: CCDCSSC - ekson 30 72
Sangera: CCDC88C - ekson 30 gera:

wariantv markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
51 |S: - ACTAL - ek 57- 72
Sangera: ACTA1 - eksony 5,7 a”‘?era exsony >,
wariantv markerowe
Sekwencionowanie metod. Sekwencjonowanie metodg

) A Sangera: TFAP2A - | etap
Sangera: TFAP2A - | etap 77 | . o 117
diagnostyki - eksony 2. 4. 5 diagnostyki - eksony 2, 4, 5 - zespét

gnosty V& skrzelowo-oczno-twarzowy (BOF)

Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda

Sangera: BCL118 - ekson 4 49 Sangera: BCL11B - ekson 4 - 70|

wariantv markerowe

Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg

Sangera: COL5A1 - ekson 38, 43, 61 |Sangera: COL5A1 - ekson 38, 43, 82
47-48 A47-48 - wariantv markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg

Sangera: MBTPS2 - eksony 3, 5-6, 59 |Sangera: MBTPS2 - eksony 3, 5-6, 111
11 11 - Keratosis Follicularis Sninulosa

. . Sekwencjonowanie metodg

Sekwencjonowanie metoda Sangera: SOD1 - | etap diagnostyki
: - i i
Sangera: SOD1 - | etap diagnostyki-| 75 8 P . g v 106!
eksony 1, 4, 5 - stwardnienie
eksony 1,4, 5 .
zanikowe boczne

. ’ Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 48 [Sangera: MYH3 - ekson 10 69
Sangera: MYH3 - ekson 10 sera:

wariantv markerowe
Sekwencjonowanie metoda Sekwencjonowanie metodg
49 |S: : KIFSA - ekson 28 - 70
Sangera: KIF5A - ekson 28 a”‘?era exson
wariantv markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: TRAPPC11 - ekson 5, 62 |Sangera: TRAPPC11 - ekson 5, 83!

intron 12

intron 12 - wariantv markerowe

3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie




2376

2377

Sekwencjonowanie metodg

Sekwencjonowanie metodg

2378

2379

2380

2381

2382

2383

2384

2385

2386

2387

2388

2391

Sangera: FLNC - ekson 30 48 Sangera: FLNC - ekson 30 - 69,
wariantv markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metoda 53 [sangera: HSD17810 - ekson 4-5 74
Sangera: HSD17B10 - ekson 4-5 gera:
wariantv markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
Sangera: OVOL2 - 5'UTR 46 |Sangera: OVOL2 - 5°UTR - warianty 67!
markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
49 |S: :ACVRL1 - ekson 7 - 70
Sangera: ACVRL1 - ekson 7 a”‘?era exson
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
47 |S: 1 TBX1- ek 9- iant 68
Sangera: TBX1 - ekson 9 angera £xson 3 - warianty
markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
49 |S: : TGFBR1 - ekson 4 - 70
Sangera: TGFBR1 - ekson 4 a”‘?era exson
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metoda Sekwencjonowanie metodg
51 s MTFMT - ekson 4,9 - 72
Sangera: MTFMT - ekson 4, 9 a”‘?era ekson &,
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
Sangera: WNK4 - ekson 3 47 Sangera: WNK4 - ekson 3 - 68,
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
48 |S: :NOD2 - ek 11- 69
Sangera: NOD2 - ekson 11 a”‘?era exson
warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: THRB - | etap diagnostyki
: - i i-|
Sangera: THRB - | etap diagnostyki -| 72 s p gnosty 102!
eksony 8-11 - opornos¢ na hormon
eksony 8-11
tarczycy
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metoda
50 |S: :EFTUD2 - ek 23- 71
Sangera: EFTUD2 - ekson 23 a”‘?era ekson
warianty markerowe
. . Sekwencjonowanie metodg
Sekwencjonowanie metodg Sangera: EVC - | etap diagnostyki
: - i i-
Sangera: EVC - | etap diagnostyki- | 83 eksogn 6310 13 27 is éiyEIIis 110!
eksony 6,8, 10, 13,17 V5,8, 10, 13, P
van Creveld
Sekwencionowanie metod. Sekwencjonowanie metodg
) A 49 |sangera: SLC6AL - ekson 3 - 70
Sangera: SLC6A1 - ekson 3 )
warianty markerowe
Sekwencjonowanie metodg Sekwencjonowanie metodg
Sangera: zespot Gilberta - analiza 10 Sangera: zespot Gilberta - analiza 106

liczby powtdrzen (TA)n w

promotorze genu UGT1A1

liczby powtdrzen (TA)n w

promotorze genu UGT1A1

3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesiace 3 miesiace nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie
3 miesigce 3 miesigce nd nd 2 tygodnie




