
ZLECENIE WYKONANIA ANALIZ LABORATORYJNYCH DLA PODMIOTÓW ZEWNĘTRZNYCH
LABORATORIUM CYTOGENETYKI I GENETYKI MOLEKULARNEJ DOK-0142-5/2021 ed. 7

VERTE

UNIWERSYTECKI SZPITAL DZIECIĘCY W KRAKOWIE
Pieczęć Zleceniodawcy:

TU NAKLEJ KOD ZLECENIA30-663 Kraków, ul. Wielicka 265 

tel.: 12-658-20-11

DZIAŁ USŁUG ODPŁATNYCH

tel.: 12-333-94-36, 12-333-94-35, 12-333-94-34; fax: 12-657-37-12

TU NAKLEJ KOD ODDZIAŁUPłeć:
Lekarz kierujący:

M

Nazwisko

K

Imię Rodzaj materiału:

D D M M R R R R
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Tryb wykonywania: Czytelny podpis osoby pobierającej:

Istotne dane kliniczne

BADANIA CYTOGENETYCZNE

2121 Badanie z użyciem sondy FISH 2237 Diagnostyka Zespołu Noonan-etap I diagnostyki (eksony 2-4,7,8,12,13  genu PTPN11)

2109 Diagnostyka prenatalna – kariotyp klasyczny 2238

2128 Kariotyp prenatalny uzupełniający do mikromacierzy cytogenetycznych 2241 Diagnostyka Zespołu Łamliwego Chromosomu X (FraX) – badanie przesiewowe

2110 FISH do diagnostyki prenatalnej

2125 Hodowla limfocytów 2242 Diagnostyka głuchoty (DFNB) – eksony 1-2 genu GJB2

2105 Kariotyp z fibroblastów skóry 2417 Detekcja mutacji punktowych w genie GJB6

2102 Kariotyp z limfocytów krwi 2257 Analiza GJB-WFS1 (głuchoty) techniką MLPA

2108 Kariotyp ze szpiku kostnego

2120 Oznaczanie BCR/ABL  (FISH) 2234 Detekcja mutacji w genie PROP1 (eksony 1-3)

2126 Kariotyp z limfocytów płodowych uzyskanych drogą kordocentezy 2285 Wrodzona niedoczynność tarczycy – analiza MLPA P319

2127 Kariotyp z materiału płodowego (kosmówki) po poronieniu 2418 Wrodzony przerost nadnerczy technika MLPA – analiza genu CYP1A2

2130 Zabezpieczenie materiału z amniocytów (1 butelka hodowlana)

INNE BADANIA GENETYCZNE

2230 Badanie FLT3/ITD 2250 Diagnostyka wodogłowia wrodzonego sprzężonego z chromosomem X

2266 Detekcja 28 najczęstszych translokacji chromosomowych w białaczkach 2287 Zespół  ATS krętności tętnic (SLC2A10) – cały gen, eksony 1-5 

2262 2288 Zespół Proteusza – gen AKT1: mut p. Glu17Lys

2263 2403

2273 Kinaza JAK2 – mut Val617Phe 2405

2274 BRAF – mut Val600Glu (najczęstsza mutacja) 2299 Choroba Wilsona - gen ATP7B: mutacja His1069Gln

2275 Czerniak rodzinny – gen CDKN2A (eksony 1-3) 2409

2276 Mutacje genu ALK (Arg1275Gln oraz Phe1174Leu) 2254 Oznaczenie płci z wyodrębnionego fragmentu kosmówki 

2277 Zespół Nijmegen – etap I (gen NBN mut c.657_661del5) 2227 Mikromacierze cytogenetyczne (molekularny kariotyp) Agilent ISCA 8x60K V2

2278 Zespół Nijmegen – etap II -gen NBN: dodatkowe częste mutacje (eksony 7,8,10) 2229 Detekcja dowolnej, znanej mutacji punktowej

2268 2203

2269

2236 Analiza Retinoblastomy techniką MLPA – wykrywanie delecji i duplikacji w genie RB1

2265 Badanie mutacji w genie GATA1 (sekwencjonowanie eksonów 2,3,4)

2419 Analiza rozległych delecji/duplikacji genów BRCA1 i BRCA2 techniką MLPA

2420 Analiza rozległych delecji/duplikacji genu CHEK2 techniką MLPA

2421 Detekcja najczęstszych mutacji punktowych w genie CHEK2 metodą Sangera

2422 Detekcja najczęstszych mutacji punktowych w genie PALB2 metodą Sangera

2423

2424 Ocena MRD molekularnego w AML (wybrane markery molekularne) techniką RT-qPCR
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BADANIA GENETYKI MOLEKULARNEJ – PANEL NIESPRAWNOŚCI 
INTELEKTUALNEJ

Diagnostyka Zespołu Noonan-etap II diagnostyki (eksony 1,5,6,9-11,14,15 genu 
PTPN11)

BADANIA GENETYKI MOLEKULARNEJ – PANEL GŁUCHOTY

BADANIA GENETYKI MOLEKULARNEJ – PANEL ENDOKRYNOLOGICZNY

BADANIA GENETYKI MOLEKULARNEJ  – ONKOLOGIA

Detekcja 5 najczęstszych mutacji genu BRCA1 występujących w populacji 
polskiej:5382insC, 4153delA, 3819del5, C61G, C64R- sekwencjonowanie egzonów 5,20 
oraz regionu egzonu 11 genu BRCA1
Detekcja 3 najczęstszych mutacji genu BCRA2 w populacji polskiej:5467insT, 617delT 
oraz 6192delAT – sekwencjonowanie regionów eksonu 11 genu BRCA2

Analiza mutacji w genie SERPING1 w dziedzicznym obrzęku naczynioruchowym typu I 
(HEA typu I)
Analiza delecji w genach SERPING1 i F12 techniką MLPA w dziedzicznym obrzęku 
naczynioruchowym (HEA)

Przewlekłe rodzinne i ostre nawracające zapalenie trzustki - gen PRSS1: najczęstsze 
mutacje (eksony 2,3)

Diagnostyka najczęstszych mutacji w genie WT1 (eksony 7 i 9) Izolacja DNA:  z krwi (5-10µg DNA), tkanek, bloczków parafinowych, płynu 
owodniowego, hodowli komórkowych, z wymazu

Diagnostyka najczęstszych mutacji w genie NPM1 (eksony 11 i 12)

Analiza somatycznych zmian genetycznych w AML – sekwencjonowanie RNA metodą 
NSG
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BADANIA GENETYKI MOLEKULARNEJ – PANEL DYSPLAZJI KOSTNYCH

2217 Diagnostyka Achondroplazji (ekson 10 genu FGFR3)

2243

2218 Diagnostyka Hypochondroplazji (ekson 13-14 genu FGFR3)

BADANIA GENETYKI MOLEKULARNEJ – PANEL DYSPLAZJI KOSTNYCH CD.

2244

2223 Diagnostyka dysplazji tanatoforycznej (eksony 7 oraz 9 genu FGFR3)

2211 Diagnostyka Zespołu Aperta (ekson 8 genu FGFR3)

2212 Diagnostyka Zespołu Crouzona/Pfeiffera (eksony 8-IIIa oraz 10-IIIc genu FGFR2)

2213 Diagnostyka Zespołu Muenke (ekson 7 genu FGFR3)

2231

BADANIA GENETYKI MOLEKULARNEJ – PANEL ZABURZEŃ METABOLICZNYCH

2216 Diagnostyka Fenyloketonurii (eksony 5 oraz 11-12 genu PAH)

2249 Diagnostyka Fenyloketonurii – II etap diagnostyki (eksony 1-4,6-10,13 genu PAH)

2259 Analiza delecji w genie PAH  techniką MLPA

2279 Mukopolisacharydozia typu II (MPSII, Zespół Hunter) – gen IDS (cały gen, eksony 1-9)

2282 Deficyt MCAD (gen ACADM – najczęstsze mutacje c.985A>G oraz c.199T>C)

2224 Diagnostyka Smith-Lemli-Opitz (SLOS) (eksony 6 oraz 9 genu DHCR7)

2292

2293

2294

2295

2406 Hypokalcemia - gen CASR

2411 Nietolerancja laktozy - gen MCM6 (najczęstsza mutacja c.13910 C>T)

2414 Hemochromaroza typu I (gen HFE-najczęstrze mutacje p. His63Asp oraz Cys282Tyr)

BADANIA GENETYKI MOLEKULARNEJ – PANEL PULMONOLOGICZNY

2239 Diagnostyka 16 najczęstszych mutacji genu CFTR (panel wykrywa ponad 670 mutacji)

2240 Diagnostyka mutacji delta F508 w genie CFTR

2267 Analiza białka C surfaktantu (eksony 1-5 genu SFTPC)

BADANIA GENETYKI MOLEKULARNEJ – PANEL ZABURZEŃ PŁODNOŚCI

2246

2226 Diagnostyka mikrodelecji chromosomu Y (AZF)

2261 Panel Trombofili: MTHFR 677C>T, MTHFR 1298A>C, F2 20210G>A, F5 R506Q

2245 Mutacje czynników krzepnięcia F2 i F5

2415 Detekcja mutacji punktowych w genie SRY metodą Sangera

2425

2251 Diagnostyka Dystrofii mięśniowej Duchenne’a techniką MLPA

2256 Analiza SMA (rdzeniowego zaniku mięśni) ex7 genu SMN1 techniką MLPA

2228 Najczęstsze zespoły mikrodelecyjne techniką MLPA 

2232 Analiza Zespołu DiGeorge'a techniką MLPA

2416 Analiza Zespołu Sotos’a techniką MLPA - analiza genu NSD1

2235 Analiza Zespołu Pradera-Williego/Angelmana techniką MLPA/msMLPA

2255 Analiza Zespołów Beckwith-Wiederman oraz Russel-Silver techniką MLPA/msMLPA

2258 Analiza delecji w genie SHOX techniką MLPA

2296 Zespół Charcot-Marie-Tooth; technika MLPA

2297 Zespół Williams-Beuren; technika MLPA

2298 Zespół Alporta sprzężony z chromosonem X; technika MLPA

2260 Zespół Retta - diagnostyka delecji techniką MLPA

2412 Diagnostyka Autyzmu techniką MLPA (panel Autism-1)

Data i godzina przyjęcia materiału: Czytelny podpis osoby odbierającej materiał: Uwagi:

DD.MM.RRRR. GG:GG

Diagnostyka Achondroplazji –  II etap diagnostyki, analiza rzadkich mutacji (eksony 11-17 
genu FGFR3)

Diagnostyka Hypochondroplazji – II etap diagnostyki, analiza rzadkich mutacji (eksony 
10,11-12 oraz 15-17 genu FGFR3)

Analiza dysplazji twarzowo-czaszkowych techniką MLPA (delecje oraz duplikacje w 
genach: FGFR1, FGFR2, FGFR3, TWIST1, MSX2, ALX1, ALX3, ALX4, EFNB1, RUNX2) 

Deficyt LCHAD (Niedobór dehydrogenazy długołańcuchowych kwasów tłuszczowych) - 
gen HADHA: mutacja Glu 510Gln

Zespół Gilberta - analiza DNA w kierunku określenia liczby powtórzeń (TA)n w promotorze 
genu UGT1A1
Deficyt alfa1-antytrypsyny-analiza obecności wariantów Z i S w genie SERPINA1 (eksony 
3,5)
Niedobór S- metylotransferazy tiopuryny - analiza wariantów: TPMT*3A, TPMT*3B, 
TPMT*3C oraz TPMT*2

Diagnostyka przyczyn niepłodności męskiej – analiza 8 najczęstszych wariantów w genie 
CFTR (panel wykrywa ponad 390 mutacji)

Analiza polimorfizmu 4G/5G w genie PAI1 (predyspozycja od chorób sercowo-
naczyniowych i powikłań położniczych

BADANIA GENETYKI MOLEKULARNEJ – PANEL ZABURZEŃ MIĘŚNIOWYCH

BADANIA GENETYKI MOLEKULARNEJ – PANEL ZESPOŁÓW 
MIKRODELECYJNYCH

PRZYJĘCIE MATERIAŁU DO LABORATORIUM (wypełnia osoba przyjmująca materiał)
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