Jakie geny sg sprawdzane?

Metoda

Zakres:
zespot Dravet

Zakres: choroby
metaboliczne

Zakres: stwardnienie
guzowate

Zakres: zespo6t Retta

Raportowane zmiany
w genach

Informacja o ryzyku innych
choréb genetycznych,
niezwigzanych z objawami
padaczki
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Pakiet ‘PADACZKI MAX’

e Badanie WES - wszystkie znane geny
cztowieka mogace stanowié przyczy-
ne padaczki (badany jest caty egzom,
czyli wszystkie znane regiony koduja-
ce genow - ok. 23 000 gendw),

e zawiera peten zakres panelu
'PADACZKI PODSTAWOWY'.

NGS (sekwencjonowanie najnowszej
generacji)

Tak

Tak - wszystkie mozliwe, mogace
wywotywac napady padaczkowe.

Tak

Tak

Patogeniczne, prawdopodobnie patoge-
niczne, o nieokreslonej patogenicznosci
(VUS).

Jezeli pacjent wyraza zgode, moze uzy-

ska¢ informacje o ryzyku zachorowania

na inne schorzenia genetyczne, niezwia-
zane z objawami padaczki.

Panel NGS
'PADACZKI PODSTAWOWY’

132 wybrane geny, ktore stanowig
najczestsza genetyczng przyczyne
padaczki.

NGS (sekwencjonowanie najnowszej
generacji)

Tak

Wybrane

Tak

Tak

Patogeniczne, prawdopodobnie patoge-
niczne, o nieokreslonej patogenicznosci
(VUS).

Nie

testDNA DT

laboratorium badan DNA

Panel NGS 1-9 wybranych genow
- konkretna choroba

Konkretne, wskazane przez lekarza
geny w kierunku okreslonej choroby
genetycznej powodujacej objawy
padaczki.

NGS (sekwencjonowanie najnowszej
generacji)

Tak

Tak

Tak

Tak

Patogeniczne, prawdopodobnie patoge-
niczne, o nieokreslonej patogenicznosci
(VUS).

Nie



Koniecznos$¢ wykonania
dodatkowych badan
genetycznych w kierunku
padaczki, jezeli badanie
nic nie wykaze

Mozliwosé aktualizacji
wyniku - w sytuacji odkrycia
nowych mutacji w genach
istotnych dla diagnozy
padaczki

Probka do badania

Czas oczekiwania na wynik

Konsultacja wyniku
ze specjalistg genetykiem

Mozliwos¢ ptatnosci ratalnej

Cena
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Nie - badanie wyczerpuje mozliwo-
sci diagnostyki genetycznej przyczyn
padaczki.

Do raz wykonanej analizy genéw mozna
powroci¢ w przysztosci (bez konieczno-
$ci ponownego pobrania probek).
Dzieki temu mozna sprawdzi¢, czy stan
wiedzy medycznej nie ulegt zmianie
i czy nie stwierdzono nowych mutacji,
ktére moga byc przyczyna niepokojacych
objawdéw.

Krew obwodowa (pobranie z zyty)

10 tygodni

Tak - w cenie badania

Tak

5497 zt

Panel NGS
'PADACZKI PODSTAWOWY’

Jezeli wynik wykluczy zmiany
w badanych genach, mozliwe
ze konieczne bedzie wykonanie
kolejnych, rozszerzonych badan
genetycznych - WES.

Nie

Krew obwodowa (pobranie z zyty)

10 tygodni

Tak - w cenie badania

Tak

3887zt

testDNA DT

laboratorium badan DNA

Panel NGS 1-9 wybranych genow
- konkretna choroba
powodujaca padaczke

Tak - badanie weryfikuje ryzyko
zachorowania tylko na jedna
konkretna chorobe.

Nie

Wymaz z policzka

6 tygodni

Tak - w cenie badania

Tak

2750zt



