Metoda

Jaki zakres jest sprawdzany?

Raportowane zmiany w materiale genetycznym

Jakie dodatkowe informacje o zdrowiu mozna
uzyskac dzieki badaniu WES?

testDNA DT

laboratorium badan DNA

Badanie WES - sekwencjonowanie catego egzomu (Whole Exome Sequencing)

NGS - sekwencjonowanie najnowszej generacji

v/ Wszystkie znane geny cztowieka moggce stanowié przyczyne niepokojacych objawow
lub wigzace sie z ryzykiem zachorowania na schorzenie o podtozu genetycznym (badany
jest caty egzom, czyli wszystkie znane regiony kodujace gendw - ok. 23 000 gendw).

v/ Badanie WES pozwala na szerokg diagnostyke réznicowg - sprawdzenie w jednej analizie
setek mozliwych genetycznych przyczyn wystepujgcych objawéw. Oznacza to czesto unikniecie
tzw. odysei diagnostycznej - czyli koniecznosci wykonywania kolejnych badan genetycznych
wykluczajacych nastepne diagnozy. Pozwala to maksymalnie skrécié czas od postawienia
rozpoznania do wprowadzenia ukierunkowanego leczenia, a jednoczesnie wigze sie
z oszczednosciag finansowa.

v/ Analiza jest wykonywana indywidualnie - w zaleznosci od wystepujacych u pacjenta objawow
(lub obcigzenia ryzykiem zachorowania w rodzinie), badane sg konkretne obszary genow.

Zmiany w regionach kodujacych gendéw: patogeniczne, prawdopodobnie patogeniczne,
o nieokreslonej patogenicznosci (VUS)
+

zakres badania mikromacierzy: zmiany CNV (ang. Copy Number Variants)

Jezeli pacjent wyraza zgode, moze uzyskac informacje o ryzyku zachorowania na inne schorzenia
genetyczne niezwigzane z obecnie wystepujacymi objawami oraz rodzinnym obcigzeniem
genetycznym (s3 to tzw. Secondary Findings).

v/ Przyktadowo takie informacje moga obejmowac:
v sktonnos¢ do czestych infekcji (sprawdzane sg Pierwotne Niedobory Odpornosci),
v/ koniecznos¢ zmiany diety (sprawdzane sg choroby metaboliczne),



testDNA DT

laboratorium badan DNA

Badanie WES - sekwencjonowanie catego egzomu (Whole Exome Sequencing)

v’ ryzyko podwyzszonego cholesterolu (nawet u dzieci) - hipercholesterolemia,
v’ ryzyko niebezpiecznego przetadowania zelazem lub miedzia
(hemochromatoza, choroba Willsona),
Jakie dodatkowe informacje o zdrowiu mozna v/ sktonno$¢ do zakrzepicy, w tym polimorfizmy w genie MTHFR
uzyskacé dzieki badaniu WES? (badana jest trombofilia wrodzona - na zyczenie pacjenta),
v/ wrodzona nietolerancja laktozy (na zyczenie pacjenta),
v genetyczna sktonnosé do depresji i zaburzen psychiatrycznych.

Do raz wykonanej analizy gendw mozna powrdécié w przysztosci (bez koniecznosci ponownego
pobrania probek). Dzieki temu mozna sprawdzi¢, czy stan wiedzy medycznej nie ulegt zmianie
i czy nie stwierdzono nowych mutacji, ktére moga by¢ przyczyna niepokojacych objawdw.

Czy istnieje mozliwos¢ aktualizacji wyniku badania
WES w przysztosci?

Krew obwodowa (pobranie z zyty) lub wymaz z policzka

ekl (w tej opcji nie sg raportowane zmiany CNV).

Pobranie prébki jest bezptatne. Pobranie moze sie odby¢ z pomoca pielegniarki mobilnej
Organizacja pobrania probki w domu pacjenta, w placéwce medycznej. W przypadku wymazu z policzka,
prébka moze by¢ pobrana samodzielnie.

Czas oczekiwania na wynik Maksymalnie w 10 tygodni.
Konsultacja wyniku ze specjalista genetykiem Tak - w cenie badania
Cena 5497 zt

Mozliwosé ptatnosci ratalnej Tak



