testDNA DT

laboratorium badan DNA
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o e cuc Panel NGS MIKROMACIERZ FRAX
Pakiet AUTYZM MAX’ 'AUTYZM PODSTAWOWY’ (kariotyp molekularny) (tamliwy chromosom X)
e BADANIE WES: wszystkie Wszystkie chromosomy czto-
znane geny cztowieka: wieka. Wykrywane s3 nawet
23000 genéw (wtym 224 224 wybrane geny, ktore sta-  bardzo mate zmiany w obrebie
Jaki zakres geny z panelu ,AUTYZM nowig najczestsza genetyczng chromosomow (delecje - braki  Badanie przesiewowe w celu
e PODSTAWOWY?) przyczyne objawow ze spek-  lub duplikacje - powtérzenia  wykrycia ekspansji powtdrzen
e MIKROMACIERZ (metoda trum autyzmu oraz zaburzen fragmentow DNA). (CGG)n w genie FMR1.
NIEE = Zoelie conflose s intelektualnych. Wraz ze szczegbtowaq analizg
227 gendéw zwigzanych
e FRAX (bezptatnie!) z autyzmem.
NGS NGS Metoda CGH do Badanie przesiewowe w celu
Metoda - sekwencjonowanie - sekwencjonowanie wykrycia ekspansji powtérzen

mikromacierzy aCGH.

najnowszej generacji najnowszej generacji (CGG)n w genie FMR1.

Tak - wszystkie mozliwe,
Choroby metaboliczne mogace wywotywac zaburzenia Wybrane Nie Nie
rozwoju intelektualnego.

Fenyloketonuria Tak Tak Nie Nie
Homocystynuria Tak Tak Nie Nie
Zespot Retta Tak Tak Nie Nie
Stwardnienie guzowate Tak Tak Nie Nie
Zespot Sotosa Tak Tak Nie Nie
Zespot Cowdena Tak Tak Nie Nie

Zespo6t Smitha Lemliego

i Opitza Tak Tak Nie Nie



Neurofibromatoza typul

Zespot Jouberta

Zespot Timothy

Zespot DiGeorge’a

Zespot Williamsa i Beurena

Zesp6t Cri Du Chat

Zespo6t Charge

Raportowane zmiany
w materiale genetycznym

1 TR A AR T S S 8T

~

4O Badanie rekomendowa;la

"‘-‘I;"H%"' e g !

Pakiet ' AUTYZM MAX’

Tak

Tak

Tak

Tak, zaréwno delecje jak
i mutacje punktowe

Tak

Tak

Tak

Zmiany w regionach koduja-
cych genéw: patogeniczne,
prawdopodobnie patogenicz-
ne, o nieokreslonej patoge-
nicznosci (VUS)
+zmiany CNV
(mikrodelecje
i mikroduplikacje)

Panel NGS
'"AUTYZM PODSTAWOWY’

Nie

Nie

Nie

Nie

Nie

Nie

Nie

Zmiany w regionach koduja-

cych gendéw: patogeniczne,

prawdopodobnie patogenicz-

ne, o nieokreslonej patoge-
nicznosci (VUS)

MIKROMACIERZ
(kariotyp molekularny)

Nie

Nie

Nie

Tak (z wyjatkiem mutacji
punktowych)

Tak

Tak

Nie

Mikrodelecje

i mikroduplikacje
na chromosomach

testDNA DT

laboratorium badan DNA

FRAX
(tamliwy chromosom X)

Nie
Nie
Nie
Nie
Nie
Nie

Nie

Powtoérzenie ekspansji

powtoérzen (CGG)n
w genie FMR1



Informacja o ryzyku innych
choréb genetycznych,
niezwigzanych z objawami
autyzmu i zaburzen intelek-
tualnych

Konieczno$¢ wykonania
dodatkowych badan gene-
tycznych w kierunku autyzmu
jezeli badanie nic nie wykaze

Mozliwos¢ aktualizacji
wyniku - w sytuacji odkrycia
nowych mutacji w genach
istotnych dla diagnozy
autyzmu

Probka do badania
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Pakiet AUTYZM MAX’

Jezeli pacjent wyraza zgode,
moze uzyskac¢ informacje o
ryzyku zachorowania na inne
schorzenia genetyczne
niezwigzane z objawami
autyzmu i zaburzeniami
rozwoiju.

W bardzo rzadkich przypad-
kach - inne mutacje
dynamiczne w genach.

Do raz wykonanej analizy
gendw mozna powrocié w
przysztosci (bez koniecznosci
ponownego pobrania probek).

Dzieki temu mozna sprawdzic,
czy stan wiedzy medycznej nie

ulegt zmianie i czy nie stwier-

dzono nowych mutacji, ktére

moga byc przyczyna niepoko-
jacych objawoéw.

Krew obwodowa
(pobranie z zyty).

Panel NGS
'"AUTYZM PODSTAWOWY’

Nie

Jezeli wynik wykluczy zmiany
w badanych genach, mozliwe
ze konieczne bedzie wykona-
nie kolejnych, rozszerzonych
badan genetycznych w tym
badania WES, FRAX.

Nie

Krew obwodowa
(pobranie z zyty).

MIKROMACIERZ
(kariotyp molekularny)

Nie

Jezeli wynik wykluczy zmiany
w badanych chromosomach
mozna wykonac jeszcze
badanie WES lub panel
'AUTYZM PODSTAWOWY’
i badanie FRAX.

Nie

Krew obwodowa
(pobranie z zyty).

testDNA DT

laboratorium badan DNA

FRAX
(tamliwy chromosom X)

Nie

Jezeli wynik wykluczy zmiany
w badanych chromosomach
mozna wykonac jeszcze
badanie WES lub panel
'AUTYZM PODSTAWOWY’
lub mikromacierz.

Nie

Krew obwodowa
(pobranie z zyty).



Czas oczekiwania na wynik

Konsultacja wyniku
ze specjalistg genetykiem

Cena

Mozliwosé ptatnosci ratalnej
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Pakiet AUTYZM MAX’

10 tygodni

Tak

62172t 5497 zt

Tak

Panel NGS
'"AUTYZM PODSTAWOWY’

10 tygodni

Tak

3887zt

Tak

MIKROMACIERZ
(kariotyp molekularny)

4 tygodnie

Tak

2600 zt

Tak

testDNA DT

laboratorium badan DNA

FRAX
(tamliwy chromosom X)

4 tygodnie
Nie
347 zt

Nie



