GenCheck

BADANIA GENETYCZNE

Panel

hematologiczny

Panel poswiecony jest diagnostyce genetycznej przyczyny wystepowania trombofilii, trombocytopenii,
zaburzen czynnika krzepniecia, hemofilii i zaburzen zwigzanych z ptytkami krwi. Zawiera badanie 112 genéw
wykonywanych metoda sekwencjonowania nowej generacji (NGS) wraz z analiza CNV oraz szczegdtowe
badanie mutacji w obrebie genu F8.

Zespoly i zaburzenia objete zakresem:

Afibrynogenemia

Zespot artrogrypozy- nerek- cholestazy 4 ™\
Zaburzenia czynnika krzepniecia

Hemofilia

Dziedziczny obrzek naczynioruchowy C E N A
Dziedziczna teleangiektazja krwotoczna 5790 ZL

Zespot Hermasky-Pudlaka

Zaburzenia zwigzane z ptytkami krwi
Czas oczekiwania na wynik:

25 dni roboczych
Matoptytkowosé \_ y,

Zespo6t Shwachman-Diamond

CLL L KK

Trombofilia

Analizowane geny: ABCG5, ABCG8, ACTNI1, ACVRLI, ADAMTSI13, ADAMTS2, ANKRD26, ANO6, AP3B1, ARPC1B, BLOCIS3,
BLOCIS6, CIR, CCM2, CD36, CD40LG, CDC42, CHST14, COLIA2, COL3Al, COL4AL, COLGALTI, CTCl, CYCS, DIAPH1, DTNBPI,
EFEMP2, EFLI, ENG, ETV6, F10, F11, F12, F13A1, F13B, F2, F5, F7, F8, F9, FANCA, FCGR2C, FERMT3, FGA, FGB, FGG, FLI1, FLNA,
FYBI1, GATAI, GFI1B, GGCX, GNE, GP1BA, GP1BB, GP6, GP9, GUCY1Al, HOXAT, HPSI, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, HRG, IGFBP7,
IL2RG, ITCGA2B, ITGB3, JAM3, KDSR, KRIT1, LMANI, LYST, LYZ, MCFD2, MECOM, MPL, MYH9, NBEAL2, P2RY12, PDCDIO,
PLA2G4A, PLAT, PLAU, PROC, PROSI, PTPNTI, RBM8A, RUNXI, SBDS, SERPINCI, SERPINDI, SERPINE]1, SERPINF2, SLC35A],
SLC7A7, SLFEN14, SMAD4, SRC, STIM1, STN1, TBXA2R, THBD, THPO, TUBB]I, VIPAS39, VKORCI, VPS33B, VWF, WAS, WIPFI
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