GenCheck

BADANIA GENETYCZNE

Panel nefrologiczny

PLUS

Panel poswiecony chorobom nerek, zawiera badanie 504 gendéw zwigzanych z najbardziej rozpowszechnionymi
dziedzicznymi chorobami nefrologicznymi. Obejmuje rowniez zaburzenia dysfunkcji rzesek. Wykonywanych metoda
sekwencjonowania nowej generacji (NGS) wraz z analiza CNV. Panel wersji PLUS zawiera dodatkowo szczegdtowe
badanie genu PKD1 (metoda MLPA oraz metoda Sangera) odpowiedzialnego za policystyczng chorobe nerek.

Zespoly i zaburzenia objete zakresem m.in.:

Zespoty Alporta, Bardeta-Biedla, Barttera, Jouberta, Kallmanna, Meckel'a
Potaczony niedobdér hormonu przysadki mézgowej

Ogniskowe segmentowe stwardnienie ktebuszkéw nerkowych

Zespot heterotaks;ji

Hipogonadyzm hipogonadotropowy

Cholestaza wewnatrzwatrobowa

Wrodzona amauroza watroby

Nefronoftyza

Zespot nerczycowy

Noworodkowe mitochondrialne hepatopatie

Pseudohipoaldosteronizm C E N A

Pierwotna dyskineza rzeskowa

Kwasica kanalikowo nerkowa 5790 ZL

Dysgeneza kanalikow nerkowych . . .
Czas oczekiwania na wynik:

25 dni roboczychJ

Dysplazja szkieletowa

Cyliopatia szkieletowa \_

CLLLLC LK KN

Policystyczna choroba nerek
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Analizowane geny: ABCBIT1, ABCB4, ABCC2, ACE, ACP5, ACTG2, ACTN4, ACVR2B, AGPS, AGT, AGTRI1, AGXT, AHI1, AlPL],
AKRID1, ALDOB, ALGS8, ALGY, ALPL, AMERT, ANKH, ANKS6, ANLN, ANO5, ANOSI1, AP2S1, ARHGAP31, ARHGDIA, ARLI3B,
ARL3, ARL6, ARMCS5, ARMC9, ARSL, ATP6VOA4, ATP6V1BI, ATP8BI, ATR, AVPR2, BOD1, B9D2, BAAT, BBSI, BBS10, BBS12,
BBS2, BBS4, BBSS5, BBS7, BBS9, BCSIL, BICC1, BMP1, BMP4, BMPRIB, BNC2, BSND, C2CD3, CA2, CABP4, CANTI1, CASPI10,
CASR, CC2D2A, CCDC28B, CCDC39, CCDC40, CCDCBS5, CCN6, CCNO, CD2AP, CDKNIC, CENPF, CEP120, CEP152, CEP164,
CEP290, CEP41, CEPS5, CEP83, CFAP298, CFAP418, CFAPS3, CFTR, CHDIL, CHD7, CHRNA3Z3, CHST3, CHSY1, CILK1, CLCNS5,
CLCNKA, CLCNKB, CLDNI16, CLDN19, COLIOAI, COL4AT, COL4A3, COL4A4, COL4AS, COL9A3, COMP, COQ2, COQe6, COQS8B,
COQY9, CPAP, CPLANE], CRBI, CRB2, CRELDI1, CRTAP, CRX, CSPP1, CTNS, CTU2, CUBN, CUL3, CWC27, CYP7BI, DCDC2,
DDR2, DDX59, DGKE, DGUOK, DHCRY7, DICERI, DLL3, DMP1, DNAAFT, DNAAFT], DNAAF19, DNAAF2, DNAAF3, DNAAF4,
DNAAFS5, DNAHT1, DNAH5, DNAIT, DNAI2, DNAJBT1, DNALI, DRCI, DSTYK, DUSP6, DYM, DYNC2HT1, DYNC2I1, DYNC2I2,
DYNC2LN, DZIPIL, EBP, EIF2AK3, EMP2, ENPPT, ESCO2, EVC, EVC2, EXT1, EXT2, EYAI, FAH, FAM20C, FANT, FAS, FASLG,
FAT4, FEZF1, FGF17, FGF23, FGF8, FGFRI1, FGFR2, FKBP10, FLNB, FLRT3, FN1, FOXP1, FRAST, FREM1, FREM2, FSHB, FXYD2,
GANAB, GATA3, GDF1, GDF5, GFM1, GHR, GLA, GLI2, GLI3, GLIS2, GLIS3, GNAII, GNAS, GNPAT, GNRH1, GNRHR, GPC3,
GPC6, GREBIL, GRIP1, GUCY2D, HAAO, HAMP, HESX1, HEXA, HFE, HNF1B, HNF4A, HOXA13, HOXD13, HPSE2, HS6ST],
HSD11B2, HSD3B7, HSPG2, HYDIN, HYLSI, IFITMS5, IFT122, IFT140, IFT172, IFT27, IFT43, IFT80, IFT81, IHH, IL17RD, IMPDH],
INF2, INPP5E, INPPLI, INVS, IQCBI, ITCGA3, ITGAS8, JAG], KANK2, KCNJ1, KCNJT10, KCNJ13, KCNJ5, KDM6A, KIAAO586, KIF14,
KIF22, KIF7, KISS], KISSIR, KLHL3, KMT2D, KYNU, LAGE3, LAMB2, LBR, LCAS5, LCAT, LCT, LEP, LEPR, LHB, LHX3, LHX4, LIFR,
LMF1, LMXIB, LRAT, LRIG2, LRP4, LRP5, LZTFLI, MAFB, MAGI2, MAPKBP1, MATN3, MCEE, MERTK, MESP2, MGP, MKKS,
MKS1, MMAA, MMAB, MMADHC, MMP13, MMP21, MMP9, MMUT, MPV17, MUC1, MYH9, MYOIE, MYO5B, MYO7A, MYOCD,
NADSYNT, NBAS, NEK1, NEK8, NEUROG3, NIPBL, NKX2-5, NKX3-2, NME8, NMNATI1, NODAL, NOG, NOTCH2, NPC1, NPC2,
NPHPT, NPHP3, NPHP4, NPHSI, NPHS2, NPR2, NROB1, NROB2, NR1H4, NR3C2, NSDHL, NSMF, NUP107, NUP93, OBSL],
OCRL, ODADI1, ODAD2, ODAD3, OFDI1, OSGEP, OTX2, P3H1, PAPSS2, PAX2, PBX1, PCSK1, PDE4D, PDE6D, PDSS2, PEX],
PEXI0, PEX12, PEX2, PEX26, PEX5, PEX6, PEX7, PHEX, PHF6, PIBF1, PKD1, PKDILI, PKD2, PKHDI1, PLCE1, PLOD2, PMM2,
PNPLAG, POLG, POLR3B, POMC, POUIFI, PPARG, PPIB, PRKARIA, PRKCSH, PROK2, PROKR2, PROMT, PROPI1, PRPH2,
PTHIR, PTHLH, PTPRO, RBBPS8, RD3, RDH12, RDHS5, REN, RET, RHO, RLBP1, RMNDI1, RNF216, ROBO1, ROBO2, ROR2,
RPEGS5, RPGRIP1, RPGRIPIL, RRM2B, RSPH1, RSPH4A, RSPH9, RUNX2, SALLI, SALL4, SBDS, SCARB2, SCNNI1A, SCNNI1B,
SCNNI1G, SDCCAGS, SEC6IAT, SEC63, SEMA3A, SERPINAIL SERPINFT, SERPINH1, SGPLI, SH3PXD2B, SIX1, SIX2, SIX5, SKIC3,
SLCI2A1, SLCI12A3, SLC25A13, SLC25A15, SLC26A2, SLC26A3, SLC2A2, SLC34Al, SLC34A3, SLC35D1, SLC4AL, SLC4A4,
SLCOI1BI, SLCOI1B3, SLIT2, SMARCALI, SMPDI1, SOX10, SOX11, SOX17, SOX2, SOX3, SOX9, SPAGT, SPATA7, SPINT2, SPRY4,
STRAG, SUFU, TAC3, TACR3, TBCIDI1, TBX15, TBX18, TBX3, TBXS5, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TFR2, TIP2, TMEMI107, TMEM138,
TMEM216, TMEM231, TMEM237, TMEMG67, TNFRSF11B, TP53RK, TPRKB, TRAF3IP1, TRAP1, TRIM32, TRIP11, TRMU, TRPCEg,
TRPS1, TRPV4, TSCT, TSC2, TTC21B, TTC8, TULP1, TXNDCI15, UGT1AT, UMOD, UPK3A, VHL, VIPAS39, VPS33B, WDRT1, WDRI19,
WDR35, WDR4, WDR73, WNKT1, WNK4, WNT4, WNT5A, WNT7A, WT1, XPNPEP3, XYLT1, ZIC3, ZMYNDI0, ZNF423
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