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Czas oczekiwania na wynik:  
25 dni roboczych
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tel. 690 525 785
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Zespół Bardeta i Biedla

Zespół Pradera i Willego

Wrodzone zaburzenia glikozylacji

Wrodzony hiperinsulinizm

Wrodzona niedoczynność tarczycy

Cukrzyca monogenowa

Niedobór hormonu wzrostu

Hipercholesterolemia rodzinna

Hipoglikemia

Cukrzyca noworodkowa

Otyłość

Nasz panel jest zalecany do diagnostyki przyczyny zaburzeń gospodarki węglowodanowej oraz otyłości,
takie jak oporność na insulinę, hiperinsulinizm rodzinny, cukrzyca noworodkowa, cukrzyca u dorosłych,
hipoglikemia hiperinsulinemiczna i hipercholesterolemia rodzinna. Zawiera badanie 265 genów
wykonywanych metodą sekwencjonowania nowej generacji (NGS) wraz z analizą CNV oraz badanie
metodą MLPA 15q11.

Zespoły i zaburzenia objęte zakresem:
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Analizowane geny: ABCA1, ABCC8, ABCG5, ABCG8, ACAT1, ACSF3, ADCY3, AFF4, AGL, AGRP, AIP, AIRE, AKT2, ALDOA,
ALDOB, ALG1, ALG11, ALG12, ALG3, ALG6, ALG8, ALG9, ANGPTL3, APOA1, APOA5, APOB, APOC2, APOC3, APOE, APPL1,
AQP2, ARL13B, ARL6, ARMC5, ATP6V0A2, AVP, AVPR2, B4GALT1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9,
BDNF, BLK, CANT1, CC2D2A, CCDC28B, CEL, CEP164, CEP19, CEP290, CETP, CFAP418, CHD2, CISD2, CNOT1, COG1, COG4,
COG5, COG6, COG7, COG8, CP, CPE, CREBBP, CUL4B, CYP27A1, DCAF17, DNAJC3, DOLK, DPM1, DPM2, DPM3, DYRK1B,
EHMT1, EIF2AK3, EIF2B1, EIF2S3, ENO3, ENPP1, EPM2A, FBP1, FOXP3, G6PC1, GAA, GATA6, GBE1, GCK, GCKR, GH1, GHR,
GHRHR, GHRL, GLI3, GLIS3, GLUD1, GMPPA, GNAS, GNE, GPC3, GPD1, GPIHBP1, GYS1, GYS2, H6PD, HADH, HEXA, HMGCL,
HMGCS2, HNF1A, HNF1B, HNF4A, HSD11B1, IER3IP1, IFT172, IFT27, IGF1R, INPP5E, INS, INSR, ITCH, KCNJ11, KIDINS220, KIF7,
KLF11, KMT2C, KSR2, LAMP2, LARGE1, LAS1L, LDHA, LDLR, LDLRAP1, LEP, LEPR, LIPA, LIPC, LIPE, LMF1, LMNA, LPL, LZTFL1,
MAGEL2, MAN1B1, MC3R, MC4R, MCHR1, MEGF8, MGAT2, MKKS, MKRN3, MKS1, MOGS, MPDU1, MPI, MPV17, MRAP2,
MTNR1B, MTTP, MYO5A, MYO7A, MYT1L, NDN, NEUROD1, NEUROG3, NGLY1, NHLRC1, NKX2-2, NPHP1, NPHP3, NR0B2,
NSD1, NTRK2, OFD1, OXCT1, PAX4, PAX6, PC, PCBD1, PCK1, PCNT, PCSK1, PCSK9, PDE11A, PDE4D, PDX1, PFKM, PGAM2,
PGK1, PGM1, PHF6, PHIP, PHKA1, PHKA2, PHKB, PHKG2, PIK3R1, PMM2, PNPLA6, POLD1, POMC, PPARG, PPP1R15B,
PRKAG2, PRKAR1A, PRMT7, PROM1, PRPH2, PTEN, PTF1A, PYGL, PYGM, RAB23, RAI1, RBCK1, RDH5, RFT1, RFX6, RHO,
RLBP1, RPGRIP1L, RPS6KA3, SDCCAG8, SETD2, SH2B1, SIM1, SLC16A1, SLC19A2, SLC29A3, SLC2A2, SLC35A1, SLC35A2,
SLC35C1, SNRPN, SPG11, SRD5A3, SSR4, STAT1, STAT3, TBX3, THOC2, THRA, TMEM165, TMEM67, TRAF3IP1, TRAPPC9,
TRIM32, TRMT10A, TTC21B, TTC8, TUSC3, UCP2, UCP3, VPS13B, WFS1, XRCC4, XYLT1, ZBTB20, ZFP57, ZMPSTE24, ZNF711


