GenCheck

BADANIA GENETYCZNE

Panel wrodzonego

przerostu nadnerczy

Panel dedykowany jest pacjentom z podejrzeniem wrodzonego przerostu nadnerczy (CAH).
Charakteryzuje sie nieprawidtowa produkcja hormondw steroidowych, takich jak kortyzol lub
aldosteron. Badanie zawiera 12 gendw w tym analize genu CYP21A2, ktéry koduje enzym 21-
hydroksylaze. Ponad 90% przypadkdw CAH jest spowodowanych niedoborem tego enzymu.
Wykonywany metoda sekwencjonowania nowej generacji (NGS) wraz z analizg CNV oraz badanie
metoda MLPA i sekwencjonowaniem Sangera gen CYP21A2.
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Czas oczekiwania na wynik:
25 dni roboczych
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Analizowane geny: ARMCS5, CYPTIA], CYPTIBI, CYP11B2, CYP17A1, CYP21A2, HSD3B2, PDETIA, PDE8B, POR, PRKARIA,
STAR
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