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Zasady zlecania na badanie NGS do Pracowni Genetyki Molekularnej (PGM) Zaktadu Genetyki
Medycznej obowigzujgce od 2022 roku

1. W rozpoznaniu na zleceniu nalezy podac (opcja do wyboru):

> 0g6lng nazwe choroby/zespotu i jeden z paneli znajdujacych sie w ofercie PGM - kod
badania z listy badan dostepnej na stronie IPCZD (obowigzuje zasada: jeden panel na
jedno zlecenie);

> 0g6lng nazwe choroby/zespotu i panel spersonalizowany dla pacjenta - przygotowany
wykaz gendw Scisle skorelowanych z fenotypem choroby; konieczne jest dostarczenie listy
gendw w wersji elektronicznej (wpisanie ich nazw w pozycji ,,gen/marker/locus wybrany
do analizy” na zleceniu elektronicznym lub dotgczenie w formacie Word/Excel do zlecenia
w systemie). W przypadku zlecenia spoza IPCZD wymagane jest przestanie wykazu wraz ze
skanem zlecenia pocztg elektroniczng na adres mailowy e.ciara@ipczd.pl.

> doktadng nazwe choroby/zespotu o podioiu genetycznym wg bazy OMIM (bez
koniecznosci podawania listy genéw).

Uwaga: Badane s3 tylko choroby monogenowe. Diagnostyce genetycznej nie moga podlegad

choroby o nieznanym podtozu genetycznym (m. in. z oznaczeniem % lub * przed numerem

OMIM).

2. Dodatkowo, do zlecenia moze by¢ dotgczona epikryza (lista objawow klinicznych wg
nomenklatury HPO lub OMIM) oraz inne istotne dane kliniczne, przy czym epikryza nie moze
by¢ traktowana jako informacja réwnowazna ze zdefiniowaniem rozpoznania (jest to
informacja dodatkowa, pomocna w filtracji i interpretacji danych NGS oraz w opracowaniu
ostatecznego wyniku).

3. Rutynowo analiza i interpretacja danych NGS wykonywana jest wytgcznie w odniesieniu do
gendéw wytypowanych na zleceniu i zwigzanych z diagnozowang chorobg genetyczna.
Sekwencja pozostatych gendw niezwigzanych z rozpoznaniem/podejrzeniem diagnozowane;j
choroby nie jest analizowana.

4. W przypadku trudnosci w okresleniu rozpoznania wg opcji opisanych w pkt 1. zalecane jest
wykonania analizy catego eksomu (WES) i wéwczas do zlecenia wymagane jest jedynie
dotgczenie epikryzy (wg opisu w pkt. 2), natomiast typowanie gendéw do analizy i
sprawozdania odbywa sie w wyniku konsultacji w zespole interdyscyplinarnym (m. in.
genetyk kliniczny lub inny specjalista kliniczny i biolog molekularny). Zalecane jest
réwnolegte bankowanie materiatu genetycznego rodzicéw probanta.

5. Zlecanie badan w trybie pilnym jest mozliwe w uzasadnionych przypadkach, m. in. w sytuacji
zagrozenia zycia pacjenta, w razie potrzeby podjecia natychmiastowych dziatan lekarskich lub
na uzasadniong prosbe lekarza zlecajgcego. Ogdlna liczba zlecen w trybie pilnym nie moze
przekraczaé 10% wszystkich zlecen do Pracowni.

W przypadku zlecen, ktére zostaty wygenerowane do konca 2021 roku, jesli zespot PGM
bedzie miat trudnosci w okresleniu zakresu analizy (np. gdy na zleceniu brak konkretnego
rozpoznania, podane s3g tylko objawy kliniczne) i przed wydaniem sprawozdania wymagana
jest dodatkowa konsultacji z lekarzem zlecajgcym, woéwczas wystany zostanie email do
lekarza zlecajgcego z prosbg o doprecyzowanie panelu genéw lub rozpoznania.
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