GENDIA

Screening Test for Inherited Disorders (STID)

OPIS: Test STID (ang. Screening Test for Inherited Disorders) jest przesiewowym testem
na nosicielstwo ponad 500 najczestszych choréb genetycznych dziedziczonych w sposéb
autosomalny recesywny.

Test STID jest przesiewowym testem dla par planujacych cigze na nosicielstwo ponad 500
najczestszych chordb genetycznych dziedziczonych w sposdb autosomalny recesywny, wliczajac w
to mukowiscydoze, rdzeniowy zanik miesni, anemie sierpowata, talasemie, uposledzenie umystowe,
Slepote, gtuchote oraz wiele choréb metabolicznych.

Catkowita czestos$¢ chorob recesywnych wynosi 1% i jest ona wyzsza od czestosci wystepowania
zespotu Downa.

Jezeli oboje rodzice sg nosicielami patogennego wariantu genetycznego w tym samym genie,
istnieje wowczas 25% ryzyka, ze ich dziecko bedzie dotkniete chorobag recesywna. W takim
przypadku mozna potwierdzi¢ lub wykluczy¢ obecnos¢ patogennego wariantu u dziecka w ramach
badania prenatalnego — biopsji kosmowki (CVS) lub amniopunkgji (AC).

MATERIAL DO BADANIA: slina pobrana na dedykowany zestaw pobraniowy (transport materiatu
w temperaturze pokojowej), krew obwodowa pobrana na EDTA lub probka DNA.

METODYKA: DNA analizowany jest metoda sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS) oraz
poddawany jest analizie w kierunku delecji-duplikacji dla ponad 500 najczestszych chordb
o uwarunkowaniu recesywnym.

CZAS REALIZACJI: Rutynowy czas oczekiwania na wyniki testu STID wynosi 1,5 miesigca od
momentu dostarczenia prébki do laboratorium. W przypadku cigzy czas oczekiwania moze zostac
skrocony do 1 miesiaca.

WSKAZANIE DO WYKONANIA BADANIA: Test STID moze zosta¢ wykonany przez kazda pare
planujaca cigze lub spodziewajacg sie dziecka, bez specjalnych wskazan, poniewaz choroby
recesywne dotykaja potomstwa o0so6b pozbawionych objawédw, nieswiadomych nosicielstwa
patogennego wariantu w tym samym genie.

OGRANICZENIA METODY: Badane probki analizowane sa wytacznie pod katem mutacji
odpowiedzialnych za wymienione w tabeli ponad 500 najczestszych chorob genetycznych o
dziedziczeniu recesywnym. Mutacje odpowiedzialne za inne choroby lub mutacje w genach
niewymienionych w tabeli nie sg identyfikowane. Ze wzgledu na opisane ograniczenia, prawidtowy
wynik testu STID nie wyklucza nosicielstwa innych chordb genetycznych.

WYNIK BADANIA: Wyniki testu STID zostang przestane pacjentom lub lekarzowi kierujgcemu.
Konsultacja genetyczna w celu omdwienia wynikoéw testu STID lub dalsza diagnostyka zgodna ze
wskazaniami lekarza genetyka mozliwe jest w CGM Genesis.

CENA ZA BADANIE: 2690 PLN - cena za 1 osobe
WIECEJ INFORMACJI: www.genesis.pl
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