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MEDYCYNA GENETYCZNA PRZYSZEOSCI
Poznan, 10.03.2020r.

Szanowni Paristwo,

Informujemy, ze w 2017 roku zostato wydane ,,Stanowisko ekspertéw Polskiego Towarzystwa Genetyki
Cztowieka i Polskiego Towarzystwa Ginekologdw i Potoznikow w sprawie zlecania i interpretacji badan pod

katem wariantéw genetycznych w genie MTHFR” (dokument dostepny pod adresem: http://ptgc.pl/wp-

content/uploads/2018/03/MTHFR-2018.pdf).

Na podstawie analizy dostepnego pismiennictwa medycznego oraz rekomendacji i wytycznych w tym zakresie

stwierdzamy, ze ocena wariantéw c.677C>T oraz ¢.1298A>T w genie MTHFR ma matg wartos¢ predykcyjng w

diagnostyce medycznej i nie powinno sie jej proponowac w diagnostyce genetycznej:

— przyczyn poronien nawracajacych,

— zaburzen zachowania ze spektrum autyzmu,

— podwyzszonego ryzyka urodzenia sie dziecka z wada rozwojowa OUN (mdzgu, rdzenia kregowego),

— par, ktérym urodzito sie dziecko z aberracjg chromosomowa (w tym zespotem Downa),

— ryzyka wystgpienia zakrzepicy w obrebie naczyn zylnych, w tym zyt gtebokich,

— udardw niedokrwiennych mézgu,

— choroby wiencowej,

— wybranych typéw choréb afektywnych,

— zaburzen rozwoju psychosomatycznego i niepetnosprawnosci intelektualnej,

— niektoérych choréb nowotworowych
Nalezy stwierdzi¢, ze wyniki rzetelnie przeprowadzanych badan naukowych nie udokumentowaty zwiazku
miedzy obecnoscig omawianych wariantéw genu MTHFR u Pacjenta a zmianami stezenia homocysteiny, w

stopniu uzasadniajgcym branie ich pod uwage w etiopatogenezie ww. zaburzen lub stanédw chorobowych.

W opinii ekspertéow badanie wariantéw genu MTHFR nie znajduje uzasadnienia w diagnostyce ww. zaburzen i

standw chorobowych.

W zwigzku z przytoczonym stanowiskiem Ekspertéw informujemy, ze Poradnia Genetyczna CGM GENESIS, nie

oferuje, w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej ($wiadczenia refundowanego w ramach umowy z

NFZ), oceny i interpretacji wariantéw polimorficznych genu MTHFR.
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Aleksandey Jansheer specjalista genetyki Kiniczn

Prezes Zarzadu i
#' Gonetyd Modyc) GENESIS $9.200. mer

Centra Genetyki Medycznej GENESIS sp. z 0.0./ ul. Grudzieniec 4 / 60-601 Poznan / tel. 61 62 63 436 / fax. 61 847 35 50/ NIP 778 13 56 527 / REGON 631002980 /
wpisana do Rejestru przedsigbiorcéw Krajowego Rejestru Sadowego prowadzonego przez Sad Rejonowy Poznar — Nowe Miasto | Wilda w Poznaniu, Wydziat VIl Gospodarczy KRS
pod numerem KRS 0000169935 / NIP 7781356527 / REGON 631002980 / kapitat zaktadowy 2.158.500,00 zt / wyd.14, 12.11.2018r.

,lekarz 1988816



