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Wstep

Lekarz ginekolog odgrywa istotng role w opiece zdrowotnej nad kobietg na kazdym etapie zycia — od okresu doj-
rzewania, poprzez lata petnej aktywnosci rozrodczej, az po menopauze i wiek podeszty. Na kazdym z tych eta-
pow badania laboratoryjne umozliwiajg precyzyjng diagnostyke, ktora warunkuje wtasciwe rozpoznanie i skutecze
leczenie.

Niniejszy folder przedstawia oferte badan diagnostycznych przydatnych w codziennej praktyce lekarza ginekologa.
Badania sg prezentowane w kontekscie okreslonych problemdw klinicznych, co nie determinuje jednak ich zastoso-
wania jedynie w danym obszarze.

Folder zawiera rowniez praktyczne wskazowki utatwiajgce realizacje badan. Tam, gdzie jest to uzasadnione, zamiesz-
czono informacje dotyczgce przygotowania pacjentki, sposobu pobrania materiatu oraz dodatkowych wymagan for-
malnych, takich jak koniecznosc¢ podpisania swiadomej zgody na badanie genetyczne.

E

Zachecamy do korzystania ze szczegdtowych informacji o badaniach na platformie Asystent.diag.pl

e Zaburzenia réznicowania ptci * Onkologia ginekologiczna
* Amenorrhea « Infekcje intymne * Perimenopauza i menopauza
* Hiperandrogenizacja « Cytologia ginekologiczna » Osteoporoza

*Cigza

* Zaburzenia ptodnosci

* Testy serologiczne i PCR
* Badania prenatalne
* Badania uktadu krzepnigcia
* Badania immunologiczne « Markery nowotworowe
* Badania genetyczne « Predyspozycje genetyczne
do nowotworéw
* Markery obrotu kostnego

* Oznaczenia hormonalne
* Kariotyp
* Panel biochemiczny
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Badania hormonalne i ogdlne

Hormony ptciowe wptywajg m.in. na regularnos¢ cyklu miesiecznego, owulacje, przebieg cigzy, metabolizm i go-
spodarke energetyczng, ogdine samopoczucie oraz sfere emocjonalna.

Pomiary stezen podstawowych hormonow: LH, FSH oraz estradiolu E2 czesto sg wystarczajgce, by ocenic¢ status
hormonalny kobiety. Pomaga w tym tez analiza stosunku stezert hormondw:

+ FSH/LH ~ 1 uznaje sie za wartos¢ prawidtowa; wzrost stosunku obserwuje sie w pierwotnej niewydolnosci
jajnikow lub w perimenopauzie/menopauzie; spadek stosunku moze wskazywac na PCOS;

+ Estradiol/FSH >1 przemawia za prawidtowg funkcje jajnikdw, obnizenie stosunku moze sugerowac zmniejszong

rezerwe jajnikowa lub perimenopauze/menopauze.

UWAGA: Wartosc¢ diagnostyczna wynikow badari hormonalnych kobiet zalezy od pobrania krwi we wtasciwym
dniu cyklu miesiecznego — dla FSH, LH, estradiolu jest to 1-3 dzieni cyklu. Zalecane jest pobranie w godzinach

porannych.

PCOS (ZeSpé’f p0|iCyStyC2nyCh jajnlkéW) *W 2026 r. migdzynarodowa grupa ekspertéw opubliko-

wata konsensus, w ktérym zaleca sie stosowanie nowej

Role oznaczen laboratoryjnych w zaburzeniach hormo- nazwy: wielogruczotowy zespot metaboliczno-jajniko-
nalnych przedstawiamy ponizej na przyktadzie diagno- wy (polyendocrine metabolic ovarian syndrome, PMOS).
styki PCOS (PMOS)* Ma to zwracac uwage na wieloptaszczyznowy charakter

tej choroby i polepszac opieke nad Pacjentka.

PCOS (PMOS) jest jedng z najczestszych endokrynopatii u kobiet w wieku rozrodczym. Rozpoznanie opiera sie
obecnie na zrewidowanych kryteriach rotterdamskich, zaktualizowanych w 2023 r.
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Diagnostyka PCOS (PMOS)

Kod Nazwa Uwagi

Oznaczenie stezenia AMH moze by¢ wykorzystywane do diagnozowania PCOS
(PMOS) wytacznie u dorostych kobiet, jako alternatywa dla ultrasonograficznej
137 AMH oceny morfologii jajnikow.

U nastolatek oznaczanie AMH nie jest zalecane w diagnostyce PCOS (PMOS)
ze wzgledu na ograniczong uzytecznosc parametru w tej grupie wiekowej.

Potwierdzenie laboratoryjne hiperandrogenizmu biochemicznego

124 Testosteron
Markery gtowne: podwyzszone stezenie testosteronu catkowitego lub testoste-
125 Testosteron wolny ronu wolnego (oznaczanego metoda referencyjna lub
SHRG z wykorzystaniem wskaznika FAI)
126 ) . ) W PCOS (PMOS) obserwuie sie wzrost wskaznika FAI, wynikajacy
(globulina wigzgca hormony ptciowe) T ) Y
ze wzrostu stezenia testosteronu i/lub spadku stezenia SHBG.
3456 FAl - wspdtczynnik wolnych androgendw Hormony zwigzane z SHBG nie sg aktywne biologicznie.
(Testosteron/SHBG)
123 Androstendion Markery dodatkowe; rozwazy¢ oznaczenie, jesli stezenia markerow gtownych
121 DHEA-SO4 nie sg podwyzszone
Potwierdzenie/ wykluczenie owulaciji
13 Progesteron 7 dni przed spodziewang miesigczka

Badania laboratoryjne istotne w diagnostyce réznicowe;j

110 FSH

Inne przyczyny zaburzen miesigczkowania
il LH

100 TSH Choroby tarczycy

127 17-hydroksyprogesteron Choroby nadnerczy (nieklasyczny przerost nadnerczy)

Hiperprolaktynemia

Na wynik moze wptywac:

- niezachowanie wstrzemiezliwosci seksualnej

114 Prolaktyna (PRL) - intensywny trening

- stres

- przyjmowanie lekdw, np. trojpierscieniowych lekdw przeciwdepresyjnych,
metoklopramidu, estrogendw

Roznicowanie przyczyn hiperprolaktynemii niewielkiego stopnia

(stezenie prolaktyny do ok. 6,76 nmol/I [150 ug/l])

- test czynnosciowy z metoklopramidem—> wzrost prawidtowy to wzrost
2-6-krotny; wzrost wyzszy wskazuje na hiperprolaktynemie czynnosciowa;
wzrost < 2-krotny moze wskazywac na prolaktynoma lub by¢ wskazaniem
do dalszej diagnostyki

33563 Prolaktyna test czynnosciowy (2 pkt.)

- makroprolaktyna —> kompleksy PRL i IgG zawyzajgce stezenie PRL,

139 Maki lakt
axroproiaityna bez znaczenia klinicznego

Badania laboratoryjne stuzgce do oceny zaburzen gospodarki weglowodanowej,
lipidowej i ryzyka sercowo-naczyniowego w przebiegu PCOS (PMOS)

10 Glukoza
953 Test obcigzenia glukoza (75 g, 2 pkt: 0, 2h) Insulinoopornosc
Stan przecukrzycowy
160/161 Hemoglobina glikowana Cukrzyca
163 Insulina
14 Lipidogram (CHOL, HDL, nie-HDL, LDL, TG) Zaburzenia gospodarki lipidowej
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Zaburzenia kostne w okresie menopauzy

Okres perimenopauzalny i menopauzalny wigze sie z wystepowaniem objawow wynikajgcych z wygasania funkcji
hormonalnej jajnikow. Do typowych objawow zalicza sie m.in.: zmiany dtugosci cykli miesigczkowych, uderzenia gorg-
ca, zaburzenia snu, nadmierng potliwosc, wahania nastroju i chwiejnos¢ emocjonalng, obnizenie satysfakcji seksual-
nej. Po menopauzie dochodzi rowniez do utraty masy kostnej, gtownie na skutek niedoboru estrogenow.

Oznaczenia markeréw kostnych (BTM) sg dostepne od niedawna. Nalezy podkresli¢ szczegolne znaczenie tych
badan u kobiet w okresie menopauzy:

+ Wozrost stezenia BTM jest skorelowany ze zwiekszonym ryzykiem ztamar;

+  Prosta i szybka metoda oceny skutecznosci leczenia osteoporozy:
- Zmiany stezert markerow w odpowiedzi na terapie - juz po 3 miesigcach od jej rozpoczecia
- Wsparcie personalizacji i optymalizacii terapii.

Zalecane przez IOF i IFCC (Miedzynarodowa Fundacje Osteoporozy oraz Miedzynarodows Federacije

Chemii Klinicznej i Medycyny Laboratoryjnej) markery obrotu kostnego

Beta-Crosslaps (beta-CTX)
[C-koricowy usieciowany telopeptyd
3447 tancucha alfa kolagenu typu |, referencyjny marker resorpcji kosci
ang. Collagen Type |
Crosslinked C-telopeptide]

PINP catkowity
3463 [N-koricowy propeptyd prokolagenu typu |, referencyjny marker kosciotworzenia
ang. N-Propeptide of Type | Procollagen]

W diagnostyce roznicowej przyczyn niezrownowazonego obrotu kostnego nalezy uwzgledni¢ osteomalacje i krzywi-
ce, nadczynnosc przytarczyc lub tarczycy, hiperkalcemie ztosliwg, chorobe Pageta, szpiczaka mnogiego i przerzuty
nowotworowe do kosci oraz inne choroby zwigzane z kosciotworzeniem i przebudowag kosci.

Oznaczenia markerow obrotu kostnego (BTM) CTX i PINP — uwagi praktyczne

+ Materiatem do oznaczen jest osocze EDTA
+ Krew na oznaczenie beta-CTX pobierac rano (7.30-10.00), na czczo
+ W dniu poprzedzajgcym oznaczenie BTM nie przyjmowac suplementow wapnia i nie spozywac alkoholu
+ Unika¢ intensywnego wysitku fizycznego w ciggu 48 h przed badaniem
+ U kobiet miesigczkujgcych oznaczenia przeprowadzac w fazie pecherzykowe;
+ U pacjentow z przewlektg chorobg nerek powyzej stadium 3, stezenie catkowitego PINP, beta-CTX
i osteokalcyny moga byc¢ zawyzone. Obnizenie funkcji filtracyjnej nerek nie ma wptywu na stezenie izoenzymu
kostnego ALP (alternatywny marker kosciotworzenia)
+ Stezenie BTM rosnie po ztamaniach kosci
- wzrost stezenia markerdw resorpcji wyprzedza wzrost markerow kosciotworzenia
- podwyzszenie stezenia moze utrzymywac sie do roku od ztamania

diag.pl grupadiagnostyka.pl



Badania diagnostyczne w wybranych obszarach

Cigza

Diagnostyka prekoncepcyjna

Dzieki analizie materiatu genetycznego przysztych rodzicow mozliwe jest wykrycie nosicielstwa mutacji odpo-
wiedzialnych za choroby dziedziczne, ktore moga ujawniac sie u potomstwa. Panele badar obejmujgce od kil-
kudziesieciu do nawet ponad tysigca jednostek chorobowych pozwalajg na precyzyjng ocene ryzyka oraz wdro-
zenie odpowiednich strategii, takich jak konsultacja genetyczna czy rozwazenie diagnostyki preimplantacyjnej,
CO znaczaco zwieksza bezpieczenstwo planowanej cigzy i daje parom wieksze poczucie kontroli nad procesem

prokreacii.

Diagnostyka prekoncepcyjna - panele przesiewowe

Kod NEVANYEY Zakres badania
Test nosicielstwa przed cigza, 141
5421 gendw: SMA, mukowiscydoza Przesiewowe, szerokie badanie nosiciel-
POdSt?WOWY ) ) i choroby recesywne (kobieta) stvva. ’
Badanie powinno by¢ wykonane u obojga Analiza 141 gendw, ponad 13 900 patogen-
partnerow, aby poznac indywidualne i wspolne, o . nych lub prawdopodobnie patogennych
partnerskie ryzyko prokreacyjne. Test nosicielstwa przed ciaza, 141 wariantéw.
5422 genow: SMA, mukowiscydoza
i choroby recesywne (mezczyzna)
Rozszerzony test nosicielstwa przed
Rozszerzon Baze cwaza,.1900+ g Sk, mukngscy— Bardziej szczegdtowe badanie nosiciel-
; Y . ) doza i choroby recesywne (kobieta) stwa. Zwigksza szanse wykrycia nosiciel-
Badanie powinno by¢ wykonane u obojga L o
. L : : ) . stwa rzadziej spotykanych wariantow.
partnerow, aby poznac¢ indywidualne i wspolne, Rozszerzony test nosicielstwa przed
partnerskie ryzyko prokreacyjne. cos cigza, 1900+ gendw: SMA, mukowiscy-

doza i choroby recesywne
(mezczyzna)

Diagnostyka prekoncepcyjna - najczestsze choroby recesywne

Szacuje sie, ze wiekszos¢ 0sob jest bezobjawowymi nosicielami co najmniej kilku patogennych wariantow genéw od-

powiedzialnych za choroby dziedziczne. W sytuacji, gdy oboje partnerzy sg nosicielami mutacji w tym samym genie,
ryzyko urodzenia dziecka chorego wynosi 26% w kazdej cigzy.

Kod NEVANEY

3812 Mukowiscydoza (gen CFTR - 36 mutacji)

3819 Gtuchota wrodzona DFNBT1 (gen GJB2 - caty)
Fra-X, zespot tamliwego chromosomu X - analiza w kierunku obecnosci premutaci

3875 i mutacji dynamicznej polegajacej na ekspansji powtdrzen (CGG) w SUTR genu FMRI

2071 Rdzeniowy zanik miesni SMA (identyfikacja delecji eksondw 7 i 8 genu SMN1 wraz z okresleniem liczby kopii
genu SMNTi SMN2) — test MLPA

4466 Zespot Smitha, Lemlego i Opitza (DHCRY - caty gen)
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Badania podczas cigzy - standard organizacyjny opieki okotoporodowej

Harmonogram badan laboratoryjnych w poszczegodlnych tygodniach cigzy reguluje Rozporzadzenie Ministra Zdrowia
z dnia 16 sierpnia 2018 r. w sprawie standardu organizacyjnego opieki okotoporodowej (tekst jedn.: Dz.U. 2023 poz.
1324), ze zmianami wprowadzonymi Rozporzgdzeniem Ministra Zdrowia z dnia 23 pazdziernika 2025 r. (Dz.U. 2025 poz.

1525), ktore weszto w zycie z dniem 7 maja 2026 .

Badania do 10. tygodnia cigzy

Cytologia cienkowarstwowa (LBC)

Badania

Kod Nazwa Znaczenie/uwagi

3 Morfologia krwi Ogdlny stan zdrowia

Zagrozenie anemig i/lub niedoborem Zelaza
4 Ferrytyna

Oznaczenia ferrytyny nie nalezy
1 Badanie ogdlne moczu przeprowadzac w trakcie stanu zapalnego
10 Glukoza Ocena gospodarki weglowodanowej
958 OGTT w cigzy (75g, 3 pkt: 0, 1, 2h) OGTT - u kobiet z czynnikami ryzyka rozwoju cukrzycy cigzowej
100 TSH Ocena funkgji tarczycy
300 HBs antygen
o Badania przesiewowe w kierunku infekcii

310 HCV przeciwciata
300 HIV Ag/Ab (Combo) W laboratoriach Diagnostyka testy przesiewowe kretkowe (kod 338)

i niekretkowe (kod 330) stosowane sa zamiennie. Wyniki nieujemne

Kita (Treponema pallidum), test przesie- sg weryfikowane testami potwierdzenia dobranymi tak, by wypetniaty
330 Ilub 338 WOoWy obowigzujgce zalecenia diagnostyczne.
T \ dii IgM
s40 exopiasma gondiiig O ile kobieta w cigzy nie przedstawi wyniku potwierdzajgcego obec-
" .

34 Toxoplasma gondii IgG nosc IgG sprzed ciazy
920 Grupa krwi O ile kobieta w ciazy nie ma odpowiednio potwierdzonego wykonane-

go wczesniej badania grupy krwi
94 P/c. odpornosciowe (dawnigj t. Coombsa)

tologia ginekologi

131 Lub 136 Cytologia ginekologiczna O ile nie byto wykonane w ciggu 12 miesiecy przed cigza

od 15. do 20. tygodnia cigzy

94

Badania

P/c. odpornosciowe (dawniej t. Coombsa)

o bieliteloge Kk Ogdlny stan zdrowia
] Badanie ogdlne moczu Zagrozenie anemig i/lub niedoborem zelaza
Badania od 21. do 26. tygodnia cigzy
1 Badanie ogdlne moczu
T [ dii IgM
ngO Tgizg\zzgz Zg;d:; ISG U kobiet z uiemnym wynikiem w | trymestrze

od 24. do 28. tygodnia cigzy

U kobiet Rh ujemnych

958

OGTT w cigzy (75g, 3 pkt: 0, 1, 2h)
Badania

Morfologia krwi

Badanie ogdine moczu

od 27. do 32. tygodnia cigzy

Ogdlny stan zdrowia
Zagrozenie anemig i/lub niedoborem Zelaza

diag.pl
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10
Badania od 33. do 37. tygodnia cigzy

Kod Nazwa Znaczenie/uwagi
3 Morfologia krwi Ogdlny stan zdrowia
Zagrozenie anemig i/lub niedoborem Zelaza
1 Badanie ogdine moczu
300 HBs antygen
320 HIV Ag/Ab (Combo)
310 HCV przeciwciata

Kita (Treponerna palidurm), test przesie- u kobiet ze zwiekszonym ryzykiem zakazenia

wowy

330 lub 338

1310 Wymaz z przedsionka pochwy i odbytnicy
w kierunku paciorkowcow grupy B (GBS)

Badania od 38. do 39. tygodnia cigzy

3 Morfologia krwi

od 35. do 37. tygodnia cigzy

Ogdlny stan zdrowia
Zagrozenie anemig i/lub niedoborem Zelaza

1 Badanie ogdlne moczu
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TORCH - badania serologiczne

Zakazenia z grupy TORCH obejmuja:

Toxoplasma gondii

~inne” (ang. other), m.in. Treponema pallidum, wirus zapalenia watroby typu B,
HIV, parwowirus B19, wirus ospy wietrznej.

cytomegalowirusa (CMV)

-
O
R  wirusa rézyczki
C
H

wirusa opryszczki pospolitej (HSV).

Patogeny z grupy ,inne” niosg ze sobg ryzyko dla matki i dziecka, pozostate sg zwykle niegrozne dla ciezarnej,
ale moga powodowac zagrozenie dla ptodu. Najciezsze nastepstwa wystepujg zwykle przy zakazeniach w pierw-
szym trymestrze cigzy (z wyjatkiem HSV). Wczesne i prawidtowo ukierunkowane badania serologiczne pozwalajg na
ocene odpornosci pacjentki oraz identyfikacje zakazen o znaczeniu klinicznym. W diagnostyce TORCH kluczowsa role
odgrywa wykluczenie swiezego zakazenia.

brak kontaktu

- - z patogenem .
IgM IgG —» (kilkutygodniowe okno —» da!sza.obserwa‘lqla
unikanie czynnikow ryzyka

serologiczne!)

obserwacja w kontekscie

mozliwa wczesha danych z wywiadu
|gM+ |gG— —» infekcja, —> i objawow,
interferencje, powtdrzenie oznaczenia
reakcje krzyzowe za 2 tygodnie
awidnos¢ niska:
ocena fazy infekcji poprzez mozliwa wczesnha
IgM+ IgG+ —» mozliwa infekeja — oznaczenie awidnoscilgG ~ — faza infekcii
awidnos¢ wysoka:
zakazenie nastgpito
prawdopodobnie obserwacja i dalsze przed ponad czterema
IgM' IgG"' —» infekcja przebyta —» postepowanie w kontekscie miesigcami
przed cigza danych z wywiadu

Wynik badania serologicznego w kierunku infekcji patogenami z grupy TORCH moze ulec zmianie w trakcie cig-
zy, dlatego w przypadku podejrzenia swiezego zakazenia wskazane sg dodatkowe badania.

Przeciwciata klasy IgM moga pojawiac sie zarowno w ostrej infekcji, jak i w reaktywacji, ale rowniez w przebiegu
reakcji nieswoistych czy przewlektych stanow zapalnych. Kazdy dodatni wynik IgM wymaga dalszej weryfikaciji.

diag.pl grupadiagnostyka.pl
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Badania prenatalne

Nieinwazyjne biochemiczne testy prenatalne w kierunku wad chromosomowych

Rozporzadzenie Ministra Zdrowia z 2024 r. gwarantuje prawo do badar prenatalnych wszystkim kobietom w cigzy.
Oznaczenia markerow we krwi matki, jak rowniez USG ptodu oraz komputerowa ocena ryzyka choroby dziecka,
powinny by¢ przeprowadzane zgodnie ze standardami FMF (ang. The Fetal Medicine Foundation). Badania te majg
status badan przesiewowych — nie diagnozujg choroby u ptodu, a jedynie okreslajg ryzyko jej wystgpienia.

W laboratoriach Diagnostyka S.A. badania prenatalne w kierunku wad chromosomowych w | trymestrze cigzy sg
wykonywane w jednym z trzech systemaow laboratoryjnych zaakceptowanych przez FMF:

+ Elecsys (Roche)
+ Delfia (PerkinElmer)
+  Kryptor (BRAHMS)

Badanie krwi musi by¢ przeprowadzone w 11-13 t.c. oraz w ciggu 2 dni przed lub po badaniu USG ptodu.

Dla | trymestru cigzy zalecane jest oznaczenie biatka PAPP-A i wolnej podjednostki beta gonadotropiny kosmowkowej
(fBHCG). Wartosc¢ diagnostyczng zwieksza jednoczasowe oznaczenie markerow:

+ 3374 PAPP-A + HCG wolna podjednostka beta (Delfia)
+ 3403 PAPP-A + HCG wolna podjednostka beta (Kryptor)
+ 3404 PAPP-A + HCG wolna podjednostka beta (Roche)

Wykonywanie badar prenatalnych w Il trymestrze (testu potrojnego) u ciezarnych powinno by¢ zarezerwowane dla
pacjentek, u ktorych nie wykonano zadnego testu przed koricem 14 tygodnia cigzy (np. jesli pacjentka zgtosita sie za
pozno, Zle oceniono wiek cigzy, nie uzyskano wyniku itp.).

W takiej sytuacji mozliwe jest oznaczenie markerow i ocena ryzyka wystgpienia aberracji chromosomowych
w raporcie PRISCA b.

Przeprowadzenie procedury wymaga doktadnego wypetnienia przez lekarza Zlecenia Wykonania Raportu PRI-
SCA-5. Na zleceniu tym uzupetnione muszg zosta¢ wszystkie dane z wywiadu lekarskiego, data ostatniej mie-
sigczki, dtugosc¢ cykli, data wykonania USG, wiek ptodu i wyniki odpowiednich pomiarow. Wymagana jest réwniez

swiadoma zgoda pacjentki na badanie i udostepnienie dokumentacji medycznej (kserokopia USG).

W Il trymestrze zlecenie powinno obejmowac:

+ 116 Beta-HCG

+ 118 Estriol wolny

+ 205 AFP

+ 120 Prisca - raport
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Preeklampsija (PE)

Preeklamsja - ocena ryzyka - ,test ztozony”

Do standardowej opieki nad kobietg cigezarng warto tez wtaczyc¢ badania w kierunku preeklampsiji.

Nie sg one uwzglednione w standardzie opieki okotoporodowej, natomiast sg zalecane przez

Polskie Towarzystwo Ginekologdéw i Potoznikow.

Preeklamsja w poprzedniej cigzy
Przewlekta choroba nerek
Nadcisnienie przewlekte

Cukrzyca typu1i2
Zespot antyfosfolipidowy (APS)

Toczen rumieniowaty uktadowy (SLE)

Badania lekarskie

Wiek > 35 lat

BMI > 30 kg/m2

Pierwsza cigza lub odstep od ostatniej cigzy > 10 lat
Cigza wieloptodowa, rodzinne wystgepowanie PE

Czynniki ryzyka Badania krwi

PIGF (proangiogenny)
(naczyniowo-$rédbtonkowy czynnik wzrostu)
spadek ekspresji

wigzanie sie z receptorem (sFLT-1)

£

sFLT-1 (antyangiogenny)

(rozpuszczalna fms podobna kinaza tyrozynowa 1)
wzrost stezenia wyprzeda pojawienie sie preeklamsiji
o kilka tygodni

Srednie cignienie tetnicze (MAP)
Indeks pulsacji tetnic macicznych (UtA PI)

Czestosc wystepowania preeklampsji okresla sie na 2-5% cigz. Czestosc ta wzrasta do 20% u ciezarnych z cukrzy-
cag i do 40% u ciezarnych z chorobg nerek. Wtgczenie PIGF do screeningu w | trymestrze cigzy umozliwia wczesne
wdrozenie profilaktyki aspirynowej w sposoéb celowany - u pacjentek, dla ktorych jest to uzasadnione.

Oznaczenie odpowiednich markeréw w Il lll trymestrze cigzy (PIGF, sFLT-1) ma znaczenie zarowno predykcyjne, jak
i diagnostyczne, tzn. moze potwierdzic lub wykluczy¢ wystgpienie preeklampsji w okreslonym przedziale czasowym.

predykcja
| trymestr Il trymestr
PIGF PIGF i/lub sFLT-1
3338 PIGF (Delfia)
3327 PIGF (Roche)
3326 SFLT-1 - (Roche)
3328 Indeks sFLt-1/PIGF (Roche)

predykcja i diagnoza

Il trymestr

PIGF
SFLT-1

optymalnie tgcznie

Laboratoryjne badania prenatalne w kierunku oceny
ryzyka stanu przedrzucawkowego i w kierunku wad
chromosomowych w | trymestrze mozna wykonac
z tej samej probki krwi.
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Nieinwazyjne genetyczne testy prenatalne (NIPT)

Kolejng metoda nieinwazyjnej przesiewowej diagnostyki prenatalnej jest analiza wolnego pozakomorkowego DNA
ptodu (ang. cell-free fetal DNA, cffDNA) we krwi matki. Testy NIPT sg zalecane szczegdlnie u kobiet, u ktdrych ryzy-
ko trisomii chromosomu 21, 18 lub 13 u ptodu, oszacowane z zastosowaniem markerow biochemicznych, miesci sie
w przedziale 1:300 - 1:1000.

Przy ryzyku posrednim (1100 - 1:300) rekomenduje sie NIPT lub badanie inwazyjne, natomiast przy ryzyku wysokim
(> 1100) - badania inwazyjne. Badania NIPT pozwalajg réwniez oszacowac ryzyko wybranych zespotéw mikroaberracii
chromosomowych.

Testy prenatalne NIPT wykonywane sg w wybranych punktach pobran.

Liste placowek znalez¢ mozna na stronie diag.pl, Katalog i Mapa Punktéw Pobran Krwi, po wybraniu filtra
»Nieinwazyjne testy prenatalne NIPT”.

Badania wymagajg wypetnienia specjalnych formularzy.
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Diagnostyczne inwazyjne badania prenatalne

Inwazyjna diagnostyka prenatalna stanowi standard postepowania w weryfikacji nieprawidtowych wynikow badan
przesiewowych oraz w diagnostyce cigz obcigzonych zwiekszonym ryzykiem aberracji chromosomowych lub cho-
rob genetycznych ptodu. Analiza materiatu ptodowego, najczesciej uzyskanego drogg amniopunkcji, moze obejmo-
wac ocene kariotypu, szybka diagnostyke aneuploidii metodg QF-PCR lub badanie z zastosowaniem mikromacierzy

aCGH.

+ Klasyczny kariotyp (nr bad.: 3879) -> ocena aberracji liczbowych i duzych zmian strukturalnych chromosomow,
w tym translokacji zrownowazonych.

+ QF-PCR (nr bad.: 4280)-> szybka identyfikacja najczestszych aneuploidii - chromosomadw 13,18, 21, X i V.

+ Mikromacierz aCGH (60k, ,kariotyp molekularny”) -> wykrywa réwniez submikroskopowe zmiany liczby kopii DNA,

w tym mikrodelecje i mikroduplikacje, niewidoczne w klasycznym badaniu kariotypu.
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Najszerszy zakres testu

Inne wersje testu

Aneuploidie wszystkich chromosoméw

Triploidia

Pte¢ ptodu

RhD

Zakres badania dla cigzy blizniaczej

Vanishing Twins

Odsetek frakcji ptodowej DNA niezbedny dla
uzyskania wyniku

Procent niezgtaszalnych wynikéw

Technologia rozdziela cfDNA od cffDNA

Czas oczekiwania na wynik

Badanie mozna wykonac od:

Czutosé dla:
T21
Ti8
Ti3

Czutos¢ dla pozostatych parametréw

Technologia

Certyfikaty

Odstawienie
heparyny

Refundacja kosztéw badania inwazyjnego

Harmony Sanco

kod bad.: 3900
T2

Ti8

Ti3

aneuploidie XY
zespot diGeorge'a

Harmony (T21, 18, 13) kod bad.: 3920
Harmony (T21, 18, 13, XY) kod bad.: 3921

nie

nie

tak

nie

T21,13,18
obecnosc Y

nie

>3%

350%

nie

do 10 dni roboczych

10 tc

99.3%
974%
93.8%

Zespot diGeorge'a 75%

metoda DANSR/FORTE (wybrane regiony genomu)
Avriosa cell-free DNA System, AcfS (Ariosa Diagnostics/
Roche)

CE-IVD, CLIA, CAP

nie

nie

kod bad.: 4959

T21

T18

T13

aneuploidie XY

ponad 430 zespotéw delecji/duplikacji > 7 min par
zasad

SANCO RhD kod bad.: 4957

tak

nie

tak

tak

T 21,13,18;

aneuploidie wszystkich autosomow
obecnos¢ Y

delecje/duplikacje powyzej 7 Mpz

nie

>1%

<1%

nie

do 5 dni roboczych

10tc

>999%
>999%
>999%

zespoty delecji/duplikacji > 7 min par zasad: 74,1%

metoda NGS (caty genom)
llumina VeriSeq™ NIPT Solution (lllumina)

CE-IVDR

nie

tak
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NIFTY pro

kod bad.: 4704

T21

T8

T3

aneuploidie XY

92 zespoty delecji/duplikacji >6 min par zasad

NIFTY basic (T21, 18, 13, pted) kod bad.: 4700
NIFTY standard (T21, 18, 13, aneuploidie XY, ptec¢)
kod bad.: 4701

NIFTY Twins - dla ciazy blizniaczej (T21, 18, 13,
pte¢ - wykrywanie chromosomu Y)

kod bad.: 4703

tak

nie

tak

nie

T21,18,13
obecnosc Y

nie
>35%
12%

nie

6-10 dni

10tc

9917%
9824%
>999%

aneuploidie XY > 999%

metoda niskopokryciowego NGS (caty genom)
algorytmy bioinformatyczne BGI Genomics

CE-IVD

tak

nie

Panorama pro

kod bad.: 4682

T21

T8

Ti3

aneuploidie XY

triploidia

5 zespotdw zespotdw delecii

del 229 (zespot DiGeorge'a),

del Bp (zespot Cri-du-chat),

del 1036,

del 16g11-q13 (zespdt Angelmana)
del 15g11.2 (zespoét Pradera-Willego)

Panorama Test (T21, 18, 13, XY, pte¢, triploidia)
(kod bad.: 4680)

Panorama Test (T21, 18, 13, XY, ptec, triploidia, del 229112 )

(kod bad.: 4681)

nie

tak

tak

nie

T21,13,18

okreslenie ptci kazdego z bliznigt

aneuploidie XY

triploidie

zespdt DiGeorgea (tylko dla blizniat jednojajowych)

tak

>28%

340%

tak

Test Panorama réznicuje DNA matki i ptodu, jak réwniez

indywidualne frakcje ptodowe u bliznigt dwujajowych.

do 10 dni roboczych

9tc

99.0%
941%
>99%

Triploidia >99%

del 22q (zespot DiGeorge'a) 83.3%
del Bp (zespodt Cri-du-chat), >99%
del 1p36 >99%

zespot Angelmana 955%

zespot Pradera-Wiliego 93.8%

metoda SNP-based NGS (wybrane loci)
Panorama NIPT (Natera)
CE-IVD, CLIA

nie

nie
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DiagNIPT

kod bad.: 5376
T2
Ti8
Ti3
aneuploidie XY

nie

nie

tak

nie

T21,13,18
obecnosc Y

nie

>1%

1%

nie

do 5 dni

10 tc

>999%
>999%
>999%

metoda NGS (caty genom)
llumina VeriSeg™ NIPT Solution
(lllumina)

CE-IVD, CLIA, CAP

nie

nie
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Zaburzenia ptodnosci

Dane WHO wskazujg, ze zaburzenia ptodnosci dotykajg 1 na 6 osob w skali $wiata. U par zmagajacych sie z proble-
mami z poczeciem zaburzenia mogg wystepowac u obojga partneréw (26,3%), tylko u kobiety (30,6%), badz tylko
u mezczyzny (18,7%).

Diagnostyka laboratoryjna jest niezbednym elementem oceny czynnikow moggcych powodowac zaburzenia ptod-
nosci. Przydatne moga byc¢ zardwno oznaczenia podstawowe i hormonalne, jak i badania w kierunku infekcji uro-
genitalnych, zaburzert immunologicznych, jak i genetycznych przyczyn niepowodzen rozrodu oraz wspomagajace
diagnostyke endometriozy. Zakres badan powinien by¢ podyktowany danymi z wywiadu lekarskiego i historig pa-
cjentki, jak réwniez doswiadczeniem wtasnym lekarza.

Badanie nasienia

Seminogram jest podstawowym badaniem z obszaru nieptodnosci meskiej. Obnizona liczba i ruchliwosc plemni-
kow, zaburzenia ich morfologii mogg by¢ wynikiem zaburzen hormonalnych, wad genetycznych, ale rowniez niepra-
widtowosci stylu zycia.

Badanie nasienia - preanalityka

Przed badaniem wymagane jest zachowanie 2-7 dniowej abstynencji seksualnej. Dtuzszy lub krotszy
czas od ostatniej ejakulacji moze wptywaé¢ na wynik. Nasienie uzyskiwane jest drogg masturbaciji,
bezposrednio do jatowego, plastikowego pojemnika na mocz. Pobrania nasienia najlepiej dokonac
w przeznaczonym do tego miejscu w laboratorium. W szczegdlnych przypadkach nasienie mozna uzyskac
poza laboratorium, po ustaleniu terminu dostarczenia do laboratorium. W takim przypadku nasienie
transportowac¢ w temperaturze ok. 37-38°C (w przyblizeniu w temperaturze ciata).

Na wynik badania moze wptywac: przemeczenie, wysoka gorgczka, antybiotykoterapia, za krétka lub za dtuga abs-
tynencja seksualna, alkohol, promieniowanie jonizujgce, ultradzwieki. Po kuracji antybiotykowej nalezy odczekac ok.
2 tygodnie.

Kod Nazwa

Ocena plemnikéw oraz wydzieliny prostaty i pecherzykdw nasiennych. Oceniane sg
parametry fizykochemiczne, objetosc i czas uptynnienia ejakulatu, a w badaniu mikro-
skopowym - liczba i koncentracja plemnikéw, ich morfologia (odsetek plemnikéw
133 Seminogram o prawidtowej budowie), zywotnosc i ruchliwose, z uwzglednieniem ruchu postepo-
wego).

W opisie obrazu mikroskopowego uwzglednia sie obecnosc i leukocytow peroksyda-
zo-dodatnich i komaorek okragtych.

Analiza nasienia z wykorzystaniem systemu SCA (Sperm Class Analyzer SCA®). Opro-
gramowanie przetwarza obraz mikroskopowy rejestrowany kamerg video i analizuje
poszczegdlne parametry ruchu i morfologii plemnikow. Umozliwia bardziej szczegoto-
wag analize morfologii plemnikdw, z okresleniem nieprawidtowosci gtowki, akrosomu,
wstawki oraz witki, jak rowniez indeksu teratozoospermii.

Seminogram - wspomagany kompute-

828 rowg analizg danych
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Trombofilie

Cigza jest zwigzana z 2-b-krotnie wyzszym ryzykiem wystgpienia zylnej choroby zakrzepowo-zatorowej, ktora
moze prowadzi¢ do obumarcia ptodu i poronienia. W okresie przedporodowym najczesciej diagnozowana jest
zakrzepica zyt gtebokich, natomiast po porodzie rosnie ryzyko zatorowosci ptucnej. Predyspozycje genetyczne
i zespot antyfosfolipidowy (APS) stanowig podstawowe czynnikiryzyka choroby zakrzepowo-zatorowej. Dodatkowymi
czynnikami ryzyka sg: unieruchomienie, zakazenie i zaptodnienie in vitro.

Zaburzenia zakrzepowe wrodzone
Genetyczne predyspozycje do zaburzen krzepniecia mogace wynikac z mutacji genow czynnikow krzepniecia:

Kod Nazwa

Badania pojedyncze

239 Czynnik V Leiden [mutacja genu Fb5 Leiden G1691A]
240 Mutacja 20210 G-A genu protrombiny [mutacja genu F2 G20210A]
24 Termolabilny wariant MTHFR - analiza wariantow A1298C oraz C677T [mutacje genu MTHFR: A1298C oraz C677T]

3908 Polimorfizm R2 genu czynnika V [mutacja genu F5 R2 H1299R]
3868 Polimorfizm - 675 4G/5G w genie PAI-1 (SERPINET) [mutacja genu PAI-1 SERPINET 675 (4G/5G)]

Badania panelowe

4699 Ryzyko poronier, podstawowy panel badart genetycznych [mutacje: Fb Leiden GI691A; F2 G20210A]

Ryzyko poronier, rozszerzony panel badan genetycznych

2
8920 [mutacje: F5 Leiden G1691A i R2 H1299R; F2 G20210A; MTHFR: A1298C i C677T; PAI-1 SERPINE1 675 (4G/5G)]

Wrodzone niedobory naturalnych antykoagulantow, tj. antytrombiny, biatka C i biatka S zwigzane zwigzane sg ze
zwiekszonym ryzykiem wystgpienia zylnej choroby zakrzepowo-zatorowe;.

235 Antytrombina Ill, aktywnosc Wyniki oznaczert moga by¢ niemiarodajne u osob

leczonych przeciwzakrzepowo. Nie zaleca sie prze-
prowadzania badan u chorych ze swiezo rozpoznang
3371 Biatko S, aktywnosc¢ zakrzepica.

237 Biatko C, aktywnosc¢

Zaburzenia zakrzepowe nabyte - zespdt antyfosfolipidowy (APS)

Diagnostyka zespotu antyfosfolipidowego jest dwuptaszczyznowa — obejmuje objawy kliniczne i wskazniki laborato-
ryjne. APS manifestuje sie poprzez objawy kliniczne w 6 domenach.

Objawom klinicznym musi towarzyszy¢ obecnosc¢ przeciwciat antyfosfolipidowych stwierdzona w odstepie <3 lat od
spetnienia kryteriow klinicznych. Do markeréow klasycznych zalicza sie:

+ obecnos¢ antykoagulantu toczniowego (bad. nr 655)

lub

+ obecnos¢ przeciwciat antykardiolipinowych (aCL) lub przeciwko B2-glikoproteinie | (anty-p2GPI) w klasie IgG lub
IgM (bad. nr 642, 645).
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W kryteriach klasyfikacyjnych APS z 2023 r, majgcych zastosowanie gtéwnie w badaniach klinicznych i naukowych,
wiekszg wage punktowa przypisuje sie utrzymujgce; sie, czyli stwierdzonej dwukrotnie w odstepie co najmniej 12 tyg.,
obecnosci przeciwciat, jak rowniez wysokiemu stezeniu autoprzeciwciat antykardiolipinowych (aCL) lub przeciwko
R2-glikoproteinie | (anty-R2GPI), szczegdinie w klasie IgG.

Sposrod markerow nieklasycznych APS, najczesciej stwierdzane sg przeciwciata anty-PS/PT. Sg one uznane za istot-
ny czynnik ryzyka rozwoju APS u chorych na uktadowe choroby tkanki tacznej, zwtaszcza SLE. Majg rowniez istot-
ne znaczenie w ocenie ryzyka zakrzepow - jako jedyne z nieklasycznych przeciwciat antyfosfolipidowych zostaty
uwzglednione w skali GAPSS (Global Antiphospholipid Syndrome Score), stuzacej do oceny ryzyka zakrzepowego
i powiktan potozniczych.

Oznaczenie antykoagulantu toczniowego w Diagnostyce jest przeprowadzane zgodnie z wytycznymi International
Society on Thrombosis and Haemostasis (ISTH) — z uwzglednieniem badania przesiewowego, testu potwierdzajg-
cego i testu mieszania, w zaleznosci od konstelacji otrzymywanych wynikow. Kluczowe znaczenie dla wiarygodnosci
wyniku ma odpowiednia obrobka przedanalityczna probki.

Nalezy:

1. Pobrac¢ krew zylng do dwoch probdéwek z cytrynianem sodu

2. Odwirowac krew niezwtocznie po pobraniu przy 1500 - 2000 x g przez 10 minut

3. Osocze zebrac¢ znad krwinek (pozostawiajac warstwe osocza nad krwinkami) do czystej probowki
4. Powtdrnie odwirowac przy wyzszej predkosci (2000-2500 x g) przez 10 minut
5

. Zebrac osocze znad osadu do kolejnej czystej probowki i zamrozic

Powyzsza procedura pozwala na uzyskanie osocza ubogoptytkowego (PPP, platelet poor plasma), optymal-
nego do oznaczen z zakresu koagulologii. Uzyskane osocze nalezy zamrozi¢ do 4 godzin od pobrania (-20°C),
w dwoch osobnych probdwkach opisanych ,osocze cytrynianowe” Na zleceniu konieczne jest podanie informaciji
0 zazywanych przez pacjenta lekach, szczegolnie przeciwkrzepliwych.
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Genetyczne podtoze nieptodnosci

Badania genetyczne stanowig wazne uzupetnienie diagnostyki nieptodnosci i nawracajgcych poronien.

Kobieta Mezczyzna

+ opisane wczesniej predyspozycie do zaburzer krzepniecia, *+ @berracje chromosomowe

+ aberracje chromosomowe, + zmiany w obrebie genu CFTR i regionu AZF

+ wybrane warianty genetyczne zwigzane z ryzykiem chromosomu Y, prowadzace do zaburzen
poronien, spermatogenezy, w tym azoospermii

+ zmiany genetyczne powigzane i oligozoospermi.

Z przedwczesnym wygasaniem czynnosci jajnikow.
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Translokacja zrownowazona miedzy chromosomami 4 i 9 u pacjentki
z niepowodzeniami potozniczymi w wywiadzie.

Kod

Zaburzenia chromosomowe — aberracje liczbowe i strukturalne

130 ‘ Kariotyp z krwi obwodowej

Genetyczne uwarunkowania nawracajgcych poronien

5386 ‘ Nawracajgce poronienia. Identyfikacja haplotypu M2 w promotorze genu ANXAS.

Genetyczne tto obnizonej rezerwy jajnikowej

Przedwczesne wygasanie czynnosci jajnikdw zwigzane z genem FMR1 (badanie regionu zawierajgcego powtodrzenia CGG w
genie FMRT), POI

Badanie okresla liczbe powtdrzert CGG w genie FMR1. Pozwala na identyfikacje alleli prawidtowych (<45 powtdrzen), po-
Srednich (45-54), premutacji (65-199) oraz petnej mutacji (200 powtdrzen).

4628

Genetyczne przyczyny zaburzen spermatogenezy

Nieptodnos¢ meska - badanie genu CFTR (gen CFTR - 7 mutacii, polimorfizm IVS8Tn z oceng odcinka TG, c1621_

899 1523delCTT(F508del), CFTRdele2,3(21kb), ¢.3718-2477C>T(3849+10kbC>T), c1624G>T(G542X), c165/C>T(R553X), C.
350G>A(R117H), c16562G>A(G551D), c1210-34_1210-6TG[O_13]T[5], c1210-12T[5_9])
908 Nieptodnos¢ meska, azoospermia, oligozoospermia (badanie regionu AZF)

Rozszerzona diagnostyka genetyczna zaburzer ptodnosci

Przedwczesne wygasanie funkcji jajnikow (POF). Analiza sekwencji kodujacej 27 gendw: BMP15, CYP17A1, CYP19AT, FIGLA,
FOXL2, FSHB, FSHR, GALT, GDFS, GNAS, GNRHR, KISS1, KISS1R, LHB, LHCGR, NOBOX, NRSA1, POR, PROK2, PROKR2, SE-
5313 MASA, STAGS, TAC3, TACR3, WDRI11, WT1

(w przypadku podejrzenia pierwotnej niewydolnosci jajnikow lub wczesnego wyczerpania rezerwy jajnikowej - rozszerzenie
diagnostyki, wykonywane na podstawie badania petnoeksomowego (WES))

Hipogonadyzm hipogonadotropowy. Analiza sekwencji kodujacej 32 genow: CHDZ, CYP19A1, DUSP6, FEZF1, FGF17, FGFS,
FGFRT, GNRH1, GNRHR, HS6STT, IL17RD, ANOST (KAL), KISS1, KISSTR, LEP, LEPR, LHB, LHCGR, NROB1, NREA1, NSMF, POLR3B,

5316 PROK2, PROKR2, PROPT, SEMA3A, SEMASE, SOX10, SPRY4, TAC3 TACR3, WDR11
objawy przedwczesnego lub opdznionego dojrzewania ptciowego, wykonywane na podstawie badania pethoeksomowego
(WES).
Zaburzenia rozwoju i réznicowania ptci. Analiza sekwencji 19 gendw: AR, ARX, ATRX, CHD7, CYPTIA1, CYPT/AT, DHCRY, DHH,
5318 DYNC2H1, HSD17B3, HSD3B2, NEK1, NR5A1, POR, SOX9, SRD5A2, SRY, STAR, WT1

(rozbieznosci pomiedzy ptcig genetyczng a fenotypowa, wykonywane na podstawie badania petnoeksomowego (WES)
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4958

Zespot niewrazliwosci na androgeny - analiza sekwenciji catego regionu kodujgcego genu AR, z jednoczesng identyfikacjg
ptci genetycznej.

4448

Przerost nadnerczy, wrodzony (gen CYP21A2 - najczestsze mutacje) — test MLPA
(analiza delecji lub duplikacji w genie CYP21A2 oraz rearanzacji miedzy genem CYP21A2 a pseudogenem CYP21A1P)

5071

Mukowiscydoza (CF). Analiza 27 eksondw genu CFTR oraz identyfikacja patogennych wariantow ¢54-5940_273+10250del-
21kb (dele2,3(21kb)) i ¢.3718-2477C>T (3849+10kbC>T), met. NGS

5374

FertiMax 276 X: Rozszerzony panel genetyczny nieptodnosci kobiecej: FMR1, 276 gendw

AKRIC4, AMH, AMHR2, ANOST, AR, ARL13B, ARLE, ARX, ATP6VOA4, ATRX, AURKC, B3GLCT, BBSt, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4,
BBS5, BBS7, BBS9, BCOR, BMP15, BMP4, BNC2, CATSPERT, CC2D2A, CCDC28B, CCDC39, CCDC40, CDKNIC, CEP164,
CEP290, CEP41, CFAP298, CFAP300, CFAP418, CFTR, CHD4, CHD7, CREBBP, CUL4B, CUL7, CYB5A, CYP11A1, CYP11B1, CY-
P17A1, CYP19AT, CYP21A2, DAZ2, DHCR24, DHCR7, DHH, DMRT1, DNAAF1, DNAAFT, DNAAF19, DNAAF2, DNAAFS3, DNAAF4,
DNAAF5, DNAAF6, DNAHT1, DNAHS5, DNAHS, DNAI, DNAIZ, DNALT, DRC4, DUSP6, DYNC2H1, DYNC2H, EFNB1, ENPP1, EPG5,
ERALT, ESCO2, EVC, EVC2, FAT4, FBXL4, FEZF1, FGF10, FGF17, FGF8, FGFR1, FGFR2, FGFR3, FIG4, FLNA, FLRT3, FMR1, FOXJ1,
FOXL2, FRAST, FREM2, FSHB, FSHR, GATA4, GLI3, GNRH1, GNRHR, GPC3, GRIP1, HBA1, HCCS, HESX1, HEXA, HFE, HNF1B,
HOXA13 HSEST1, HSD1/B3, HSD1/B4, HSD3B2, HUWET, IFT172, IFT27, IFT54, ILT7RD, INPP5SE, INSL3, IRF6, KHDC3L, KIF7,

KISST, KISSTR, LEP, LEPR, LHB, LHCGR, LHX3, LHX4, LMNA, LRRC56, LZTFL1, MAMLD1, MAP3K1, MCMS, MED12, MID1, MKKS,
MKST1, MT-ATP6, MT-ATP8, MT-CO1, MT-CO2, MT-CO3, MT-CYB, MT-ND1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-NDA4L, MT-ND5,
MT-ND6, MT-RNR1, MT-RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MT-TH, MT-TI, MT-TK, MT-TL1, MT-TL2, MT-TM,
MT-TN, MT-TR, MT-TQ MT-TR, MT-TS1, MT-TS2, MT-TT, MT-TV, MT-TW, MT-TY, MYO7A, MYRF, NEK1, NEK10, NMES, NPHP1,
NPHP3, NROBT, NROB2, NR3C1, NREAT, NSMF, ODADT, ODAD2, ODAD3, ODAD4, OFD1, OPHN1, PANX1, PATL2, PAX6, PCNT,
PCSK1, PDE4D, PEX1, PHF6, PITX2, PLCZ1, PNPLAG, POLR3B, POMC, POR, POU1F1, PPARG, PROK2, PROKR2, PROM1, PROPI,
PRPHZ2, PSMC3IP, PTDSS1, PTPNT1, RBBP8, RDH5, RHO, RIPK4, RLBP1, RNF216, ROR2, RPGRIPIL, RPL10, RSPO1, SALLT, SAMDS,
SDCCAGS8, SEMAS3A, SETBP1, SGPL1, SOS1, SOX10, SOX2, SOX3, SOX9, SPAG1, SPECCIL, SPRY4, SRY, STAR, TAC3, TACRS3,
TBX15, TEXT1, TEX15, TLEG, TMEMG67, TMEM70, TOE1, TPE63, TRAIP, TRIM32, TSPYL1, TTC12, TTC21B, TTCS, TUBBS, TWISTZ,
UBRT, USP9Y, WDPCP, WDRTt, WDR35, WEE2, WNT4, ZMYNDI0, ZP1, ZP2, ZP3; ekspansja powtdrzen w genie FMR1 oraz
ocena aneuploidii metodg MLPA

Kompleksowe badanie genetyczne przeznaczone do diagnostyki przyczyn nieptodnosci u kobiet. Obejmuje geny zwigzane
z funkcja jajnikow, dojrzewaniem ptciowym, gospodarkg hormonalng, rozwojem gonad i narzadéw ptciowych, dojrzewaniem
oocytéw, zaptodnieniem oraz wczesnym rozwojem zarodka.

5375

FertiMax 276 Y: Rozszerzony panel genetyczny nieptodnosci meskiej: AZF, 276 gendw

AKRIC4, AMH, AMHR2, ANOST, AR, ARL13B, ARL6E, ARX, ATP6VOA4, ATRX, AURKC, B3GLCT, BBSt, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4,
BBS5, BBS7, BBS9, BCOR, BMP15, BMP4, BNC2, CATSPER1, CC2D2A, CCDC28B, CCDC39, CCDC40, CDKNIC, CEP164,
CEP290, CEP41, CFAP298, CFAP300, CFAP418, CFTR, CHD4, CHD7, CREBBP, CUL4B, CUL7, CYB5A, CYP11A1, CYP11B1, CY-
P17A1, CYP19AT, CYP21A2, DAZ2, DHCR24, DHCR7, DHH, DMRT1, DNAAF1, DNAAFT, DNAAF19, DNAAF2, DNAAF3, DNAAF4,
DNAAF5, DNAAF6, DNAHT1, DNAHS, DNAHS, DNAI, DNAIZ, DNALT, DRC4, DUSP6, DYNC2H1, DYNC2H, EFNB1, ENPP1, EPG5,
ERALT, ESCOZ, EVC, EVC2, FAT4, FBXL4, FEZF1, FGF10, FGF17, FGF8, FGFR1, FGFR2, FGFR3, FIG4, FLNA, FLRT3, FMR1, FOXJ1,
FOXL2, FRAST, FREMZ2, FSHB, FSHR, GATA4, GLI3, GNRH1, GNRHR, GPCS3, GRIP1, HBA1, HCCS, HESX1, HEXA, HFE, HNF1B,
HOXA13 HSEST1, HSD17B3 HSD17B4, HSD3B2, HUWET, IFT172, IFT27, IFT54, ILT7RD, INPP5SE, INSL3, IRF6, KHDC3L, KIF7,

KISST, KISSTR, LEP, LEPR, LHB, LHCGR, LHX3, LHX4, LMNA, LRRC56, LZTFL1, MAMLD1, MAP3K1, MCMS, MED12, MID1, MKKS,
MKST1, MT-ATP6, MT-ATP8, MT-CO1, MT-CO2, MT-CO3, MT-CYB, MT-ND1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5,
MT-ND6, MT-RNR1, MT-RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MT-TH, MT-TI, MT-TK, MT-TL1, MT-TL2, MT-TM,
MT-TN, MT-TR, MT-TQ MT-TR, MT-TS1, MT-TS2, MT-TT, MT-TV, MT-TW, MT-TY, MYO7A, MYRF, NEK1, NEK10, NMES, NPHP1,
NPHP3, NROB1, NROB2, NR3C1, NREAT, NSMF, ODAD1, ODADZ2, ODAD3, ODAD4, OFD1, OPHN1, PANX1, PATL2, PAX6, PCNT,
PCSK1, PDE4D, PEX1, PHF6, PITX2, PLCZ1, PNPLAG, POLR3B, POMC, POR, POU1F1, PPARG, PROK2, PROKR2, PROM1, PROPI,
PRPHZ2, PSMC3IP, PTDSST, PTPNTI, RBBP8, RDH5, RHO, RIPK4, RLBP1, RNF216, ROR2, RPGRIPIL, RPL10, RSPOT, SALLT, SAMDS,
SDCCAGS8, SEMA3A, SETBP1, SGPL1, SOS1, SOX10, SOX2, SOX3, SOX9, SPAGT, SPECCIL, SPRY4, SRY, STAR, TAC3, TACRS3,
TBX15, TEX1I, TEX15, TLEG, TMEMG67, TMEM70, TOE1, TP63 TRAIP, TRIM32, TSPYL1, TTC12, TTC21B, TTCS8, TUBBS8, TWISTZ,
UBR1, USP9OY, WDPCP, WDRT11, WDR35, WEE2, WNT4, ZMYND10, ZP1, ZP2, ZP3; ocena regionu AZF chromosomu Y oraz
aneuploidii metodg MLPA

Kompleksowe badanie genetyczne przeznaczone dla mezczyzn z podejrzeniem nieptodnosci. Panel obejmuje geny zwiaza-
ne ze spermatogenezg, dojrzewaniem ptciowym, gospodarka hormonalng, rozwojem jgder i narzadow ptciowych, budows i
ruchliwoscig plemnikow oraz zdolnoscig plemnika do zaptodnienia komaorki jajowej.
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Zaburzenia immunologiczne

Nasilony, ogolnoustrojowy stan zapalny moze zwiekszac ryzyko poronien. Zaburzenie rownowagi cytokin Thi/Th2,
Z przesunieciem w kierunku prozapalnych (Thi, gtownie TNF-a) wykaza¢ mozna zaréwno oznaczajgc cytokiny krgzg-
ce we krwi pacjentki, jak i wydzielone przez stymulowane mitogenem (PHA) w hodowli in vitro limfocyty krwi obwo-
dowej. W obu przypadkach zakres oznaczanych cytokin jest taki sam.

Kod NEVAYE Zakres

3458 Ocena cytokin kragzgcych Thi, Th2 oraz Th1/Th2

IFNy, TNFa, IL-10, IL-4, IL-5, IL-2
3545 Ocena cytokin Th1, Th2 oraz Thi/Th2 po stymulacji PHA

Dostepne sg rowniez badania wzajemnych interakcji miedzy komadrkami immunologicznymi partnerow zmagajacych
sie z nieptodnoscia, szczegodlnie z nawracajgcymi poronieniami. Ponizsze badania opierajg sie na hodowlach komorek
in vitro, w zwigzku z czym niezmiernie istotne jest wtasciwe pobranie krwi i zapewnienie zywotnosci komaorek.

+ CROSSMATCH (proba krzyzowa) (kod bad. 3845)
Proba krzyzowa analizowana z wykorzystaniem cytometrii przeptywowej (FCXM, Flow Cytometry Cross-match).
Wynikiem badania jest odsetek limfocytow T partnera rozpoznanych (optaszczonych) przez przeciwciata IgG part-
nerki. Wynik dodatni moze wskazywac na immunizacje partnerki antygenami partnera.

+ MLR (przeciwciata blokujace) (kod bad. 3283)
Oznaczenie przeciwciat blokujgcych w surowicy partnerki w tescie mieszanej reakcji limfocytow partnerki i partnera.
Wynik wydawany jest jako procent hamowania reakcji MLR przez przeciwciata obecne w surowicy partnerki.

Mechanizmy immunologiczne o podtozu genetycznym
W wybranych przypadkach poronien nawracajgcych diagnostyke mozna poszerzyc¢ o badania genetyczne zwigzane
z mechanizmami immunologicznymi uczestniczacymi w implantacji zarodka i rozwoju trofoblastu. Obejmujg one:

+ U kobiety - analize genotypu receptorow KIR oraz typowanie HLA-C (nr bad. 4692),

+ umezczyzny - typowanie HLA-C (nr bad. 10059).

Typowanie molekularne receptorow KIR komaorek NK matki ma na celu wykluczenie haplotypu AA, zwigzanego ze
zwiekszonym ryzykiem dla przebiegu cigzy. Obecnosc¢ co najmniej jednego haplotypu B (co okreslone jest na wyniku
jako genotyp KIR Bx) moze sprzyja¢ implantacji i rozwojowi tozyska.

Wariant HLA-C ptodu jest dziedziczony od obojga rodzicow, a jego interakcja z receptorami KIR komorek NK matki
moze by¢ powigzana z niepowodzeniami rozrodu.

Matka KIR ptéd - HLA-C (dziedziczone od obojga rodzicéw)
CiCt cic2 C2C2
AA ok Srednie ryzyko wysokie ryzyko
AB ok ok ok
Bx
BB ok ok ok

diag.pl grupadiagnostyka.pl
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Badania z materiatu poronnego

Badania genetyczne kosmowki po poronieniu moga przynies¢ cenne informacje dotyczace przyczyny utraty cigzy,
pomagajgc w ustaleniu ryzyka kolejnych niepowodzen potozniczych i okresleniu prawdopodobieristwa urodzenia
zdrowego dziecka. Wykrycie wady genetycznej wyjasnia przyczyne poronienia i wskazuje, czy ryzyko powtornej
utraty cigzy jest mate (np. w przypadku trisomii sporadycznej), czy duze i wymaga dalszej diagnostyki u rodzicow
(np. w razie podejrzenia translokacji niezréwnowazonej). Szczegadlnie polecane jest badanie mikromacierzowe (@CGH),
ktore w odroznieniu od kariotypu pozwala dodatkowo wykry¢ mikroaberracje chromosomowe i moze by¢ wykonane
nawet w przypadku dostarczenia obumartych komorek do laboratorium.

Materiat poronny mozna réwniez zbadac pod katem infekcji wirusem cytomegalii CMV oraz opryszczki ludzkiej HSV1/2,
ktére moga stanowic niezalezng przyczyne poronienia.

Materiat poronny (kosmoéwka) musi by¢ odpowiednio zabezpieczony przez lekarza lub pacjentke poprzez zalanie
solg fizjologiczng. Materiat powinien jak najszybciej trafi¢ do laboratorium. Wymagane jest wypetnienie formularza
z informacjami klinicznymi.

Kod Nazwa

Badanie materiatu z poronienia - okreslenie ptci metodg QF-PCR

3816
(mozliwe wykonanie badania z materiatu archiwalnego: kostki parafinowe, formalina)

Badanie materiatu z poronienia - badanie aneuploidii chromosomowych (X, Y, 13, 18, 21, 16, 15, 22) met. QF-PCR

3856
(mozliwe wykonanie badania z materiatu archiwalnego: kostki parafinowe, formalina)
4899 Mikromacierz kliniczna (aCGH, 60k) w materiale po poronieniu.
Analiza aberracji oraz mikroaberracji chrommosomowych w diagnostyce wad wrodzonych.
4898 Panel wirusowy w materiale poronnym: wirus cytomegalii CMV, wirus opryszczki HSV 1/2 met. PCR
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Infekcje urogenitalne

Badania laboratoryjne petnig kluczowg role w diagnostyce zakazen drog moczowo-ptciowych i chorob przeno-
szonych drogg ptciowa (STI). Celem badania jest wykrycie czynnika etiologicznego zakazenia i odroznienie pa-
togenu od drobnoustrojow, ktore zasiedlajg i kolonizujg powierzchnie skory drog moczowo-ptciowych. Pato-
geny wywotujace infekcje drog moczowo-pitciowych odpowiedzialne sg za szereg objawdw takich jak: uptawy
i nieprawidtowa wydzielina z pochwy, swigd, pieczenie, nieprzyjemny zapach, bdl podbrzusza lub podczas od-
dawania moczu, plamienia po stosunku, krwawienia miedzy miesigczkami. Petnig istotng role w réznicowaniu in-
fekcji (bakteryjnych, grzybiczych, wirusowych) o podobnym obrazie klinicznym, jak rowniez umozliwiajg wykry-
cie bezobjawowego nosicielstwa, istotnego u kobiet planujacych ciaze i przed zabiegami ginekologicznymi.
Badania mikrobiologiczne sg podstawg diagnostyki zakazen uktadu moczowo-ptciowego. Obok identyfikacji drobno-
ustroju,umozliwiajgoneokreslenie profilujegolekowrazliwosci,comakluczoweznaczeniedlaterapiicelowanejwnawraca-
jacychlubopornychnaleczeniezakazeniach.Mogarowniezpostuzycjakonarzedzie monitorowaniaskutecznoscileczenia.
Klasyczny posiew materiatu z drog moczowo-ptciowych pozostaje ztotym standardem w przypadku wskazanych
ponizej drobnoustrojow oraz sytuacji klinicznych.

Wskazanie

Wykrycie nosicielstwa w Il trymestrze cigzy - standard oparty na posiewie

Paciorkowi B (GBS
aciorkowiec grupy B ( ) z wymazu z przedsionka pochwy/odbytnicy.

Posiew + identyfikacja + mykogram - rézne gatunki Candida (inne niz albicans) majag rézne

N j kandyd h
awracajaca kandydoza pochwy profile lekoopornosci.

Actinomyces, bakterie beztlenowe, Ureaplasma/Mycoplasma (dostepne tez badania

Podejrzenie rzadkich i atypowych patogenow met. PCR).

Posiew beztlenowy i tlenowy (wykrycie czynnikéw etiologicznych odpowiedzialnych

Infekej bi h ieniach
nfekeje po zabiegach/poronieniac za infekcje w zakazeniach mieszanych)

Monitorowanie leczenia Wskazane przy nawrotach, weryfikacja skutecznosci leczenia.

Nalezy jednak pamietac, ze niektore bakterie sg niewykrywalne w metodach klasycznych lub czas ich wzro-
stu jest tak ditugi, ze opdznia diagnostyke i leczenie. W takich przypadkach wskazane sg badania metodami
biologii molekularnej (oparte na PCR), umozliwiajgce wykrycie materiatu genetycznego okreslonego patogenu lub
tez jednoczesnie kilku drobnoustrojow wywotujacych podobne objawy. Zastosowanie paneli PCR znaczgco skraca
Sciezke diagnostyczna, ogranicza koniecznos¢ wykonywania licznych pojedynczych badan oraz przyspiesza wdro-
zenie celowanego leczenia.

Bezposrednie wykrycie materiatu genetycznego patogenu metoda PCR jest wskazane przy podejrzeniu ponizszych
infekcji:

Podejrzenie infekcji Dlaczego PCR?

Chlamydia trachomatis brak wzrostu na standardowych pozywkach

posiew mozliwy, ale szczep jest bardzo wrazliwy na warunki transportu i jego czas, PCR
Neisseria gonorrhoeae (GNC) jest metoda szybsza i czulsza, wykrywa materiat genetyczny drobnoustroju rowniez
wtedy, gdy szczep nie przezyje transportu

Mycoplasma genitalium bardzo wolny wzrost, PCR jest standardem

posiew czuty, ale powolny wzrost, drobnoustrdj bardzo wrazliwy na temperature i czas

Trichomonas vaginalis
transportu

nie wymaga posiewu, preferowane sg metody mikroskopowe tj. badanie biocenozy

Gardnerella vaginalis /BV
d / pochwy lub metody molekularne

diag.pl grupadiagnostyka.pl



26

Przyktady wskazan do wybranych badan mikrobiologicznych

Badanie

Biocenoza pochwy
(ocena czystosci pochwy, badanie flory
pochwy)

Materiat

Wymaz ze sklepienia tylnego/
bocznego pochwy

Wskazania

Ocena zdrowia/stanu zapalnego narzgdow rodnych kobiety

Nawracajgce stany zapalne pochwy

Posiew ogdlny z pochwy (tlenowy + beztle-
nowy)

Wymaz ze sklepienia tylnego/
bocznego pochwy

Zapach, swiad, uptawy

Podejrzenie bakteryjnego zapalenia pochwy
Odrdznienie vaginitis od waginozy
Nawracajgce infekcje pochwy

Przed zabiegiem wewnatrzmacicznym

(np. histeroskopia, wktadka)

Posiew w kierunku grzybow drozdzopodob-
nych

Wymaz z pochwy

Objawy grzybicy (biate, serowate uptawy, Swigd)
Nawracajgce infekcje grzybicze (>4/rok)

Posiew w kierunku GBS
(paciorkowiec grupy B)

Wymaz przedsionka pochwy
i odbytnicy (jeden wymaz)

zalecane: 36 O/7 — 37 6/7 tc (przesiew)
Zakazenie wewnatrzowodniowe w przesztosci
Pordd przedwczesny w wywiadzie

Chlamydia trachomatis (PCR)

Kobieta: wymaz z kanatu szyjki
(lub pierwszy strumieri moczu)

Obfite, ropne uptawy

Krwawienia miedzymiesigczkowe

Bol podbrzusza (podejrzenie zapalenia przydatkdéw)
Partner z infekcja

Przed in vitro

Po poronieniu

Mezczyzna: wymaz z cewki
mMmoczowe;j

Nawracajgce zapalenie cewki moczowej
Partnerka z infekcja
Przed in vitro

Mycoplasma genitalium (PCR)

Kobieta: wymaz z kanatu szyjki

Nawracajgce zapalenie szyjki macicy
Brak poprawy po leczeniu na chlamydie
Przed in vitro (niektore protokoty)

Mezczyzna: wymaz z cewki
mMoczowe;j

Nawracajgce zapalenie cewki moczowej
Partnerka z infekcja
Przed in vitro

Posiew w kierunku Neisseria gonorrhoeae
(GNC)

Kobieta: wymaz z kanatu szyjki lub

z cewki moczowej

Ropny wyciek z szyjki/cewki
Kontakt z osobg z rzezgczkyg
Bl miednicy
Przed in vitro

Mezczyzna: wymaz z cewki
MoCczowej

Nawracajgce zapalenie cewki moczowej
Partnerka z infekcja
Przed in vitro

Badanie w kierunku rzesistka (Trichomonas
vaginalis)

Wymaz z pochwy
(Swiezy lub w pozywce)

Zielonkawe, pieniste uptawy, swiad, “truskawkowy”
wyglad. Po leczeniu w celu sprawdzenia skutecznosci
stosownego antybiotyku

Posiew ejakulatu (nasienia)

Nasienie oddane do jatowego
pojemnika lub zabezpieczone na
wymazie

Przewlekte zapalenie gruczotu krokowego
Nieptodnosc¢ + podejrzenie infekeji drog ptciowych
Nawracajgce infekcje uktadu moczowego
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Wiarygodny wynik badari mikrobiologicznych — zaréwno metodami klasycznymi, jak i PCR - jest w znacz-

nej mierze zalezny od przygotowania pacjentki/pacjenta do badania oraz od postepowania zgodnego

z zaleceniami

laboratorium odnosnie do wymogdéw pobrania i

przesytania materiatu biologicznego.

Materiat nalezy pobra¢ przed wdrozeniem leczenia przeciwbakteryjnego/przeciwgrzybiczego, na poczatku zaka-

zenia (w momencie manifestacji objawoéw klinicznych), a w stanach przewlektych w okresie zaostrzenia objawow.

Okres przed badaniem

Zalecenia - kobieta

Zalecenia - mezczyzna

Odstawi¢ antybiotyki, leki przeciwgrzybicze, leki
przeciwpierwotniakowe (o ile to mozliwe)

Odstawi¢ antybiotyki, leki przeciwgrzybicze

7—14 dni 7 dni dku testow PCR] (o ile to mozliwe)
NI W przypadiku testow [7 dni w przypadku testow PCR]
Odstawi¢ glikokortykosteroidy miejscowo (masci,
7 dni kremy) oraz leki immunosupresyjne (o ile to mozliwe)
Odczekac rowniez 7 dni po poronieniu
Odstawic¢ tabletki dopochwowe, globulki, kremy,
5-7 dni pianki, zelki (wszystkie, rowniez te bez recepty)

[48 godz. w przypadku testéw PCR]

48-72 godziny

Powstrzymac sie od wspotzycia ptciowego
[24 godziny w przypadku testéw PCR]

Unika¢ irygacji dopochwowych, kapieli w wannie

Unika¢ wkraplania lekow do cewki, stosowania
mydet/zeli antyseptycznych w okolicy zotedzi

48 godzi
goazin z dodatkiem ptynow, basendw, sauny W przypadku badar PCR: nie stosowac zadnych
masci zewnetrznych
Unika¢ stosowania mydet, zeli intymnych, sprayow, W przypadku badari PCR: zachowac przerwe
2 ey dezodorantow, peelingdw, zasypek w okolicy krocza w wytryskach nasienia, ograniczy¢ zabiegi

W przypadku testow PCR — nie wykonywac badania
ginekologicznego ani USG transwaginalnego

higieniczno-pielegnacyjne okolicy narzgddéw
ptciowych

W dniu badania

Nie stosowac zadnych kosmetykow intymnych.

Nie uzywac tamponodw (przez 12 h przed)

Nie stosowac lubrykantéw

Nie oddawac moczu przez 1-2 godziny przed bada-
niem przy pobraniu wymazu z cewki

Jezeli wystagpita miesigczka, nalezy przetozy¢ badanie,
poniewaz krew menstruacyjna moze istotnie wptynac
na wyniki badan

Unika¢ oddawania moczu przed pobraniem wymazu
z cewki (im dtuzej, tym lepiej, zalecane min. 1-2 godzi-
ny, optymalnie 4 godziny)

Bezposrednio przed badaniem:

Doktadne umycie ragk, a nastepnie zotedzi i ujscia
cewki letnig wodg bez mydta po odciggnieciu naplet-
ka; osuszy¢ jatowym gazikiem
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Wymazdéwki i podtoza stosowane w badaniach PCR

* odbyt - topografia dopuszczona warunkowo.

** Z moczu i nasienia nie wykonujemy badarn HPV.
Mozna oznaczy¢ inne patogeny urogenitalne pojedynczo i w panelach.

Materiat zaraz po pobraniu musi zostac przeniesiony do podtoza

transportowego.

Cervi-Collect Multi-Collect SurePath BD lub Thin Prep Hologic ENAT bulk (Copan)
‘_,’:’ - ﬁ% ool 5 - "c,”._._f_—-wig ‘
Kobieta # Mezczyzna § | Kobieta A Mezczyzna § | Kobieta & Mezczyzna § | Kobieta # Mezczyzna #
- kanat szyjki - odbyt* - kanat szyjki - cewka - kanat szyjki odbyt* - pochwa, - pracie,
macicy, macicy, moczowa, macicy, - kanat szyjki - cewka
- tarcza, - tarcza, - pracie, - tarcza, macicy, moczowa
- odbyt* - pochwa, - odbyt, - odbyt* - cewka
- cewka - gardfo, moczowa
moczowa, - miejsca
- odbyt, zmienione Wymazdowka: Wymazdwka:
- gardto, chorobowo, FLOQS swabs | FLOQS swabs
- msca. zmienione | - mocz**, Regular) Ultra-Thin
chorobowo, - nasienie™* minitip)
- mocz**

Badania Badania: Badania: Badania: Badania: Badania: Badania: Badania:

-HPV 4,14,18, | - HPV 4,14,18, | - HPV 4, 14,18, 28, - HPV 4,14, - Cytologia - Cytologia - Bakteryjna - Owrzodzenia
28 typow; 28 typow; 4, 47 typow, 18,28 41, 47 cienkowarstwowa | ogdlna met. waginoza; intymne;

- Patogeny - Patogeny - Patogeny typow; (LBC); LBC; - Owrzodze- - Grzybicze in-
urogenitalne urogenitalne urogenitalne - Patogeny - pl6 i Ki67- HPV 4, 14, nia intymne; fekcje intymne.
(pojedynczo (pojedynczo (pojedynczo urogenitalne ekspresja biatek; | 18,28, 41,47 - Grzybicze
i w panelach). i w panelach). i w panelach). (pojedynczo - Cytologia ogdlna | typow; infekcje

i w panelach). met. LBC wymaz intymne;

z odbytu; - Mikrobiom

- HPV 4,14,18, 28, pochwy 16S;
4, 47 typow; - Mikrobiom
Patogeny endometrium
urogenitalne 16S.
pojedynczo i w
panelach

UWAGA: W przypadku pobierania wymazow
prosimy o pozostawienie
wymazowki/szczoteczki w podtozu.

W przypadku badania nasienia, wymazowke
z zestawu nalezy wyrzucic.

W jednym dniu, z jednej topografii pobrania
mozna pobrac tylko jeden wymaz!
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Onkologia ginekologiczna

Zastosowanie oznaczen markerow nowotworowych

28

W diagnostyce chordb nowotworowych kluczowg role odgrywajg badania obrazowe oraz badanie histopatologicz-

ne wycinka podejrzanej o nowotworzenie zmiany. Markery nowotworowe nie stanowig samodzielne] podstawy roz-

poznania choroby nowotworowej, natomiast odpowiednio interpretowane pomagajg w réznicowaniu zmian tagod-

nych i ztosliwych. Stuzg przede wszystkim ocenie zaawansowania choroby, monitorowaniu leczenia oraz wykrywaniu

WZNOW.

206

Nazwa

CA 125

Zakres badania

+ Monitorowanie leczenia oraz wykrywanie wznowy raka jajnika.
+ W populacji ogdlnej marker nie nadaje sie do badan

przesiewowych; moze by¢ stosowany jedynie u kobiet
z grup wysokiego ryzyka (mutacje BRCA1/BRCA2, dodatni
wywiad rodzinny), tacznie z transwaginalnym USG.

199

HE4

+ Marker nabtonkowego raka jajnika, zarowno w stadiach

wczesnych (I/11), jak i zaawansowanych (IIl).

+ Rzadko wzrasta w tagodnych guzach jajnika.

198

ROMA (CA125+HE4+ROMA)
(ang. Risk of Ovarian Malignancy Algorithm)

+ Algorytm oceny ryzyka raka nabtonkowego jajnika -

prawdopodobieristwa, ze stwierdzona zmiana na jajniku
0 niejasnym statusie ma charakter ztosliwy.

+ Model opiera sie na rownoczesnym oznaczeniu w surowicy dwoch

krgzacych markerow nowotworowych: CA 125 i HE4 oraz odniesie-
niu wynikéw do statusu menopauzalnego badanej.

+ Skojarzone oznaczenie HE4 i CA 125 posiada lepsze parametry

diagnostyczne niz interpretacja kazdego z tych markeréw
oddzielnie.

+ Algorytm ROMA nie powinien by¢ stosowany u kobiet ponizej 18.

roku zycia, w trakcie chemioterapii ani u pacjentek poddawanych
innym formom leczenia onkologicznego.

3329

Inhibina A

+ Marker nowotworéw jajnika, szczegdlnie wywodzacych sie

z warstwy ziarnistej pecherzyka jajnikowego.

+ Stezenie inhibiny A wzrasta takze w przypadku ok. 20%

nowotwordw nabtonkowych typu sluzowego.

207

CA15-3

+ Marker stosowany w monitorowaniu raka piersi.

+ Oznaczanie CA 15-3 nie jest rekomendowane jako badanie

przesiewowe W kierunku raka piersi.

+ Podwyzszone stezenie obserwuje sie u ok. 20% pacjentek

we wczesnym stadium choroby oraz u 70-80%
chorych z przerzutami odlegtymi.

+ Stezenie CA 16-3 koreluje z masa guza

(zaawansowaniem choroby).
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Genetyczne predyspozycje do nowotworow ginekologicznych

Nowotwory piersi i jajnika w 10-15% przypadkéw majg podtoze dziedziczne. Identyfikacja wariantow patogennych
w genach ryzyka, zwigzanych m.in. z naprawg DNA, kontrolg cyklu komadrkowego oraz utrzymaniem stabilnosci ge-
nomu, pozwala na precyzyjng ocene predyspozycji i wdrozenie spersonalizowanej profilaktyki.

Wptyw kluczowych gendw na szacowane prawdopodobieristwo wystgpienia nowotworu w ciggu zycia (do 80. r.z):

+ BRCATI BRCAZ2: odpowiadajg za wiekszos¢ przypadkow dziedzicznych nowotworow. Obecnosc nieprawidtowego
wariantu wigze sie z prawdopodobienstwem zachorowania na raka piersi siegajgcym 72% (BRCA1) oraz 69%
(BRCA2), a raka jajnika - odpowiednio: 44% i 17%.

+ PALB2: czesto okreslany jako ,trzeci gen BRCA” Znaczgco podnosi prawdopodobienstwo wystgpienia raka
piersi, przy czym stopien ryzyka jest scisle skorelowany z historig rodzinna, poniewaz u nosicielek z obcigzonym
wywiadem moze ono wzrosngc z 33% do nawet 58%.

W diagnostyce uwzglednia sie rowniez inne geny 0 znacznym wptywie na ryzyko zachorowania:

+ TPB3 oraz PTEN: ich warianty patogenne wigzg sie z bardzo wysokim ryzykiem zachorowania (zespoty
Li-Fraumeni oraz Cowdena), czesto u pacjentek przed 30. rokiem zycia.

+  STKI11. zwigzany z zespotem Peutza-Jeghersa, podnosiryzyko raka piersi do ok. 54% oraz predysponuje do rzadkich,
agresywnych nowotworow szyjki macicy i jajnika.

+  Geny umiarkowanego ryzyka (m.in. CHEK2, ATM): podnosza ryzyko zachorowania na raka piersi 2—4 krotnie.

+ Geny zespotu Lyncha (MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 EPCAM). cho¢ kojarzone gtownie z jelitem grubym,
sg kluczowe w ocenie predyspozyciji do raka jajnika oraz endometrium (trzonu macicy).

Wynik badania genetycznego moze wspiera¢ ocene indywidualnego ryzyka nowotworowego oraz planowanie dal-
szego postepowania profilaktycznego.
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Kod Nazwa Zakres badania

Profilaktyka
Nowotwory piersi i jajnika: oznaczanie najczestszych wariantow w populacji polskiej

Uwaga: Zakres badanych gendw jest okresowo aktualizowany w oparciu o najnhowsze doniesienia haukowe oraz rekomendacje.

BRCAT: ¢68_69del;, c181T>G; ¢.3700_3704del, c4035del; c5266dup;
Rak piersiiflub jajnika = panel podstawowych €66_67insC; c190T>G; c190T>C; ¢.3627dup; c.3748G>T,; c.3756_3759del;
3857 mute?c'i o afcjh o c:\)1 OrazpBR o 4 C:3779del, c3817C>T; cA4041_4042del; c5232_5238delinsGTCCAAAGC-
S GAG: 65251C>T
BRCAZ2: ¢.7913_7917del
BRCAT: ¢68_69del;, c181T>G; ¢.3700_3704del, c4035del; c5266dup;
€66_67insC; c181T>C; c190T>G; c190T>C; c191G>A; c.3627dup;
Rak piersi i/lub jainika - panel podstawowych c3748G>T, ¢.3756_3759del, ¢.3779del, c.381/C>T; c4041_4042del;
3858 Pie = el Y c4065_4068de!; ¢5232_5238delinsGTCCAAAGCGAG; c5251C>T;
mutacji BRCA1, BRCA2, PALB2
c5268G>C
BRCAZ2: c9371A>T; c9376del, c9403del
PALB2: ¢509_510del
Profilaktyka
Najczestsze nowotwory u kobiet
BRCAT. ¢68_69del; c181T>G; ¢.3700_3704del, c4035del; c.5266dup;
c66_67insC; c181T>C; c190T>C; c190T>G; c191G>A; ¢.3267dup;
c3748G>T, ¢.3756_3759del, ¢.3779del, c.4041_4042del; c4065_4068del,
3036 Nowotwory u kobiet - panel podstawowy €5232_5238delinsGTCCAAAGCGAG; cb251C>T; c5258G>C
(BRCA1, BRCA2, PALB2, CHEK2, NBN) BRCAZ2: c9371A>T, c9376del, c9403del
PALB2: ¢509_510del
CHEKZ2: c444+1G>A; c470T>C; c1100del, del5395
NBN: c657_661del
3098 Nowotwory u kobiet - panel rozszerzony Zawiera zakres panelu podstawowego (3936)
(BRCA1, BRCA2 PALB2, CHEKZ2, NBN, CDKN2A) + CDKNZ2A: analiza sekwencji kodujacej
Diagnostyka celowana
Nowotwory piersi i jajnika: weryfikacja wariantow patogennych w wybranych genach
BRCAT. c66_67insC; c68_69del; c181T>G; c181T>C; c190T>C; c190T>G;
R T o T S cl191G>A; ¢3607C>T; ¢.3627dup; ¢.3700_3704del; c.3748G>T;
215 o4 mputac'e W J;nie BROAT . ¢.3766_3759del; ¢.3770_3771del; c.3779del; c.3817C>T; c403bdel,
d 9 c4036del; c4041_4042del; c4065_4068del, ¢56232_5238delinsGTC-
CAAAGCGAG; c5236C>G; cb5251C>T; ¢5266dup; ¢5258G>C
896 Rak piersi i/lub jajnika- badanie podstawows BRCAZ: c.9371A>T; c9376del; ¢ 9403del
3 mutacji w genie BRCA2
803 Rak piersi - analiza patogennej mutacji w genie PALB2: 5095106l
PALB2
o i ;
4565 Rak piersi - analiza 2 patogennych mutacy PALB2 ¢509_510de}; ¢172_175del
w genie PALB2
3777 CHEK2 — badanie mutacji w genie CHEK2 CHEKZ2: delb395; c.444+1G>A; c1100del
4566 PALB2/CHEK2 - badanie 2 mutacji PALB2 i 3 mu- CHEKZ2: delb395; c444+1G>A; c100del
tacji CHEK?2 skracajacych biatko PALB2: c172_176del; c509_510del
3811 Rak piersi — badanie genu CYP1B1 CYPI1Bt: c142C>G; ¢.355G>T; ¢1294C>G
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Diagnostyka rozszerzona
Nowotwory piersi, jajnika oraz endometrium: analiza petnej sekwencji kodujacej genéw met. NGS

BRCA-NGS - badanie mutacji germinalnych w genach BRCA1 i BRCA2 technika NGS w DNA z krwi obwodowej
3776 ) ) R -

(Analiza petnej sekwenciji kodujgcej wraz z CNV).
10151 Gen PTEN, sekwencjonowanie

BRCA, CHEK2, PALB2 panel NGS - badanie mutacji germinalnych w genach BRCAT, BRCA2, CHEK2 | PALB2 technikg NGS
4730 w DNA z krwi obwodowej

(Analiza obejmuje petna sekwencje kodujgca oraz flankujace sekwencje intronowe.)
5088 Dziedziczny rak jajnika. Analiza sekwencji kodujacej gendw BRCAT, BRCA2, TP53 STK1, PALB2, BRIP1T, RAD51C, RAD5ID, MLH,

MSH2, MSH6, EPCAM i PMS2, met. NGS
5420 Dziedziczny rak piersi. Analiza sekwenciji kodujacej gendw ATM, BRCAT, BRCA2, CHEKZ2, PALB2, PTEN, RAD51C, RAD5S1D, STK11 i

TP53i, met. NGS

Dziedziczny rak piersi i jajnika. Analiza sekwencji kodujacej genow ATM, BRCA1, BRCA2, BARD1, BRIP1T, CHEK2, EPCAM, MLH1,
4719 MSH2, MSHE, PALB2, PMS2, PTEN, RAD51C, RADS1D, STK11i TP53 oraz wariantu ryzyka c11562_1165del p.(Gly385Ter) w genie

ATRIP, met. NGS.

Dziedziczny rak trzonu macicy (endometrium). Analiza sekwencji kodujgcej gendw TP53, PTEN, STK11, MLH1, MSH2, MSH6
5286 ;

i PMS2, met. NGS
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Rak szyjki macicy

Aktualne algorytmy badan przesiewowych w kierunku raka szyjki macicy (RSM) ktadg nacisk na zastosowanie testow
molekularnych wykrywajgcych materiat genetyczny wysokoonkogennych (HR) typdéw wirusa brodawczaka ludzkiego
(HPV). Testy te moga byc¢ stosowane samodzielnie lub tez w co-testingu z cytologig na podtozu ptynnym (LBC).

Wykrycie okreslonych typow HPV (zwykle typ: 16 i/lub 18) moze kierowac pacjentke na sciezke opieki wysokospe-
cjalistycznej, co moze by¢ poprzedzone wykonaniem badari dodatkowych (cytologia LBC, test p16/Ki67) z probki juz
uzyskanej do badania HPV.

Materiat z wymazu z szyjki macicy, pobrany na podtoze utrwalajgce SurePath BD lub ThinPrep Hologic, moze byc¢
wykorzystany do dalszych badan. Badania te mogg by¢ dozlecone w ciggu miesigca od zlecenia pierwotnego.

Badania, ktére mozna dozlecic:

+ HPV DNA (rézne typy)

+ cytologia na podtozu ptynnym (LBC)
+ pl6/Kie7

Miejsce w screeningu RSM

Zarowno cytologia LBC, jak i klasyczna, moga stanowic alternatywe dia HPV

13 Chilege grsie bR HR w skriningu RSM. W poréwnaniu z cytologig klasyczng, LBC zapewnia
lepszg standaryzacje i jakos¢ preparatu, co zwieksza wiarygodnosc oceny
wedtug systemu Bethesda.

Ponadto LBC umozliwia wykonanie dodatkowych badan (np. HPV, p16/Ki67)

136 Cytologia cienkowarstwowa (LBC) Z tej samej probki, czyli bez koniecznosci ponownego pobrania.

HPV DNA HR, 14 typow, 16, 18, 45, inne
396 HPV
(31, 33, 62, 58, 35, 39, 51, 56, 59, 66, 68)

Badanie podstawowe lub element algorytmu skriningowego.
Badanie wykrywa wszystkie wskazane typy, z réznicowaniem typow 16 i 18.

Badanie pozwala na ocene transformujacego charakteru zakazenia HPV,

a tym samym na lepszg identyfikacje kobiet obcigzonych ryzykiem zmian

przedrakowych oraz ograniczenie liczby nieuzasadnionych kolposkopii.

Rekomendowane jest szczegdlnie w nastepujgcych przypadkach:

- rozpoznanie ASC-US lub LSIL w badaniu cytologicznym,

- dodatni wynik badania w kierunku HPV wysokiego ryzyka,

- niejednoznaczne wyniki badan przesiewowych, np. cytologia NILM przy
dodatnim wyniku HPV HR.

3196 pl16 i Ki67 - ekspresja biatek

Zakazenie HPV HR jest kluczowym czynnikiem ryzyka raka szyjki macicy, ale rowniez innych nowotwordw urogenital-
nych, a takze nowotworow okolic gtowy i szyi. Wirusy HPV moga tez powodowac zmiany tagodne, takie jak ktykciny,
ktore sg wysoce zakazne, nawracajgce i znaczaco obnizajg jakosc zycia. Diagnostyka w kierunku zakazen HPV jest
mozliwa zaréwno u kobiet, jak i u mezczyzn. (zalecenia dot. pobran - patrz s. 28)
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Diagnostyka S.A. oferuje najszersze na rynku zaawansowane badanie umozliwiajgce jednoczesne wykrycie 47
genotypow HPV (kod badania: 5555). Genotypowanie obejmuje typy o wysokim i niskim potencjale onkogen-
nym. Umozliwia identyfikacje zakazen zwigzanych nie tylko z RSM, ale takze z innymi nowotworami HPV-zalezny-
mi, m.in. odbytu, sromu, pochwy, pracia oraz regionu gtowy i szyi. Moze by¢ wykonywane zarowno u kobiet, jak
i U mezczyzn, wspierajac kompleksowg ocene ryzyka oraz monitorowanie zakazenia w praktyce klinicznej. Stanowi
wartosciowe uzupetnienie dziatan profilaktycznych i diagnostycznych w opiece ginekologicznej i partnerskiej.

W badaniu nr 55655 wykrywane sg genotypy:

+ wysokoonkogenne: 16, 18, 31, 33, 35, 39, 45, b1, 52, b6, 58, b9, 66, 68a, 68b
+ prawdopodobnie onkogenne: b, 8, 26, 30, 34, b3, 67, 69, 70, 73, 82, 8b, 97
+ niskoonkogenne: 6, 11, 40, 42, 43, 44, 64, 55, 62, 64, 71, 72, 81, 83, 84, 87, 89, 90

Badania w ofercie

Grupy HPV Potencjat onkogenny Znaczenie kliniczne Diagnostyki

Rak szyjki macicy; nowotwory i zmiany przed-
nowotworowe: odbytu, sromu, pochwy, pracia; 394, 396, 4204, 3161, 5042,
nowotwory regionu gtowy i szyi (szczegolnie 5044, 5046, 5555

ustnej czesci gardta).

HPV wysokiego ryzyka (HR),
typy: 16, 18, 31, 33, 35, 39, 45, b1, Wysoki
52, b6, 68, b9, 66, 68

HPV prawdopodobnie onko- Mozliwy udziat w rozwoju raka; znaczenie w
genne, typy: 5, 8, 26, 30, 34, 53, Prawdopodobny monitorowaniu dynamiki infekgji i indywidualiza- | 5555
67,69, 70, 73, 82, 85, 97 cji dalszego postepowania.

Zmiany fagodne: ktykciny koriczyste, brodawki
Niski narzadow ptciowych i odbytu; rzadziej zmiany 394, 3161, 3162, 4204, 5565
bton sluzowych jamy ustnej i gardta.

HPV niskoonkogenne,
najczesciej typy: 6, 11, 42, 43, 44
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Medycyna komplementarna

Endometrioza

Obraz kliniczny endometriozy bywa nieswoisty i zmienny, co w praktyce skutkuje wieloletnim opdznieniem rozpozna-
nia. Aktualne zalecenia (PTGIiP; 2024) wskazuja, ze diagnostyka endometriozy powinna opierac¢ sie na szczegdtowym
wywiadzie, ocenie klinicznej oraz badaniach obrazowych, a w wybranych przypadkach - moze by¢ wspierana przez
nowoczesne, matoinwazyjne metody laboratoryjne.

Oferta Diagnostyki S.A. obejmuje testy, ktdére moga pomaoc w stratyfikacii ryzyka i podejmowaniu decyzji klinicznych.
Wyniki badan muszg byc interpretowane w kontekscie obrazu klinicznego pacjentki.

+ 5483 Endometrioza EndoRNA - ocena ekspresji genu FUT4 w endometrium

Test EndoRNA jest matoinwazyjnym badaniem wymagajgcym pobrania fragmentu endometrium w fazie wydziel-
niczej cyklu podczas badania ginekologicznego (szczegdty pobrania w Bazie Badan na www.asystent.diag.pl).
Procedura trwa kilkka minut, ma charakter poréwnywalny do cytologii i pozwala pacjentce szybko wrdci¢ do co-
dziennych aktywnosci. Badanie ocenia ekspresje genu FUT4, ktora jest znaczaco podwyzszona u pacjentek
z endometriozg.

+ bBb14 Endometrioza - EndomKIT

EndomKIT jest badaniem pomocniczym u pacjentek z podejrzeniem endometriozy. Opiera sie o kwestionariusz wy-
petniany przez pacjentke (wywiad) oraz badanie z krwi, gdzie oznaczane sg markery, ktorych podwyzszone stezenia
obserwuje sie w przebiegu endometriozy:

-BDNF - szczegdlnie we wczesnych stadiach (ASRM /1),

- CA 125 - czesciej w bardziej zaawansowanych stadiach choroby (ASRM lI/IV).

Wynik generowany jest przez dedykowany algorytm na podstawie komputerowej analizy danych z kwestionariusza
z uwzglednieniem stezen badanych markerow i zawsze powinien byc¢ interpretowany w kontekscie obrazu klinicznego

pacjentki.

Znaczenie wyniku pozytywnego endomKIT: Znaczenie wyniku negatywnego endomKIT:

Wysokie prawdopodobienstwo endometriozy. Negatywny wynik zmniejsza prawdopodobieristwo
endometriozy, ale jej nie wyklucza ze wzgledu na umiar-
kowana czutosc¢ testu (~46%). Wiarygodnos¢ wyniku ne-
gatywnego zalezy od kontekstu klinicznego:

+ przy nieptodnosci - prawdopodobieristwo braku
endometriozy wynosi ok. 85%,

+ przy przewlektym bolu miednicy - ok. 65%.
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Istotne informacje przed wykonaniem badania EndomKIT:

- Badanie nie jest przeznaczone dla kobiet w cigzy.

- Zaleca sie (o ile to mozliwe) odstawienie terapii hormonalnej na 3 miesigce przed
wykonaniem badania.

- Faza cyklu nie wptywa na wynik.

- Test zostat zwalidowany na grupie kobiet w przedziale wiekowym 18-50 lat.

- Pobranie krwi powinno obywac sie rano na czczo lub po minimum 10-godzinnej przerwie od ostatniego
POSitku.

Uwaga na preanalityke:
Krew pobrang “na skrzep” nalezy przechowywac i transportowac w temp. 2-8° C. Probka musi by¢ zwirowana, a
surowica odseparowana do 4 godzin od pobrania.

Uwaga. Hormonoterapia (COCP, POP, agonisci GnRH) w ciggu 3 miesiecy przed badaniem moze
znaczgco obniza¢ wiarygodnos¢é wynikéw i powinna by¢ uwzgledniona w interpretaciji.

B Badania laboratoryjne w ginekologii - Diagnostyka S.A.




37

Mikrobiom pochwy i endometrium

Badania mikrobiomu pochwy i endometrium metodg sekwencjonowania genu 16S rRNA umozliwiajg kompleksowa
analize sktadu bakteryjnego oraz identyfikacje gatunkow Lactobacillus, mogacych odgrywac kluczowa role w utrzy-
mManiu zdrowia intymnego i funkcji rozrodczych kobiety.

Mikrobiom pochwy

Prawidtowy mikrobiom pochwy charakteryzuje sie dominacjg bakterii Lactobacillus, ktore wspierajg utrzymanie kwa-
Snego pH i chronig przed kolonizacjg patogendw. Badanie moze by¢ pomocne u kobiet z:

+ nawracajgcymi infekcjami intymnymi,

+ utrzymujacym sie zakazeniem HPV,

+ Oobjawami dysbiozy przy niejednoznacznych wynikach standardowej diagnostyki,
+ nieptodnoscia,

+ nawracajgcymi poronieniami i porodami przedwczesnymi,

+ przygotowaniem do cigzy oraz procedur IVF.

Mikrobiom endometrium

Mikrobiom endometrium moze wptywac na lokalng rownowage immunologiczng i receptywnos¢ endometrium.
Coraz wiecej danych wskazuje na jego potencjalny zwigzek z implantacjg zarodka oraz wynikami leczenia nieptodno-
sci. Badanie stanowi wartosciowe uzupetnienie diagnostyki w przypadku:

+ nawracajgcych niepowodzen implantacii (RIF),

+ nawracajgcych poronien,

+ nieptodnosci o niejasnej etiologi,

+ podejrzenia przewlektego zapalenia endometrium,
+ kwalifikacji do procedur IVF/ART.

Badania przeprowadzane sg metodg sekwencjonowania genu 16S rRNA o wysokiej czutosci, ktora umozliwia analize
takze probek o niskiej biomasie bakteryjnej (co ma miejsce np. w przypadku endometrium).

Raporty z badan mikrobiomow pochwy i endometrium zawierajg wzgledny (%) udziat rodzajow bakterii oraz identyfi-
kacje gatunkow Lactobacillus i innych przedstawicieli rodziny Lactobacillaceae, wykrytych na poziomie >1%.

ldentyfikacja gatunkdw Lactobacillus ma istotne znaczenie kliniczne, poniewaz poszczegdlne gatunki réznig sie po-
tencjatem ochronnym. Np. dominacja L. crispatus jest wigzana ze stabilnym mikrobiomem i nizszym ryzykiem infekciji
oraz stanow zapalnych, natomiast przewaga L. iners moze wskazywac na wiekszg podatnosc¢ na zaburzenia i nawra-
cajgce infekcje. Rozrdznienie gatunkow dostarcza wiec bardziej szczegotowych informacji o stanie mikrobiomu niz
sama ocena obecnosci bakterii z rodzaju Lactobacillus.
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Przyktadowy wynik
5556 Mikrobiom pochwy - sekwencjonowanie 16S

Udziat grup bakterii:
Dobroczynne: 88.97%
Oportunistyczne: 1103%

Sktad rodzaj 0
Patogenne: 0% ad rodzajowy

Udziat procentowy gatunkéw w grupie bakterii z rodziny

Lactobacillaceae:

55665 Mikrobiom endometrium - sekwencjonowanie 16S

Inne: 0%
0 25 50 75 100 100-
Rodzaj Zawartosé
Dobroczynne | Oportunistyczne Paraburkholderia 53% oo- [
Lactobacillus 32%
Lactobacillus 88.54%
Ralstonia 24% a0-
Bifidobacterium 017% Ligilactobacillus 2.4%
Gatunek
Gardnerella 1.8%
Liquorilactobacillus 0% 7as . Lactobacillus crispatus: 64.1%
Streptococcus 12%
Bombilactobacillus on% [7] tactobacillus jensenii 15:7%
. 60- Bl Uisiactobacillus araffinosus: 3%
Limosilactobacillus 0.05%
[T tactobaciltus iners: 26
Gardrerela S48k - Bl cioiactobacillus saiivarius: 19%
Alloscardovia 0.46% [7] vigitactobacillus aviarius:1.9%
Aerococcus 036% o [ Lectobacillus mutieris:17%
[7] tactobacillus taiwanensis: 11%
Staphylococcus 02% .
Paraburkholderia: 53% Bl octovaciius gatinarum: 11%
- Lactobacillus: 32% s0-
Dialister o1e% [ et eznosciach <va; 756
Ralstonia: 2.4%
Ligilactobacillus: 2.4%
Gardnerella: 1.8% 20
Streptococcus: 12%
Inne: 7.2%
-
o 10 20 30 <0 50 €0 70 80 90 100

Udziat procentowy gatunkéw w grupie bakterii z rodziny Lactobacillaceae:

Lactobacillus iners 59.7% Lactobacillus mulieris: 1.8%

. Lactobacillus crispatus: 31.6% . Inne (o licznosci <1%): 2%

. Lactobacillus gallinarum: 4.9%

Przygotowanie pacjentki do badari mikrobiomu pochwy i/lub endometrium

1. Badanie mozna przeprowadzi¢ po co nhajmnie;:
+ 4 tygodniach od antybiotykoterapii.

45

+

48 godzinach od zakoriczenia stosowania masci zewnetrznych.

7 dniach od zakonczenia stosowania preparatow dopochwowych, antyseptykow, probiotykow

2. Na 24 godziny przed pobraniem nalezy zrezygnowac ze wspotzycia ptciowego oraz ograniczy¢ zabiegi

higieniczno pielegnacyjne okolicy narzadow ptciowych.

3. Zachowac 1 dzien przerwy po badaniu ginekologicznym lub USG ginekologicznym.

4. Nie nalezy wykonywac badania w czasie krwawienia miesigczkowego.
5. Badania mikrobiomu endometrium nie nalezy wykonywac u ciezarnych.

5556

Mikrobiom pochwy
- sekwencjonowanie 16S

Materiat

Wymaz z pochwy

5565
Mikrobiom endometrium
- sekwencjonowanie 16S

Aspirat z jamy endometrium

Sposdb pobrania

FLOQSwabs Regular (Copan)

Cewnik aspiracyjny (np. Pipelle)

Podtoze transportowe

eNAT bulk (Copan) — zabezpiecza pobrang prébke na 7 dni w temperatu-
rze pokojowej; w czasie upatdow przechowywac i transportowac w 2-8 °C.
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Oferta badan z zakresu ginekologii - zestawienie

aktualne wymogi preanalityczne, druki zlecen i inne formularze znalez¢
mozna na platformie Asystent.diag.pl

Materiat Informacje dodatkowe
1 Mocz - badanie ogdine mocz
2 OB krew zylna EDTA
lub

krew zylna cytrynian sodu 3,2 %
(dedykowana probdwka do OB
- czarny korek)

3 Morfologia krwi (petna) krew zylna EDTA

10 Glukoza osocze fluorek sodu

14 Lipidogram (CHOL, HDL, nie-HDL, LDL, TG) surowica

272 Apo B surowica

273 Lipoproteina(a) [Lp(a)] surowica nie zaleca sie mrozenia materiatu
4 Ferrytyna surowica

42 Waprn catkowity surowica

45 Fosfor nieorganiczny surowica

90 Grupa krwi

opisac imieniem i nazwiskiem
pacjenta, datg urodzenia (PESEL),
datg i godzing pobrania

probéwka VACUETTE 454208
(rozowy korek)

94 P/c. odpornosciowe (dawniej t. Coombsa)

100 TSH surowica
105 anty-TPO surowica
106 anty-TG surowica
110 FSH surowica
i LH surowica
112 Estradiol surowica
113 Progesteron surowica
12086 Menopauza — hormony (FSH, LH, E2) surowica

i wskazniki

114 Prolaktyna surowica
139 Makroprolaktyna surowica
3363 Prolaktyna test czynnosciowy (2 pkt.) surowica wypemi¢ dedykowane zlecenie
116 Beta-HCG surowica
121 DHEA-SO4 surowica
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123 Androstendion surowica
124 Testosteron surowica
125 Testosteron wolny surowica
126 SHBG surowica
3456 FAI - wspdtczynnik wolnych androgendéw surowica
(Testosteron/SHBG)
127 17-hydroksyprogesteron surowica
137 AMH surowica
138 Inhibina B surowica
150 Hemoglobina glikowana krew zylna EDTA
163 Insulina surowica
953 Test obcigzenia glukoza (75g, 2 pkt: O, 2h) osocze fluorek sodu wypemi¢ dedykowane zlecenie
9058 OGTT w cigzy (759, 3 pkt: 0, 1, 2h) osocze fluorek sodu wypetni¢ dedykowane zlecenie
160 Parathormon (intact) osocze EDTA
168 Witamina D metabolit 25(0OH) surowica
198 ROMA (Cai25+HE4+ROMA) surowica
199 HE4 surowica
206 CA 125 surowica
207 CA15-3 surowica
3329 Inhibina A surowica natychmiast po wykrzepieniu odwirowac i zamrozic;
wypetni¢ dedykowane zlecenie
3447 Beta-Crosslaps (beta-CTX) osocze EDTA patrz rowniez s. 7
3463 PINP catkowity osocze EDTA patrz rowniez s. 7
300 HBs antygen surowica
310 HCV przeciwciata surowica
320 HIV Ag/Ab (Combo) surowica wypetni¢ deklaracje
dot. przekazania wyniku
338 Kita (Treponema pallidum), przeciwciata surowica
IgG/IgM
340 Toxoplasma gondii IgG surowica
341 Toxoplasma gondii IgM surowica
343 Toxoplasma gondii IgG awidnosc¢ surowica
345 Roézyczka (Rubella virus) IgG surowica
346 Roézyczka (Rubella virus) IgM surowica
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347 Roézyczka (Rubella virus) IgG awidnos¢ surowica
350 CMV (Cytomegalovirus) IgG surowica
351 CMV (Cytomegalovirus) IgM surowica
352 CMV (Cytomegalovirus) IgG, awidnosc¢ surowica
601 ANAT1 - PPJ met. IIF (typ swiecenia, miano) surowica
660 P/c. p. antygenom jajnika met. IIF surowica
662 P/c. p. komdérkom Leydiga jader met. IIF surowica
663 P/c. p. plemnikom met. IIF surowica
680 P/c. p. korze nadnerczy met. IIF surowica
Cytologia ginekologiczna i HPV
131 Cytologia ginekologiczna wymaz z szyjki macicy pobierac nie wczesniej niz 2 dni po ostatnim dniu
miesigczki i nie pozniej niz 2 dni przed jej rozpocze-
ciem
szkietko podpisywac otdwkiem na matowej czgsci
wypetni¢ dedykowane zlecenie
136 Cytologia cienkowarstwowa (LBC) wymaz z szyjki macicy pobierac nie wczesniej niz 2 dni po ostatnim dniu
szczoteczka Rovers Cervex-B- | miesigczki i nie pdzniej niz 2 dni przed jej rozpocze-
rush podtoze: ciem
BD Sure Path wypemi¢ dedykowane zlecenie
lub
ThinPrep HOLOGIC
3196 p16 i Ki67 - ekspresja biatek wymaz z szyjki macicy
396 HPV DNA HR, 14 typdw, 16, 18, 45, inne HPV (31 | wymaz z drég moczowo-pfcio- | patrz s. 27, 28
,33,62,58,35,39,51,66,59,66,68) wych
wymaz z gardta
394 HPV DNA 28 typdw genotypowanie: 6,11,16,18, | wymaz z drog moczowo-ptcio- | patrz s. 27, 28
26,31,33,35,39,40,42,43,44,45,51,562,5354,56,58, | wych
59,61,66,68,69,70,73,82 met.Real-time PCR wymaz z gardta
3161 HPV DNA 19 typdw, genotypowanie: 16, 18, 31, | wymaz z drog moczowo-ptcio- | patrz s. 27, 28
33, 35, 39, 45, 51, 52, 56, 58, 59, 66, 68, 6, 11, wych
42, 43, 44 met. PCR jakosciowo wymaz z gardta
3162 HPV DNA 5 typoéw (niskoonkogennych), wymaz z drég moczowo-ptcio- | patrz s. 27, 28
genotypowanie: 6,11, 42, 43, 44 wych
wymaz z gardta
4204 HPV 41 genotypow wymaz z drég moczowo-ptcio- | patrz s. 27, 28
wych
5555 HPV DNA 47 typdw (wysokoonkogennych, wymaz z drég moczowo-ptcio- | patrz s. 27, 28

potencjalnie onkogennych, niskoonkogen-

wych

nych)

wymaz z gardta
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Diagnostyka prenatalna
3321 HCG wolna podjednostka beta (Delfia) surowica
3322 PAPP-A (Delfia) surowica
3374 PAPP-A + HCG wolna podjednostka beta surowica
(Delfia)
3107 HCG wolna podjednostka beta (Kryptor) surowica ocena ryzyka wad chromosomowych
. w | trymestrze wg FMF
<08 L ) surowica zalecane pobranie 11-13+6 tc,
3403 PAPP-A + HCG wolna podjednostka beta surowica ‘ Jednqczasovvym (+/- 2 i)
(Kryptor) badaniem ultrasonograficznym.
3340 PAPP-A (Roche) surowica
3341 HCG wolna podjednostka beta (Roche) surowica
3404 PAPP-A + HCG wolna podjednostka beta surowica
(Roche)
116 Beta-HCG surowica
18 Estriol wolny e ocena ryzyka wad chromosomowych
w |l trymestrze cigzy w raporcie PRISCA:
205 AFP surowica badania muszg by¢ zlecone tacznie, w dniu badania
USG (lub +/- 3 dni)
120 Prisca - raport surowica
3338 PIGF (DELFIA) surowica
ocena ryzyka preeklampsji wg FMF
3397 PIGF (Roche) surowica w | trymestrze: zalecane pobranie 11+0 - 13+6 tc
3326 sFlt — 1 rozpuszczalna fms-podobna kinaza surowica R
tyrozynowa 1 (Roche) ocena ryzyka preeklampsji wg FMF
w Il trymestrze: zalecane pobranie 19+0 - 23+6 t.c.
3328 Indeks sFlt-1/PIGF (Roche) surowica w Il trymestrze: zalecane pobranie 35+0 - 36+6 t.c.
3900 Harmony Test (trisomia 21, 18, 13, pte¢ ptodu, | krew zylna
analiza XY)
3920 Harmony Test (trisomia 21, 18, 13) krew zylna
3921 Harmony Test (trisomia 21, 18, 13, pte¢ ptodu) | krew zylna
4959 SANCO Test Prenatalny krew zylna
4957 SANCO RhD Test krew zylna
4704 NIFTY pro (T21, 18, 13, aneuploidie wszystkich | krew zylna
chromosoméw, 92 delecje i duplikacje) -
nieinwazyjny, przesiewowy, test prenatalny
4700 NIFTY basic (T21, 18, 13, ptec€) - nieinwazyjny, | krew zylna .vvymaga.ny.speqalany zestaw pobrahlovvy
przesiewowy, test prenatalny, NIPT i wypetnienie dedykowanego zlecenia
(ang. Non-Invasive Prenatal Test)
4701 NIFTY standard (T21, 18, 13, aneuploidie XY, krew zylna
ptec€) - nieinwazyjny, przesiewowy, test
prenatalny, NIPT (ang. Non-Invasive Prenatal
Test)
4703 NIFTY Twins (T21, 18, 13, pte¢- wykrywanie krew zylna
chromosomu Y) - nieinwazyjny, przesiewo-
wy, test prenatalny dla cigzy blizniaczych,
NIPT (ang. Non-Invasive Prenatal Test)
5376 DiagNIPT - nieinwazyjne badanie prenatalne | krew zylna
3879 Kariotyp badanie cytogenetyczne z amnio- ptyn owodniowy 2x6 ml (proboéwki jatowe typu Falcon);
cytow transport i przechowywanie:
T:16-25° C, do 24 h;
dedykowane Zlecenie na badanie cytogenetyczne
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4280 Badanie prenatalne- analiza aberraciji ptyn owodniowy probdwka jatowa typu Falcon
liczbowych chromosomoéw: X, Y, 13, 18, 21, transport i przechowywanie
okreslenie ptci ptodu metodg QF-PCR -T.2-8°C do 96 h
4279 Badanie prenatalne- analiza aberraciji chro- ptyn owodniowy proboéwka jatowa typu Falcon
mosomowych (liczby i struktury) oraz mi- transport i przechowywanie - T: 2-8° C do 96 h
kroaberraciji, okreslenie ptci ptodu - metoda
mikromacierzy CGH
Badania specijalistyczne - zaburzenia rozrodu
133 Seminogram nasienie wstrzemiezliwosc seksualna 2-7 dni
patrz tez s. 18
3325 Seminogram - wspomagany komputerowg | nasienie wstrzemiezliwosc seksualna 2-7 dni
analizg danych patrz tez s. 18
235 Antytrombina lll, aktywnos¢ 0s0cze cytrynianowe patrz s. 20
237 Biatko C, aktywnos¢ osocze cytrynianowe patrz s. 20
3371 Biatko S, aktywnos¢ osocze cytrynianowe patrz s. 20
655 Antykoagulant toczniowy 0s0cze cytrynianowe patrz s. 20
640 P/c. p. kardiolipinie w kl. IgG surowica
642 P/c. p. kardiolipinie w kl. IgG i IgM surowica
643 P/c. p. beta-2-glikoproteinie | w kl. IgG surowica
644 P/c. p. beta-2-glikoproteinie | w kl. IgM surowica
645 P/c. p. beta-2-glikoproteinie | w kl. IgG i IgM surowica
656 P/c. p. kompleksom fosfatydyloseryna surowica
/protrombina (aPS/PT), IgG
657 P/c. p. kompleksom fosfatydyloseryna surowica
/protrombina (aPS/PT), IgM
658 P/c. p. kompleksom fosfatydyloseryna surowica
/protrombina (aPS/PT), IgG i IgM
646 P/c. p. protrombinie w kl. IgG surowica
647 P/c. p. protrombinie w kl. IgM surowica
648 P/c. p. protrombinie w kl. IgG i gM surowica
685 P/c. p. kardiolipinie w kl. IgA surowica
666 P/c. p. beta-2-glikoproteinie | w kl. IgA surowica
3458 Ocena cytokin krazacych Thi, Th2 oraz Thi/ | osocze EDTA zamrozi¢ w ciggu godziny od pobrania
Th2 optymalnie dostarczy¢ 2 probki
3545 Ocena cytokin Thi, Th2 oraz Th1/Th2 po krew zylna heparyna litowa dostarczy¢ do laboratorium
stymulacji PHA w ciggu 48 h od pobrania
transport w T: 16-25° C
3845 Test limfocytotoksyczny (LCT) - crossmatch | partnerka: krew zylna pobrana | pobranej krwi nie wirowac;
(FCXM) - CD3+/IgG+ ,na skrzep” transport w T 16-25° C, dostarczy¢ do laboratorium
partner: krew zylna pobranana | do24 h
heparyna litowg od pobrania
oraz z uwzglednieniem kalendarza wykonywania
badan przez laboratorium
3283 P/c. blokujagce — test MLR partnerka: krew zylna pobrana | pobranej krwi nie wirowac;

,na skrzep” oraz krew zylna
pobrana na heparyng litowa
partner: krew zylna pobrana na
heparyna litowg

transport w T 16-25° C, dostarczy¢ do laboratorium do
24 h od pobrania

oraz z uwzglednieniem kalendarza wykonywania
badan przez laboratorium
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Badania genetyczne
UWAGA: wszystkie badania genetyczne wymagajg wypetnienia Druku Swiadomej Zgody i podania wskazania klinicznego do bada-
nia Zaleca sie opisanie probéwki imieniem i nazwiskiem pacjenta lub nr. pesel
130 Kariotyp, badanie cytogenetyczne krew zylna heparyna litowa odczekac dwa tygodnie od zakoriczenia antybiotyko-
terapi;
dedykowane Zlecenie na badanie cytogenetyczne
239 Czynnik V Leiden krew zylna EDTA
240 Mutacja 20210 G-A genu protrombiny krew zylna EDTA
241 Termolabilny wariant MTHFR krew zylna EDTA
- analiza wariantéw A1298C oraz C677T
3998 Polimorfizm R2 genu czynnika V krew zylna EDTA
3868 Polimorfizm - 675 4G/5G w genie PAI-1 krew zylna EDTA
(SERPINE1)
4699 Ryzyko poronien, podstawowy panel badarn | krew zylna EDTA
genetycznych
3925 Poronienia - panel badan genetycznych krew zylna EDTA
3648 Typowanie molekularne KIR krew zylna EDTA
10059 Typowanie tkankowe molekularne HLA C krew zylna EDTA
4692 Pakiet diagnostyczny nawracajacych poro- krew zylna EDTA
nienrt samoistnych o podtozu immunologicz-
nym- ocena genotypu KIR i HLA-C u kobiety
5386 Nawracajace poronienia. Identyfikacja krew zylna EDTA
haplotypu M2 w promotorze genu ANXA5
4628 Przedwczesne wygasanie czynnosci krew zylna EDTA
jajnikdw (badanie regionu zawierajgcego
powtdrzenia CGG w genie FMR1)
5313 Przedwczesne wygasanie funkcji jajnikow krew zylna EDTA
(POF).Analiza sekwencji kodujgcej 27 genéw
w przypadku podejrzenia pierwotnej niewy-
dolnosci jajnikéw lub weczesnego wyczerpa-
nia rezerwy jajnikowej,met. NGS
899 Nieptodnos¢ meska - badanie genu CFTR krew zylna EDTA
(badanie 7 mutaciji + polimorfizm IVS8Tn)
908 Nieptodnos$¢ meska, azoospermia, oligozoo- | krew zylna EDTA
spermia (badanie regionu AZF)
5316 Hipogonadyzm hipogonadotropowy. Analiza | krew zylna EDTA
sekwenciji kodujacej 32 genéw wykonywana
na podstawie badania petnoeksomowego
(WES)
5318 Zaburzenia rozwoju i réznicowania ptci. krew zylna EDTA
Analiza sekwenciji 19 genéw, wykonywana
na podstawie badania petnoeksomowego
(WES)
4958 Zespot niewrazliwosci na androgeny (AR). krew zylna EDTA
Analiza sekwenciji catego regionu kodujace-
go genu AR, z jednoczesng identyfikacja ptci
genetycznej
4448 Przerost nadnerczy, wrodzony (gen CYP21A2 | krew zylna EDTA
- najczestsze mutacje) — test MLPA
5071 Mukowiscydoza (CF). Analiza 27 eksonow krew zylna EDTA
genu CFTR oraz identyfikacja patogen-
nych wariantéw c.54-5940_273+10250del-
21kb (dele2,3(21kb)) i ¢.3718-2477C>T
(3849+10kbC>T), met. NGS
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5374 FertiMax 276 X: Rozszerzony panel gene- krew zylna EDTA
tyczny nieptodnosci kobiecej: FMR1, 276
genow
5375 FertiMax 276 Y: Rozszerzony panel ge- krew zylna EDTA
netyczny nieptodnosci meskiej: AZF, 276
genow
5421 Test nosicielstwa przed cigza: SMA, mukowi- | krew zylna EDTA
scydoza, choroby recesywne - badanie dla
par planujgcych ciaze (kobieta)
5422 Test nosicielstwa przed cigza: SMA, mukowi- | krew zylna EDTA
scydoza, choroby recesywne - badanie dla
par planujgcych cigze (mezczyzna)
5423 Rozszerzony test nosicielstwa przed cigza: krew zylna EDTA
SMA, mukowiscydoza, choroby recesywne -
badanie dla par planujacych cigze (kobieta)
5424 Rozszerzony test nosicielstwa przed cigza: krew zylna EDTA
SMA, mukowiscydoza, choroby recesywne -
badanie dla par planujacych cigze (mezczy-
Zna)
3812 Mukowiscydoza (gen CFTR - 36 mutac;ji) krew zylna EDTA
3819 Gtuchota wrodzona DFNB1 (gen GJB2 — caty) | krew zylna EDTA
3875 Zespot tamliwego chromosomu X - analiza krew zylna EDTA
w kierunku obecnosci premutaciji i mutacji
dynamicznej polegajacej na ekspansji po-
wtdrzen (CGG) w 5°UTR genu FMR1
4271 Rdzeniowy zanik miesni SMA, identyfikacja krew zylna EDTA
delecji eksonéw 7 i 8 genu SMN1 wraz z
okresleniem liczby kopii genéw SMN1i SMN2
- test MLPA
4466 Zespo6t Smitha, Lemlego i Opitza (DHCR7 - krew zylna EDTA
caty gen)
3816 Badanie materiatu z poronienia- okreslenie fragment kosmowki
ptci ptodu met. QF-PCR (pojemnik z solg fizjologiczng)
3856 Badanie materiatu z poronienia - badanie fragment kosmowki nie zamrazac:
aneuploidii chromosomowych (X, Y, 13, 18, 21, | (pojemnik z solg fizjologiczng) Wybelnic de d Kkowane Zlecenic oraz oswiadczenic
16, 15, 22) met. QF-PCR ypethic dedy
0 pochowku;
4899 Badanie materiatu z poronienia - analiza fragment kosmowki patrz rowniez s28
aberraciji (liczby i struktury) oraz mikro- (pojemnik z solg fizjologiczng)
aberracji chromosomowych, okreslenie ptci
ptodu metoda mikromacierzy CGH
4898 Panel wirusowy w materiale poronnym: fragment kosmowki nie zamrazac;
wirus cytomegalii HCMV, wirus opryszczki (pojemnik z solg fizjologiczng) wypetni¢ dedykowane zlecenie oraz oswiadczenie
HSV I/l met.PCR 0 pochowku;
patrz réwniez s.28
215 BRCA1 - badanie podstawowe 24 mutacjiw | krew zylna EDTA
genie BRCAI1
896 BRCAZ2 - podstawowe badanie 3 mutacji w krew zylna EDTA
genie BRCA2
893 PALB2 - podstawowe badanie mutacji krew zylna EDTA
¢.509_510del
3857 Rak piersi i/lub jajnika - panel podstawowych | krew zylna EDTA
mutacji w genach BRCA1 oraz BRCA2
3858 Rak piersi i/lub jajnika - panel podstawowych | krew zylna EDTA

mutacji BRCA1, BRCA2, PALB2
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3936

Nowotwory u kobiet - panel podstawowy
(BRCAI1, BRCA2, PALB2, CHEK2, NBN)

krew zylna EDTA

3928

Nowotwory u kobiet - panel rozszerzo-
ny (BRCA1, BRCA2, PALB2, CHEK2, NBN,
CDKN2A)

krew zylna EDTA

4565

PALB2 - badanie mutac;ji c172_175del i
¢.509_510del

krew zylna EDTA

3777

CHEK2 - badanie mutacji w genie CHEK2

krew zylna EDTA

4566

PALB2/CHEK2 - badanie 2 mutacji PALB2i 3
mutacji CHEK2 skracajgcych biatko

krew zylna EDTA

3811

Mutacje w genie CYP1B1 (C142G, G355T,
C1294G)

krew zylna EDTA

3776

BRCA-NGS - badanie mutacji germinalnych
w genach BRCA1i BRCA2 technikg NGS w
DNA z krwi obwodowej

krew zylna EDTA

10151

Gen PTEN, sekwencjonowanie

krew zylna EDTA

4719

Dziedziczny rak piersi i jajnika. Analiza
sekwencji kodujgcej genéw ATM, BRCA1,
BRCA2, BARD1, BRIP1, CHEK2, EPCAM, MLH1,
MSH2, MSH6, PALB2, PMS2, PTEN, RAD51C,
RADS5I1D, STK11i TP53 z wykorzystaniem me-
tod sekwencjonowania nowej generacji NGS.

krew zylna EDTA

4730

BRCA, CHEK2, PALB2 panel NGS - badanie
mutacji germinalnych w genach BRCA1,
BRCA2, CHEK2 i PALB2 technika NGS w DNA
z krwi obwodowej

krew zylna EDTA

5420

Dziedziczny rak piersi. Analiza sekwenciji ko-
dujgcej genéw ATM, BRCA1, BRCA2, CHEK2,
PALB2, PTEN, RAD51C, RAD51D, STK11 i TP53i,
met. NGS

krew zylna EDTA

5288

Dziedziczny rak jajnika. Analiza sekwenc;ji
kodujacej genéw BRCA1, BRCA2, TP53,
STK11, PALB2, BRIP1, RAD51C, RAD51D, MLH1,
MSH2, MSH6, EPCAM i PMS2 z wykorzy-
staniem metod sekwencjonowania nowej
generacji NGS.

krew zylna EDTA

5286

Dziedziczny rak trzonu macicy (endome-
trium). Analiza sekwencji kodujacej genow
TP53,PTEN,STK11,MLH1,MSH2,MSH6 i PMS2,
met. NGS

krew zylna EDTA

Infekcje drog moczowo-ptciowych
Przygotowanie pacjentki/pacjenta do pobrania - patrz s. 27

132

Biocenoza pochwy

preparat bezposredni: transport do 72 h, temperatura
20-25°C

proboéwka z solg fizjologiczna: transport do 24 h,
temperatura 2-8°C

optymalnie przesta¢ zarowno szkietko, jak i materiat
pobrany do probowki z solg fizjologiczna.

dopuszcza sie przestanie tylko szkietka.

1041

Wymaz z cewki moczowej (bad. bakter.)

2041

Wymaz z cewki moczowej (bad. mykol.)

1043

Wymaz z warg sromowych (bad. bakter.)

2043

Wymaz z warg sromowych (bad. mykol.)

1706

Wymaz z warg sromowych — bakteriologia
+ mykologia
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1044 Wymaz z przedsionka pochwy (bad. bakter.)
2044 Wymaz z przedsionka pochwy (bad. mykol.)
1045 Wymaz z pochwy (bad. bakter.)
2045 Wymaz z pochwy (bad. mykol.)
1046 Wymaz z pochwy beztlenowo (bad. bakter.)
1700 Wymaz z pochwy bakteriologia+mykologia
1047 Wymaz z kanatu szyjki macicy (bad. bakter.)
2047 Wymaz z kanatu szyjki macicy (bad. mykol.)
1053 Wymaz z kanatu szyjki macicy beztlenowo
(bad. bakter.)
1707 Wymaz z kanatu szyjki macicy — bakteriolo-
gia + mykologia
1152 Wyadzielina z gruczotu Bartholina posiew
(bad. bakter.)
1153 Wyadzielina z gruczotu Bartholina posiew
beztlenowy (bad. bakter.)
1042 Wymaz spod napletka (bad. bakter.)
2042 Wymaz spod napletka (bad. mykol.)
1050 Wymaz z pracia (bad. bakter.)
2050 Wymaz z pracia (bad. mykol.)
1280 Wymaz z cewki moczowej w kierunku ) L .
Mycoplasma hominis i Ureaplasma spp. pod’r_oze tra@sportovve R1 (przechowywane w tempera‘_[urze loddwki, a przed uzyciem
musi zosta¢ doprowadzone do temperatury pokojowe;))
1281 Wymaz z kanatu szyjki macicy w kierunku nie ma koniecznosci pobierania do tego badania preparatu bezposredniego
Mycoplasma hominis i Ureaplasma spp. transport:
i . K do 5 h w temperaturze 20-250C
1279 Bade.\n.le .na3|en|a w kierunku Myco'plasma do 48 h w temperaturze 2-8 oC
hominis i Ureaplasma spp. (bad. mikrob.)
1265 Posiew w kierunku Neisseria gonorrhoeae
1285 Wymaz z cewki moczowej w kierunku
Neisseria gonorrhoeae (GNC) wymaz - czarny zel + preparat bezposredni
1286 Wymaz z kanatu szyjki macicy w kierunku transport - max. 24 h, temperaturze 20-250C lub 2-8 oC
Neisseria gonorrhoeae (GNC)
1287 Wymaz z pochwy w kierunku Neisseria
gonorrhoeae (GNC)
131 Wymaz z przedsionka pochwy w kierunku
paciorkowcdéw grupy B (GBS) podtoze transportowe Amies z weglem i bez
W miarg mozliwosci — zalecane uzycie wymazowek flokowanych.
1310 Wymaz z odbytnicy w kierunku paciorkow-
cow grupy B (GBS)
1312 Wymaz z przedsionka pochwy i odbytnicy podtoze transportowe Amies z weglem i bez
w kierunku paciorkowcéw grupy B (GBS) w miare mozliwosci — zalecane uzycie wymazowek flokowanych.
do badan przesiewowych nalezy uzy¢ pojedynczego wymazu pobranego z przedsionka
pochwy, a nastepnie z odbytnicy bez uzycia wziernika.
1290 Badanie w kierunku Trichomonas vaginalis

(bad. mikrob.)

podtoze transportowe Trichomedium
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M0 Nasienie posiew (bad. bakter.) ] ) )
jatowy pojemnik - transport w temperaturze 20-25°C do 2 h
proboéwka transportowa jatowa z podtozem AMIES - transport w temperaturze 20-25°C
2110 Nasienie posiew (bad. mykol.) do 48 h
1M Nasienie posiew beztlenowy (bad. bakter.) probowka transportowa jatowa z podtozem AMIES z weglem
367 Mycoplasma hominis DNA, met. real time wymaz z drég moczowo
PCR, jakosciowo -ptciowych
wymaz z gardta
mocz
nasienie
379 Mycoplasma genitalium DNA met. real time wymaz z drég moczowo
PCR, jakosciowo -ptciowych
wymaz z gardta
mocz
nasienie
391 Chlamydia trachomatis DNA met. real time wymaz z drég moczowo
PCR, jakosciowo -ptciowych
wymaz z gardta
wymaz z worka spojowkowego
oz patrz réwniez s. 27, 28
392 Neisseria gonorrhoeae (rzezaczka) DNA, wymaz z drég moczowo
met. real time PCR, jakosciowo -ptciowych
wymaz z gardta
wymaz z worka spojowkowego
393 Ureaplasma urealyticum/ Ureaplasma wymaz z drég moczowo
parvum DNA met. real time PCR, jakosciowo | -ptciowych
wymaz z gardta
mocz
nasienie
319 Panel urogenitalny 7 patogenéw: Ch. wymaz z drég moczowo
Trachomatis, N.gonorrhoeae, M. genita- -ptciowych
lium, M. hominis, U. urealyticum, U.parvum, wymaz z gardta
Trichomonas vaginalis met. real time PCR, mocz
jakosciowo nasienie
3127 Panel urogenitalny: HPV HR DNA 14 typow, wymaz z drég moczowo
Ch. trachomatis, M. genitalium, U. urealyticu- | -ptciowych
m,U. parvum met. real time PCR, jakosciowo | wymaz z gardta
3128 Panel urogenitalny: Ch. trachomatis, M. ge- wymaz z drég moczowo
nitalium, U. urealyticum/U. parvum, met. real | -ptciowych
time PCR, jakosciowo wymaz z gardta
mocz
nasienie
3158 Panel urogenitalny: Ch.trachomatis, M.homi- | wymaz z drég moczowo
nis, M.genitalium, U. urealyticum/U. parvum -ptciowych
met. real time PCR, jakosciowo wymaz z gardta
mocz
nasienie
3220 Panel Candida, 7 gatunkéw z rodzaju wymaz z drég moczowo patrz rowniez s. 27, 28
Candida, met. Real-Time PCR, jako$ciowo -ptciowych
wymaz z szyjki macicy
4902 Panel urogenitalny: Ch. trachomatis, wymaz z drég moczowo
N. gonorrhoeae met. real time PCR, -ptciowych
jakosciowo wymaz z gardta
wymaz z worka spojowkowego
mocz
5130 Panel bakteryjna waginoza (BV) 7 patoge- wymaz z drég moczowo
néw, met. Real-Time PCR, jakosciowo -ptciowych
i ilosciowo wymaz z szyjki macicy
5541 Panel infekcji wywotujgcy owrzodzenia ukta- | wymaz z drog moczowo
du moczowo-ptciowego, met. Real Time PCR | -ptciowych
wymaz z szyjki macicy
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Badania komplementarne

5483 Endometrioza EndoRNA biopsja endometrium dedykowany zestaw pobraniowy;
w fazie wydzielniczej cyklu wypetni¢ Druku Swiadomej Zgody na badanie gene-
tyczne
5514 Endometrioza - EndomKIT surowica wypetni¢ dedykowane zlecenie
patrz réwniez s. 38
5556 Mikrobiom pochwy — sekwencjonowanie 16s | wymaz patrz réwniez s. 38
5565 Mikrobiom endometrium — sekwencjonowa- | aspirat z jamy macicy patrz réwniez s. 38

nie 16s
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