Informacija atnaujinta 2019 m. rugséjo 19 d.

GENETIKOS IR MOLEKULINES MEDICINOS KLINIKOJE
ATLIEKAMU GENETINIU TYRIMU SARASAS

Kariotipo nustatymas i$ vaisiaus vandeny lasteliy (amniocity) kultiiros

Kariotipo nustatymas i§ periferinio kraujo limfocity kultiiros

Kariotipo nustatymas i§ kauly ¢iulpy lasteliy kultoros

Kariotipo nustatymas i$ choriono gaureliy Iasteliy kultiiros

Kariotipo nustatymas i$ odos fibroblasty Iasteliy kultiiros

Prader-Willi sindromo nustatymas FISH metodu

DiGeorge sindromo nustatymas FISH metodu

Angelman sindromo nustatymas FISH metodu

Miller-Dieker sindromo nustatymas FISH metodu

Smith-Magenis sindromo nustatymas FISH metodu

Williams-Beuren sindromo nustatymas FISH metodu

Chromosomy subtelomery tyrimas FISH metodu

FIP1L1-CHIC2-PDGFRA(4q12) geny delecijos/translokacijos nustatymas FISH metodu

MLL(11g23) geno translokacijos nustatymas FISH metodu

5¢ (5g31; 5933) regiono delecijos nustatymas FISH metodu

p53geno delecijos nustatymas FISH metodu

PML/RARA(15;17) geny translokacijos nustatymas FISH metodu

FGFR3/IGH(4;14) geny translokacijos nustatymas FISH metodu

AML/ETO(8;21) geny translokacijos nustatymas FISH metodu

BCR/ABL(9;22) geny translokacijos nustatymas FISH metodu

MYEOV/IGH(11;14) geny translokacijos nustatymas FISH metodu

TEL/AML(12;21) geny translokacijos nustatymas FISH metodu

MAF/IGH(14;16) geny translokacijos nustatymas FISH metodu

MAFB/IGH(14;20) geny translokacijos nustatymas FISH metodu

1p36/19913 kodelecijos nustatymas FISH metodu

SS18(18g11.2) geno translokacijos tyrimas FISH metodu

EWSR1(22g12) geno translokacijos tyrimas FISH metodu

11q delecijos tyrimas FISH metodu

MYC(8g24) geno amplifikacijos tyrimas FISH-metodu

N-MYC(2p24) geno amplifikacijos tyrimas FISH metodu

1p36 delecijos sindromo nustatymas FISH metodu

Cri-Du-Chat sindromo nustatymas FISH metodu

Chromosomy skaiciaus / strukttiros tyrimas FISH metodu

13, 18, 21 ir lytiniy chromosomy skaiciaus tyrimas FISH metodu

SRY geno delecijos/translokacijos nustatymas FISH metodu

6 chromosomos monosomijos nustatymas FISH metodu

CFTR geno mutacijy tyrimas

F2 geno ¢.*97G>A mutacijos tyrimas (protrombinas)




F5 geno ¢.1691G>A mutacijos tyrimas

HFE geno ¢.845G>A ir ¢.187C>G mutacijy tyrimas

ATP7B geno ¢.3207C>A mutacijos tyrimas

FMR1 geno promotoriaus metilinimo tyrimas

JAK2 geno V617F mutacijos tyrimas

Alfa 1 antitripsino genotipo tyrimas

EGFR geno mutacijy tyrimas (i§ audinio)

BCR/ABL geno Mbcr p210 transkripto tyrimas

BRCAL ir BRCA2 geny 6 mutacijy tyrimas

BRCAL ir BRCA2 geny mutacijy tyrimas

RAS seimos (KRAS; NRAS) geny mutacijy tyrimas

BRAF geno V600E mutacijos tyrimas

BCR-ABL kinazés domeno mutacijy tyrimas

X, Y, 13, 18 ir 21 chromosomy skaiciaus tyrimas

ATP7B geno mutacijy tyrimas

CFTR geno 50 taskiniy mutacijy tyrimas

Su celiakija susijusiy aleliy HLA-DQAL, HLA-DQBL tyrimas

CHEK2 geno mutacijy tyrimas

ESCO2 geno mutacijy tyrimas

Pasikartojanciy seky skaic¢iaus FMR1 gene tyrimas

GJB2 geno mutacijy tyrimas

IDH1 ir IDH2 geny mutacijy tyrimas

Y chromosomos mikrodelecijy tyrimas

MEN1 geno mutacijy tyrimas

MGMT geno promotoriaus metilinimo tyrimas

GCK geno mutacijy tyrimas

HNF1A geno mutacijy tyrimas

HNF4A geno mutacijy tyrimas

MTHFR geno mutacijy tyrimas

PROP1 geno ¢.301 302delAG mutacijy tyrimas

PRSS1 geno mutacijy tyrimas

RET geno mutacijy tyrimas

SPINK1 geno mutacijy tyrimas

TP63 geno mutacijy tyrimas

TSCL1 ir TSC2 geny mutacijy tyrimas

UGT1A1 geno mutacijy tyrimas

DNR i$skyrimas

PAX6 geno mutacijy tyrimas

PROP1 geno mutacijy tyrimas

CYP21A2 geno mutacijy tyrimas

SLC26A2 geno mutacijy tyrimas




Farmakogenetinis tyrimas (CYP1A2; CYP3A4; CYP2C19; CYP2C9; VKORC1; CYP2D6)

Farmakogenetinis tyrimas (CYP1A2)

Farmakogenetinis tyrimas (CYP3A4)

Farmakogenetinis tyrimas (CYP2C19)

Farmakogenetinis tyrimas (CYP2C9 ir VKORC1)

Farmakogenetinis (CYP2D6)

RNR translokacijy t(9;22) t(1;19), t(12;21), t(4;11), t(15;17), t(8;21), inv (16) transkripty
kokybinis tyrimas (leukemijos)

FGFR3 geno mutacijy tyrimas

EGFR geno mutacijy tyrimas (i$ kraujo)

Mikrosatelity nestabilumo tyrimas

FLT3 geno mutacijy tyrimas

GALT geno mutacijy tyrimas

KIT geno mutacijy tyrimas

PDGFR geno mutacijy tyrimas

15q11-q13 srities kopijy skaiCiaus ir metilinimo tyrimas

IFIH1 geno mutacijy tyrimas

MTM1 geno mutacijy tyrimas

SRY geno mutacijy tyrimas

HTT geno mutacijy tyrimas

CTNNB1 geno mutacijy tyrimas

Geno/-y delecijy/duplikacijy tyrimas MLPA metodu

SLC19A3 geno mutacijy tyrimas

X, Y, 13,15, 16, 18, 21 ir 22 chromosomy skaiciaus tyrimas

SMNL1 ir SMN2 geny delecijy nustatymo tyrimas

TTR geno mutacijy tyrimas

Klinikinio egzomo tyrimas naujos kartos sekoskaitos metodu

DMPK geno mutacijy tyrimas

DMD geno mutacijy tyrimas

Viso egzomo tyrimas naujos kartos sekoskaitos metodu

Donoro ir recipiento chimerizmo tyrimas

Minimaliai liktinei ligai stebéti skirty Zymeny tyrimas

Aukstos rezoliucijos Zzmogaus leukocity antigeny tipavimo tyrimas

IGH, IGK, IGL, TCRB, TCRG, TCRD kloniSkumo nustatymo tyrimas

SMN1 ir SMN2 geny mutacijy tyrimas sekoskaitos metodu

SMNL1 ir SMN2 geny mutacijy tyrimas

SCN1A geno mutacijy tyrimas

BMPR2 geno mutacijy tyrimas

Naujagimiy patikros tyrimas dél spinalinés raumeny atrofijos

Geno mutacijy tyrimas sekoskaitos metodu

ApoE genotipo nustatymas




PMP22 geno delecijy tyrimas

MSH®6 geno ¢.1304T>C mutacijos tyrimas

MYBPC3 geno mutacijy tyrimas

CYP4F2 geno ¢.1297G>A mutacijos tyrimas

Audiniy identifikacija daugybinés PGR metodu

ACVR1 geno mutacijy tyrimas

FGFR?2 geno mutacijy tyrimas

SF3B1 geno mutacijy tyrimas

MYD88 geno mutacijy tyrimas

TOR1A (DYT1) geno mutacijy tyrimas

GBA geno mutacijy tyrimas

COLA4A5 geno mutacijy tyrimas

ABCC6 geno mutacijy tyrimas

Onkogenetinis tyrimas (111 geny)

Kardiogenetinis tyrimas (238 genai)

Viso genomo tyrimas naujos kartos sekoskaitos metodu

Amino ragsciy tyrimas

Organiniy rigsc¢iy tyrimas

Vaisty nuo epilepsijos koncentracijos tyrimas

Antidepresanty koncentracijos tyrimas

Bendras porfiriny tyrimas

Porfobilinogeno koncentracijos tyrimas

5-aminolevuleninés rugsties (5-ALA) koncentracijos tyrimas

Acilkarnitiny tyrimas

Sialotransferiny tyrimas

Steroidiniy hormony tyrimas

Neuroleptiky koncentracijos tyrimas

Benzodiazepiny koncentracijos tyrimas

Metanefriny tyrimas

Serotonino tyrimas

Katecholaminy tyrimas




