DIAGNOSTYKA GENETYCZNIE UWARUNKOWANEJ LUB NABYTEJ
NADKRZEPLIWOSCI (TROMBOFILII)

W ramach kontraktu z NFZ ($wiadczenia odrgbnie kontraktowane) wykonujemy badania
laboratoryjne w celu wykluczenia lub potwierdzenia trombofilii. Badania te wykonuje si¢ u
pacjentow ambulatoryjnych po incydencie zakrzepowo-zatorowym w uktadzie zylnym
(zakrzepica zyt glgbokich lub zator te¢tnicy plucnej) lub uktadzie tetniczym (zawatl serca,
udar moézgu, itp). Szczegdlne znaczenie ma taka diagnostyka w przypadku, gdy incydent
wystapit <50 roku zycia bez ewidentnej przyczyny, nawraca lub stwierdza si¢ dodatni
wywiad rodzinny w kierunku zakrzepicy. Czesto$¢ trombofilii wrodzonej w populacji
kaukaskiej to ok. 8% i 30-50% przypadkow zakrzepicy zylnej <50.rz. U kobiet w wieku
rozrodczym proponujemy badania w celu wykluczenia zespotu antyfosfolipidowego jako

przyczyny niepowodzen potozniczych.

Zestaw badan w kierunku trombofilii obejmuje:

- analizg polimorfizmoéw genetycznych sprzyjajacych zakrzepicy (czynnik V Leiden,
mutacja protrombiny 20210A),

- oznaczenie poziomdw inhibitorow krzepnigcia - bialtka C, wolnego bialka S oraz
antytrombiny

- oznaczenie stgzenia homocysteiny,

- oznaczenia w kierunku zespotu antyfosfolipidowego (antykoagulant toczniowy,
przeciwciala antykardiolipinowe i przeciwko p2-glikoproteinie I w klasie 1gG i IgM)

- poziom czynnika VIII.

Prowadzimy rowniez badania w kierunku niedoboru fibrynogenu okreslajac jego stezenie a w
przypadku wartosci <1,5 g/l oznaczamy poziom antygenu fibrynogenu.

Jako pierwsi w Polsce przy wspolpracy migdzynarodowej opisalismy ,,polskie” mutacje
odpowiadajace za wrodzony niedobor inhibitoréw krzepnigcia: antytrombiny, biatka C 1 S,
jako przyczyny zakrzepic zylnych 1 tetniczych , oraz nowe ,,polskie” fibrynogeny nazywane
od miast polskich m.in. Fibrynogen Krakow, Poznan, Gdansk, Zabrze, Krakow II-1V,
Zakopane 1 Belchatow. Wspotpracujemy takze z centralnymi europejskimi grupami
ekspertow prowadzacych rejestry wrodzonych trombofilii 1 dysfibrynogenemii oraz

hipofibrynogenemii.



BADANIA OCENIAJACE CZYNNOSC PLYTEK U OSOB LECZONYCH KWASEM

ACETYLOSALICYLOWYM I/LUB LEKAMI Z GRUPY TIENOPIRYDYN, PRZEDE
WSZYSTKIM KLOPIDOGRELEM

Zgodnie z aktualnym stanowiskiem ekspertow badania w celu potwierdzenia Iub
wykluczenia niezadowalajacej wrazliwosci na leki przeciwptytkowe (tzw. opornosci na
aspiryne lub klopidogrel) powinno si¢ rozwazy¢ u:

- pacjentdOw z nawracajacymi incydentami zakrzepowo-zatorowymi w tozysku tetniczym,
w tymz udarami/T1A (‘ang.Transient Ischemic Attack, przemijajacy atak niedokrwienny),
zawalami serca, zakrzepica w stencie itp.

- pacjentow  poddawanych zabiegom naczyniowym zwlaszcza na  tetnicach
wiencowych, u ktorych wystepuja czynniki miejscowe i ogoélnoustrojowe zwiekszajace
ryzyko zakrzepicy
w stencie,

- pacjentow poddawanych zabiegom inwazyjnym obcigzonym duzym ryzykiem
krwawienia, u ktorych istnieje watpliwos¢ czy zgodnie z zaleceniem przerwali leczenie

przeciwptytkowe.

Proponowany zestaw badan obejmuje:

AGREGACIJE PLYTEK KRWI w odpowiedzi na dziatanie kwasu arachidonowego i ADP
mierzong w osoczu bogatoptytkowym metodg optyczna.

W celu prawidlowego pobrania krwi sugerujemy kierowanie pacjentow do Osrodka
Szybkiej Diagnostyki w KSS im Jana Pawla II od godziny 8.00 do 12.00.

Krew nalezy pobra¢ na cytrynian sodu (3,2%, 9:1) do dwoch proboéwek o pojemnosci 8,2 ml
i jednej o pojemnosci 2,9 ml a nastepnie dostarczy¢ do Pracowni Biologii Molekularnej
Szpitala im. Jana Pawtla II, na ul. Pradnickiej 80 w Krakowie w pozycji pionowej w ciggu 2
godzin. Krwi nie mozna pobra¢ do kilku probéwek o mniejszej objetosci. Nie zamrazaé!
Materiat prosimy dostarczy¢ do laboratorium do godziny 12.00.

W celu prawidlowej interpretacji wyniku agregacji prosimy o podanie na skierowaniu
informacji o zazywanych lub odstawionych lekach przeciwptytkowych.

Calkowity koszt badania wynosi 240 zl.

Czas od dostarczenia materiatu do uzyskania wyniku wynosi 2 godziny.



OZNACZANIE POLIMORFIZMU GENU CYTOCHROMU CYP2C19*2 (c.681G>A)

Polimorfizm genu cytochromu CYP2C19*2 oznaczany jest metoda Real Time PCR;
polimorfizm ten jest obecnie najczestsza genetycznie uwarunkowang przyczyng opornosci
na klopidogrel. Do wykonania badania potrzebna jest krew zylna pobrana na EDTA (2,6
ml), ktora nalezy przesta¢ do Pracowni Biologii Molekularnej KSS im. Jana Pawta II bez
wirowania w ciagu 48 godzin; material mozna przechowywac¢ w temperaturze 2-8°C. Czas
od dostarczenia materiatu do uzyskania wyniku wynosi do 10 dni.

Calkowity koszt badania wynosi 250 zl.

OZNACZENIE POLIMORFIZMU c.-1693G>A GENU VKORCI1 (reduktazy epoksydu
witaminy K)

Polimorfizm genu VKORCI1 wykonuje si¢ metoda Real Time PCR u pacjentow leczonych
doustnymi antykoagulantami - pochodnymi kumaryny (acenokumarol, warfaryna) w celu
ustalenia wrazliwosci na lek. Oznaczenie polimorfizmu moze by¢ pomocne w okresleniu
optymalnej dawki leku dla danego pacjenta, co zmniejszy ryzyko powiktan zakrzepowych i
krwotocznych podczas leczenia.

Krew pobrang z zyly w zgi¢ciu tokciowym na EDTA (2.6 ml K3; 1.6mg EDTA/ 1ml krwi)
nalezy przesta¢ do laboratorium bez wirowania w ciggu 48 godzin w temperaturze 2-8°C.
Czas oczekiwania na wynik: 10 dni.

Calkowity koszt badania wynosi 250 zl.



BADANIEOBECNOSCI PRZECIWCIAL SKIEROWANYCH PRZECIWKO
KOMPLEKSOWI PF-4/[HEPARYNA

Badanie obecnos$ci przeciwcial PF4/Heparyna nalezy wykona¢ u chorych podejrzanych o
Trombocytopeni¢ Indukowang Heparyng (HIT), u ktorych stwierdzono spadek ilosci
ptytek o ok. 50% w stosunku do stanu wyjsciowego, wystepujacy w 5-14 dniu po
rozpoczeciu terapii heparyng (niefrakcjonowang lub drobnoczasteczkowsa), lub nawet po 24
godzinach, jezeli przed rozpoczeciem terapii miata juz miejsce ekspozycja na heparyne.
Surowicg krwi zylnej nalezy dostarczy¢é do Pracowni Biologii Molekularnej KSS im. Jana
Pawta II, na ul. Pradnickiej 80 w Krakowie w temperaturze pokojowej w ciggu 2 godzin od
pobrania materiatu. Jezeli nie jest to mozliwe, krew nalezy zwirowa¢ (1600g x10 min),
odciggna¢ do 3 probowek typu eppendorf i przechowywa¢ w temp. 2-8°C nie dluzej niz 48
godzin, lub zamrozi¢ ponizej -20°C 1 w tym stanie dostarczy¢ do laboratorium. Nie uzywac
zelowych probdéwek na surowice.

Czas oczekiwania na wynik to 3 godziny, jezeli materiat zostat dostarczony do laboratorium
do godziny 11.30. W przeciwnym razie wynik mozna odebra¢ nastgpnego dnia.

Calkowity koszt badania wyneosi 480 zl.

DIAGNOSTYKA MOLEKULARNA W NIEDROBNOKOMORKOWYM RAKU
PLUCA

Diagnostyka molekularna w niedrobnokomérkowym raku ptuca (NDRP) umozliwia
zastosowanie terapii celowanej oddziatujacej na okreslone szlaki sygnatowe zaangazowane w
procesy onkogenezy.

Postgpowanie diagnostyczne obejmuje kilka etapow: szukanie mutacji somatycznych w genie
receptora naskorkowego czynnika wzrostu (EGFR) a nastgpnie rearanzacja genu ALK 1
ROSL1. Identyfikacja tych markeré6w w materiale nowotworowym stanowi gtéwny czynnik
predykcyjny dla terapii inhibitorami kinazy tyrozynowej.

Leczenie NDRP ukierunkowane molekularnie obejmuje rowniez zastosowanie przeciwciat
monoklonalnych blokujacych interakcje receptora programowanej $mierci komorki typu-1
(PD-1) z jego ligandami (PD-L1), stad istotna rola okreslenia ekspresji PD-L1 na komoérkach
nowotworowych. Immunoterapia stanowi szans¢ na leczenie pacjentow, u ktorych nie
wystepuje mutacja w genie EGFR ani rearanzacja w genie ALK i ROS1 lub dochodzi do

opornos$ci na dotychczas stosowane leczenie.



W/w badania molekularne wykonujemy u pacjentow z oddziatow onkologicznego, ptucnego i
torakochirurgii naszego Szpitala.

Od 2018 Pracowania Biologii Molekularnej bierze udziat w europejskiej certyfikacji badan
molekularnych (oznaczenia ALK i ROS1 a od 2021 réwniez PD-L1) stosowanych w
diagnostyce raka pluc organizowanej przez European Society of Pathology Quality
Assurance Organization (ESPQA).

DIAGNOSTYKA SEROLOGICZNA ZAKAZEN SARS-CoV-2

Proponowana przez nas diagnostyka obejmuje detekcje przeciwcial neutralizujacych
przeciwko podjednostce S1 biatka S wirusa SARS-CoV-2 ilosciowo w klasie IgG
i IgA.

. Przeciwciata klasy IgA sa wykrywalne ok. 6.-8. dnia od wystapienia pierwszych
objawow
. Przeciwciata w klasie IgG mozna wykry¢ od ok. 10. dnia od wystgpienia objawow

Zgodnie z zaleceniami Agencji Oceny Technologii Medycznej i Taryfikacji (AOTMIT)
diagnostyka serologiczna pozwala na wykrycie obecnos$ci przeciwcial i moze mie¢
znaczenie w szczegolnosci u oséb, u ktorych infekcja przebiegata bezobjawowo lub z
tagodnymi objawami. Testy serologiczne powinny by¢ traktowane jako uzupelnienie metod
molekularnych. Obecno$¢ przeciwcial anty-SARS-CoV-2 klasy 1gG, w skojarzeniu z
ujemnym wynikiem testu molekularnego, moze by¢ podstawag do orzeczenia o przebyciu
zakazenia 1 wyleczeniu.

Dodatkowo obecnos$¢ przeciwciat IgG u osob, ktore przyjety peten cykl szczepienia Swiadczy
o skuteczno$ci szczepienia przeciwko COVID-19. Badanie poszczepienne nalezy

przeprowadzi¢ nie wczesniej niz 7-14 od otrzymania petnego cyklu szczepienia.

Pacjenci, ktorzy chcieliby wykona¢ w/w oznaczenie proszeni sa o podejscie do kasy w
budynku MIV w celu rejestracji (tel. 012 614 33 33) a nast¢pnie bedg kierowani do gabinetu
zabiegowego.
Pobieranie materiatu do badan odbywa si¢ wg. nastepujacego schematu:

poniedziatek - §roda 7.00 - 17.30

czwartek - pigtek 7.00 -14.00

Czas oczekiwania na wynik to 24-48 godzin.



W przypadku prébek dostarczonych do Pracowni w pigtek po godz. 11 wynik bedzie
dostepny w najblizszy poniedziatek do godz. 15.

Przeciwciata przeciw SARS-CoV2 potilosciowo w klasie IgA — cena 115 zt

Przeciwciata przeciw SARS-CoV2 ilosciowo w klasie IgG — cena 140 zt



