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Test genetyczny

• Analiza ludzkich chromosomów, genów lub białek wykonywana do celów klinicznych i poradnictwa 
genetycznego (National Institutes of Health).

• Testy genetyczne to wszelkie badania, w wyniku których otrzymuje się dane genetyczne (National
Human Genome Research Institute).

https://www.nik.gov.pl/aktualnosci/nik-o-bezpieczenstwie-badan-genetycznych.html
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Stan badań genetycznych w Polsce - raport NiK (2018)

• Powszechność badań genetycznych (rocznie > 1 000 000 testów);

• Szeroka oferta badań i niekontrolowany dostęp do badań wykonywanych odpłatnie;

• Wielość obowiązujących aktów prawnych - brak wystandaryzowanych regulacji prawnych w Polsce.

https://www.nik.gov.pl/aktualnosci/nik-o-bezpieczenstwie-badan-genetycznych.html
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Zagrożenia wskazane przez NIK:

• “Ryzyko nadużyć w zakresie gwarancji bezpieczeństwa danych genetycznych i 
wiarygodności badań genetycznych, w szczególności wykonywanych poza systemem 

ochrony zdrowia”

• “Niska świadomość społeczna o badaniach genetycznych i ich konsekwencjach”

https://www.nik.gov.pl/aktualnosci/nik-o-bezpieczenstwie-badan-genetycznych.html

Stan badań genetycznych w Polsce – raport NiK (2018)
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Znaczenie wyniku testu genetycznego 

Marker diagnostyczny - wspomagający proces postawienia diagnozy

Marker predykcyjny - pozwalający na prognozowanie odpowiedzi na zastosowane leczenie

Marker prognostyczny - pozwalający na prognozowanie rokowania

***

§ potwierdzenie rozpoznania klinicznego - wczesna i prawidłowa diagnoza

§ dla celów poradnictwa genetycznego

§ dla celów prognostycznych (prognozowanie przebiegu choroby)

§ dla celów terapeutycznych (leczenie celowane)

WSPÓŁPRACA DIAGNOSTY LABORATORYJNEGO Z KLINICYSTĄ
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Marker diagnostyczny
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Marker diagnostyczny

v NF2-related schwannomatosis

v SMARCB1-related schwannomatosis

v LZTR1-related schwannomatosis

v 22q-related schwannomatosis

v Schwannomatosis-NOS (not otherwise specified)
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Aktualny algorytm postępowania diagnostycznego

Plotkin et al. 2022, Genetics in Medicine



Marker prognostyczny

Materiały własne
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Rodzaje wariantów genetycznych

http://e-biotechnologia.pl/artykuly/mutacje/
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Rodzaje wariantów genetycznych

https://www.dymockstutoring.edu.au/hsc-biology-types-of-dna-mutations-chromosomal-
mutations/
https://opracowania.pl/opracowania/biologia/mutacje,oid,1406

https://www.dymockstutoring.edu.au/hsc-biology-types-of-dna-mutations-chromosomal-mutations/
https://www.dymockstutoring.edu.au/hsc-biology-types-of-dna-mutations-chromosomal-mutations/
https://opracowania.pl/opracowania/biologia/mutacje,oid,1406
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Rodzaje wariantów genetycznych

From: reviewed by Kehrer-Sawatzki et al. 2017. Hum. Genet. 136: 349-376
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PCR = łańcuchowa reakcja polimerazy (ang. polymerase chain reaction)

https://ib.bioninja.com.au/standard-level/topic-3-
genetics/35-genetic-modification-and/pcr.html
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MLPA = Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification

§ równoczesna analiza 40-45 różnych sekwencji 

nukleotydowych w jednej reakcji

§ brak wymagań sprzętowych

§ 50-200 ng DNA pacjenta

§ krótki czas badania - 2 dni i stosunkowo niski koszt
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Mikromacierze-CGH (ang. array comparative genomic hybridization)

https://www.agilent.com/en/promotions/cgh-fish-array + materiały własne

§ kariotypowanie molekularne (analiza całego genomu z większą rozdzielczością)

§ analiza niezrównoważonych aberracji chromosomowych (utrata materiału i/lub dodatkowy materiał 

genetyczny)

§ kosztowna metoda (specjalistyczny sprzęt)

https://www.agilent.com/en/promotions/cgh-fish-array
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Mikromacierze-CGH

https://www.agilent.com/en/promotions/cgh-fish-array + materiały własne
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Mikromacierze-CGH

materiały własne

Copy Number Variation (CNV):

- pathogenic

- likely pathogenic

- benign

- likely benign 

- variant of uncertain significance
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Rodzaje wariantów genetycznych - warianty genowe (punktowe)

https://evolution.berkeley.edu/dna-and-mutations/types-of-mutations/



Spektrum wariantów patogennych w genie NF1

• Heterogenność alleli - zjawisko, w którym różne warianty patogenne w tym samym locus (genie) 

prowadzą do tych samych lub bardzo podobnych fenotypów, np. CFTR, NF1;

• >3,500 wariantów patogennych w genie NF1, w tym tylko 31 wariantów z częstością ≥0.4% (UAB);

• 50% wariantów to zmiany de novo;

• brak tzw. hotspotów;

• ~25% warianty typu splicing, w tym deep intronic variants;

• warianty typu missense (analiza predykcyjna in-silico).
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Sekwencjonowanie 

Sekwencjonowanie - odczyt sekwencji 

nukleotydowej fragmentu DNA

Sekwencjonowanie Sangera (I generacji) - 

metoda terminacji łańcucha (detekcja z 

wykorzystaniem elektroforezy kapilarnej)
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Sekwencjonowanie 

Sekwencjonowanie następnej/nowej generacji 

(ang. next-generation sequencing, NGS) - 

wysokoporzepustowe sekwencjonowanie 

równoległe:

• sekwencjonowanie II generacji (np. Illumina - 

sekwencjonowanie krótkich odczytów)

• sekwencjonowanie III generacji (np. 

Nanopore Oxford Technology - 

sekwencjonowanie długich odczytów)
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Diagnostyka molekularna

https://3billion.io/blog/wes-wgs-panels
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Mozaikowatość (mozaicyzm)

Obecność u jednej osoby dwóch lub więcej linii komórkowych o różnym genotypie, które powstały 

z pojedynczej zygoty - mozaikowatość somatyczna i germinalna
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Interpretacja wyniku testu genetycznego 

Otrzymanie prawidłowego wyniku oznaczenia 

w ramach wykonanej analizy molekularnej to 

tylko jeden z etapów diagnostyki genetycznej, 

a dopiero prawidłowe przedstawienie wyniku 

pacjentowi wraz z interpretacją zgodną z 
najnowszymi doniesieniami literaturowymi oraz 

aktualnym stanem wiedzy w bazach danych
kon ́czy proces prawidłowo wykonanego 

badania genetycznego.
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https://www.slideshare.net/HeonjongHan/acmg-guidelines-2015-how-to-interpret-dna-variants-todays-paper-237040914 / https://thednaexchange.com/tag/duty-to-recontact/

Interpretacja wyniku testu genetycznego 

https://www.slideshare.net/HeonjongHan/acmg-guidelines-2015-how-to-interpret-dna-variants-todays-paper-237040914%20/
https://thednaexchange.com/tag/duty-to-recontact/
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Warianty o nieznanym znaczeniu klinicznym

Castellanos et al. 2022; wniosek projektowy EJP RD

ClinVar: ~50% to warianty o nieznanym znaczeniu klinicznym
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Rekomendacje diagnostyczne 
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Interpretacja wyniku testu genetycznego 

Kryteria:
• częstość występowania 

wariantu w populacji;

• analiza predykcyjna in-silico;

• badania funkcjonalne;

• dane dotyczące segregacji 

wariantu w rodzinie (de novo, 

segregacja z fenotypem);

• obecności innych wariantów 

u pacjenta z potencjalnie 

patogennym wariantem …
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Interpretacja wyniku testu genetycznego 



Akredytacja i certyfikacja laboratoriów genetycznych



Podsumowanie

• Badania genetyczne powinny być zlecone przez lekarza.

• Przed przystąpieniem do badania, prosimy dokładnie 

przeczytać formularz świadomej zgody i zadawać pytania, 

gdy coś jest niejasne, przed podpisaniem.

• Wybierajmy laboratoria posiadające aktualne akredytacje 

i certyfikaty. 

• Każdy wynik badania genetycznego powinien być 

przekazywany pacjentowi przez lekarza razem z 

kompleksową interpretacją oraz poradą genetyczną. 

• Wynik bez pełnej i zgodnej z najnowszymi danymi  

interpretacji klinicznej ma niewielkie znaczenie praktyczne. 

• Badania genetyczne są często czasochłonne i kosztowne, 

a interpretacja diagnostyczno-kliniczna uzyskanych 

wyników badań jest pracochłonna.
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Dziękuję za uwagę! 

Dr n. med. Magdalena Koczkowska
Laboratorium Medycyny 3P 

Gdański Uniwersytet Medyczny
email: 

magdalena.koczkowska@gumed.edu.pl

mailto:magdalena.koczkowska@gumed.edu.pl

