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Sekwencjonowanie Następnej Generacji
(Next Generation Sequencing – NGS)

Genom                                  Eksom Panel
(1% genomu)  



Diagnostyka a badania naukowe..

Badania naukowe – poszukiwanie nowego gen
powiązanego z daną chorobą w grupie pacjentów 
o podobnym fenotypie

Badanie diagnostyczne – analiza w celu identyfikacji defektu 
genetycznego stanowiącego podłoże fenotypu 



POTOK ANALIZY DANYCH (pipeline)

1. Odczyt nukleotydu 

(base calling)
przypisanie sygnału do nukleotydu, 

plik wynikowy: FASTQ

2. Przyrównanie / uliniowienie 

(alignment, mapping)

przyrównanie fragmentów do 
sekwencji referencyjnej,

plik wynikowy: SAM/BAM

3. Odczyt wariantu 

(variant calling)

różnice między sekwencją badaną 
a referencyjną  

plik wynikowy: VCF

4. Adnotacja wariantów i 
filtrowanie

scharakteryzowanie wariantów na 
podstawie różnorodnych biologicznych 

baz danych, odrzucenie części 
wariantów

5. Wybór wariantu patogennego
wybór wariantu patogennego 

lub wariantów kandydujących

Bioinformatyk

Diagnosta + Klinicysta



Pliki BAM 
– wizualizacja zidentyfikowanych wariantów 

Pliki vcf

VariantStudio Software v3.0





IMiD „home made pipieline” (VEP 2.7; Variant Effect Predictor)





Który ze zidentyfikowanych wariantów jest istotny ?

Czy zidentyfikowany wariant jest mutacja patogenną ?

Czy zidentyfikowana mutacja jest istotna biorąc pod uwagę fenotyp pacjenta – gen ?

Czy zidentyfikowana mutacja w konkretnym genie 
odpowiada za chorobę pacjenta ?



TOR1A NM_000113:c.361G>A; p.Glu121LysLO-PD (AD)
WES_ DNA probanta



TOR1A NM_000113:c.G361A; p.Glu121LysLO-PD (AD)
WES_ DNA probanta



TOR1A NM_000113:c. 361G>A; p.Glu121Lys

LO-PD (AD)
WES_ DNA probanta

- / -



GRIN2A c.3263G>C, p.Arg1088Thr (?) 

c.[3263G>C];[=] 
p.[Arg1088Thr];[=]

c.[3263G>C];[=] 
p.[Arg1088Thr];[=]

GRIN2A c.[=];[=] 
p.[=];[=]

GRIN2A

Encefalopatia padaczkowa z afazją









GRIN2A c.3263G>C, p.Arg1088Thr (?) 

p.[Arg1088Thr];[=]

GRIN2A

c.[3263G>C];[=] 
p.[Arg1088Thr];[=]

c.[3263G>C];[=] 
p.[Arg1088Thr];[=]

GRIN2A c.[=];[=] 
p.[=];[=]

GRIN2A

del~10 Mb na chr15 (q11.2q13.3)

Encefalopatia padaczkowa z afazją

Zespół Angelmana











https://per.broadinstitute.org/









KCNQ2 zależna wczesnodziecięca encefalopatia 
padaczkowa

KCNQ2 p.[Thr277Ser];[=]
KCNT1 p.[Arg1230His];[=]
KCNA2 p.[Val170Ile];[=]

I-1                                         I-2

II-1                           II-2

KCNQ2 p.[=];[=]
KCNT1 p.[Arg1230His];[=]
KCNA2 p.[Val170Ile];[=]

p.[=];[=]
p.[=];[=]
p.[=];[=]

c.829A>T
p.Thr277Ser

p.Thr277Ser





Dane kliniczne                                                          Dane genetyczne 

EEG                                                    Kariotyp

Metabolity                                           Array

MRI                                                      Sanger

wydajność 
diagnostyczna

Niska             4%

5%               <16%

Niska             Niska

Panel

WES
(WES Trio)

20 – 30% 

>30% - 50% 

Standardowe postępowanie diagnostyczne EIEEs Standardowe postępowanie diagnostyczne EIEEs/DEEs



Encefalopatia padaczkowa 
padaczka z napadami nieświadomości i miokloniczno-atonicznymi
opóźniony rozwój psychoruchowy

?SYNGAP1 ?

SYNGAP1: c.[1252_1255del];[=]
p.[(Lys418Serfs*21)];[=]

SYNGAP1: c.[1252_1255del];[=]
p.[(Lys418Serfs*21)];[=]

SYNGAP1

WES



SYNGAP1

(Mental retardation, autosomal dominant 5; OMIM 612621)

Contributors:
Cassandra L. Kniffin - updated : 
09/22/2016
Creation Date:
Cassandra L. Kniffin : 2/11/2009
Edit History:
carol : 08/23/2017



SYNGAP1
- 2009;  identyfikacja mutacji patogennych

niezespołowa niepełnosprawność intelektualna, 
zaburzenia ze spektrum autyzmu

(Mental retardation, autosomal dominant 5; OMIM 612621)

- 2013;  podłoże encefalopatii padaczkowej i rozwojowej

Padaczka 
z napadani 

miokloniczno-atonicznymi
(MAE; 7%)

Padaczka 
z miokloniami powiek

(EMA,; 23%)

MAE + EMA
(35%)

Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa (32%)
Zespół Westa (2%)

Encefalopatia rozwojowa 
bez padaczki

Encefalopatia SYNGAP1 zależna



!

!
!

Klinicysta

Klinicyści
(lek. kierujący
genetyk klin.)

+
Diagnosta

Klinicysta

Klinicysta (decyzja o badaniu)



✓

Diagnoza na podstawie wyników badań genetycznych

CNNM2 p.ILe514Phe / -

SCN2A.   p.Arg1235Ter /-

CNNM2 - / - - / -
SCN2A - / - - / -

Hypomagnesemia, seizures, and mental retardation
(HOMGSMR)
[MIM:616418]

Early infantile epileptic encephalopathy 11  (EIEE 11)
[MIM MIM:613721] 
raczej
SCN2A- zależna choroba neurorozwojowa
(autyzm, NI)

- 15 mż
- opóźniony rozwój psychoruchowy
- brak napadów po osiągnięciu prawidłowego poziomu Mg
- pacjent chodzi, sprawny ruchowo, ale cechy autystyczne, brak prawidłowego rozwoju mowy

✓

✓

-





Autyzm/-padaczka
w.z. >3 m.

EIEE
w.z. < 3 m.
blokery kanałów sodowych

zw. GABA-ergiczne
NIE - BCS









1. gen, wariant  - obraz fenotypowy pacjenta

2. dziedziczenie 

3. szczegółowy obraz kliniczny pacjenta

4. ewolucja objawów obserowowanych u pacjenta

5. dane rodowodowe

Pacjent

1. bazy danych

2. dane analiz bioinformatycznych

3. dane badań funkcjonalnych
Dane





Gen                                 Panel genów                              WES

choroby
o specyficznym obrazie klinicznym

(podejrzenie mutacji 
w konkretnym genie)

choroby o heterogennym 
podłożu genetycznym

choroby o niespecyficznym 
obrazie klinicznym

Choroby neurologiczne





Jesteśmy  w takim momencie, gdy przeprowadzanie testów genomowych (panelowego, 
cało eksomowe czy nawet całogenomowego), biorąc pod uwagę względy techniczne, może 

okazać się tańsze niż sekwencjonowanie pojedynczego genu

Cechą tych podejść jest to, że uzyskiwane 
informacje często mają niepewne znaczenie.

NEXT GENERATION SEQUENCING

WGS                          WES                                           Panel





Analiza panelu kluczowych genów minimalizuje 
ryzyko wykrycia secondary findings.

Diagnostyka – analiza w celu identyfikacji defektu genetycznego 
i wyjaśnienia podłoża określonego fenotypu (choroby) pacjenta

„wyniki uboczne� – [„incidental finding�]

unsolicited findings secondary findings

w genach powiązanych                   w genach niezwiązanych                                    
z diagnozowaną chorobą                  z diagnozowaną chorobą
ale nie fenotypem pacjenta



Genetyka medyczna

Diagnostyka a badania naukowe..

• Badania naukowe – poszukiwanie nowego gen
powiązanego z daną chorobą w grupie pacjentów 
o podobnym fenotypie

• Badanie diagnostyczne – analiza w celu identyfikacji
defektu genetycznego stanowiącego podłoże fenotypu 



Choroby monogenowe

Choroby poligenowe / wieloczynnikowe 

Mutacje dominujące 
de novo



Wyniki analizy panelowej (70 genów) dla 8 565 pacjentów
(Lindy i wsp. 2018)

Encefalopatie padaczkowe



ALDH7A1, ALG13, ARX, CACNA1A, CASK, CDKL5, CHD2, 
DNM1, FOXG1, GABRA1, GABRB3, GABRG2, GNAO1, 
GRIN1, GRIN2A, GRIN2B, HCN1, HNRNPU, IQSEC2, 
KCNA2, KCNB1, KCNQ2, KCNQ3, KCNT1, MBD5, MECP2, 
MEF2C, PCDH19, PNPO, POLG, PRRT2, SCN1A, SCN1B, 
SCN2A, SCN8A, SCN9A, SIK1, SLC25A22, SLC2A1, 
SLC35A2, SLC9A6, SPTAN1, STXBP1, SYNGAP1, 
TBC1D24, TBL1XR1, TCF4, UBE3A, ZEB2

EIEE v.1/2016 Panel

Wyniki analizy panelowej (70 genów) dla 8 565 pacjentów
(Lindy i wsp. 2018)

SCN1A



Zespół
Wczesna 

encefalopatia miokloniczna
PIGA, SETBP1, SIK1, SLC25A22

Zespół
Spektrum padaczki
z afazją

GRIN2A

Zespół
Zespół Lennoxa-Gastaut

ALG1,DNM1,FLNA, GABRB3,GLI3
HNRNPU,SCN1A,SCN2A,

SCN8A, STXBP1

Zespół
Padaczka z napadami 

miokloniczno-atonicznymi
SLC2A1, SLC6A1

GABRA1,GBRG2,SCN1A,SCN2A,

Zespół

Padaczka z napadami zgięciowymi

ALG13, DNM1, FOXG1 duplications, GABRA1,
GABRB3, GRIN1, GRIN2A, GRIN2B, IQSEC2, KCNT1,
MAGI2, MEF2C, NEDDL4, NDP, NRXN1, PIGA, PLCB1,
PTEN, SCA2,SCN1A, SCN2A, SCN8A, SETBP1, SIK1,
SLC25A22, SLC35A2, SPTAN1, ST3GAL3,

STXBP1, TBC1D24, TCF4

Zespół Ohtahara

KCNQ2
KCNT1, PIGQ

CDKL5
SCN2A
STXBP1,GNAO1
ARX, DOCK7, 
SLC25A22,
SLC35A2, 
WWOX

Encefalopatie 
padaczkowe o 

wczesnym początku
KCNQ2
AARS, CACNA2D2,

NECAP1, PIGA,
QARS, SCN8A

Padaczka z migrującymi 
napadami ogniskowymi u niemowląt

KCNT1, SCN2A, SCN1A
PLCB1, QARS, SCN8A, SLC25A22, TBC1D24, 

SLC12A5

Inne zespoły – głównie padaczki miokloniczne

wiek zach. <1 r. EEF1,MEF2C, SCN1A, SLC2A1, SPTAN1, SYNGAP1, TBC1D24
wiek zach. >1 r. CHD2, MEF2C, SYNGAP1, UBE3A

Inne zespoły – głównie padaczki wieloogniskowe

wiek zach. < 6 m. ARHGEF9, DEPDC5, SCN1A, TBC1D24, PNKP1, SLC2A1
wiek zach. 6 – 12 m. ARHGEF9, DEPDC5, FOXG1 mut., MBD5, PIGO, SLC13A5
wiek zach. > 1 r.  ARHGEF9, DEPDC5, MBD5, PCDH19, POLG, TNK2, ZEB2

0 miesięcy                               3 miesiące                 6 miesięcy                                            1 rok 2 lata                       4 lata

Zespól Dravet
SCN1A

(GABRA1, GABRG2, HCN1, KCNA2
SCN1B, STXBP1, PCDH19)

SCN1A



https://www.omim.org/entry/182389?search=scn1a&highlight=scn1a



Spektrum chorób związanych z mutacjami genu SCN1A

GEFSP2 DRVT                   DEE 6B

Głównie dziedziczne Głównie de novo
W przypadkach dziedzicznych związane z 
mozaikowością

de novo

mozaikowoiść

Generalized epilepsy with febrile seizures plus, type 2; GEFSP2
Dravet Syndrome ; DRVT
Developmental and epileptic encephalopathy 6B, non-Dravet;   DEE6B

OMIM



Generalized epilepsy with febrile seizures plus, type 2; GEFSP2

Dravet Syndrome; DRVT

Developmental and epileptic encephalopathy 6B, non-Dravet;   DEE6B

Neonatal developmental and epileptic encephalopathy with movement disorder and arthrogryposis
(NDEEMA)
Developmental and epileptic encephaolathy (DEE) with MD (EIDEE/MD)
Developmental and epileptic encephaolathy (DEE) withought MD 

Familial Hemiplegic migrain (FHM3)



zależny od napięcia kanał sodowy (Na+)

brak lub obniżony prąd sodowy  

- utrata funkcji białak (LOF) 

– zespół Dravet/GEFS+

zaburzenie inaktywacji kanału; 

podwyższony/przetrwały prąd sodowy 

- zmiana/nabycie funkcji białka (GOF) 

- FHM3, NDEEMA, EIDEE/MD, EIDEE



Brunklaus A et al. Epilepsia. 2020 
Biological concepts in human sodium channel epilepsies and their relevance in clinical practice. 

SCN1A – ZESPÓŁ DRAVET; DRVT
DEVELOPMENTAL AND EPILEPTIC ENCEPHALOPATHY 6B, non-Dravet;   DEE6B



SCN1A- zależne choroby, warianty GOF
SCN1A- zależne choroby, warianty LOF

Rozróżnienie wariantów GOF i LOF może być różnicowaniem sposobu terapii
Terapia zorientowana na warianty LOF jest przeciwskazana dla GOF

Brunklaus A.
The spectrum of GOF SCN1A disorders: novel phenotypes and response sodium channel blocking therapies
5th Dianalund International Conference on Epilepsy, 04.2022 Korsor

* NDEEMA,EIDEE/MD  – lekooporny zespół, pacjenci odpowiadają na leczenie 
SCB (sodium channel blockers), SCBs nie powodują pogorszenia 

liczba pacjentów – NDEEMA 8+5 pub., EIDEE/MD 11+10 pub.; SCBs 8/9;4/6]

DEE – 1 pacjent karbamazepina/zmiana leczenia ident. mut SCN1A/powrót do 
SCBs
po pogorszeniu – kontrola napadów, NI w stopniu znacznym



Narzędzia on-line do predykcji GOF/LOF: 

funNCion - Functional variant prediction in Navs and Cavs ion channels
analiza wariantów patogenne vs. Neutralne, LOF vs. GOF
(https://funnc.shinyapps.io/shinyappweb/)

The SCN1A-Epilepsy Prediction Model            (wymagany wiek zachorowania pacjenta !!!)

PER viewer
(https://per.broadinstitute.org/)

(https://scn1a-prediction-model.broadinstitute.org)





HGMD – wariant opisany 
(Na i wsp., 2020) – pacjent Early Inf-onset DEE (1 month < seizures onset< 3 months)
Dravet Syndrome (Likely Path.), seizure onset 90 day

GnomAD – brak w próbie kontrolnej

ACMG Classification – Likely Pathogenic / Pathogenic

Analiza Bioinformatyczna - Patogenic (12 algorytmów)



funNCion - Functional variant prediction in Navs and Cavs ion
channels
analiza wariantów patogenne vs. Neutralne, LOF vs. GOF
(https://funnc.shinyapps.io/shinyappweb/)

The SCN1A-Epilepsy Prediction Model

(https://scn1a-prediction-model.broadinstitute.org)

pathogenic with probability 0.98

GOF with probability 0.62

Test patient has 98.78 % probability of developing Dravet syndrome. However, this individual had a 
seizure onset at less than 4 months of age. Atypical phenotypes have been described in infants
presenting at less than 4 months of age and alternative diagnoses including a profound phenotype with 
movement disorder (Sadleir et al. 2017) should be considered.

PER viewer
(https://per.broadinstitute.org/)



HGMD – wariant opisany 
(Na i wsp., 2020) – pacjent Early Inf-onset DEE (1 month < seizures onset< 3 months)
Dravet Syndrome (Likely Path.), seizure onset 90 day

GnomAD – brak w próbie kontrolnej

ACMG Classification – Likely Pathogenic / Pathogenic

Analiza Bioinformatyczna - Patogenic (12 algorytmów)

funNCion - Functional variant prediction in Navs and Cavs ion channels
wariant patogenny (praw. – 0.98), GOF (prawd. 0.62)

The SCN1A-Epilepsy Prediction Model
98,78% wystąpienia zespołu Darvet; ponieważ objawy, wiek wystąpienia napadów < 4 mies., należy rozważyć 
alternatywną diagnozę cięższego zespołu z zaburzeniami ruchowymi - NDEEMA, EIDEE/MD, EIDEE

PER viewer
SCN1A – zespól Dravet, brak mutacji patogennych w paralogach (inne geny SCN)

Ostatecznej interpretacji wyniku badania molekularnego, należy dokonać 
w kontekście szczegółowej analizy danych klinicznych pacjenta.



>90%

Gen SCN1A (MIM ID *182389); locus 2q24 

>90%

mutacje punktowe

delecje/duplikacje

Zespół Dravet





IMiD „home made pipieline”
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- identyfikacja mutacji punktowych 
(sekwencjonowanie – wszystkie eksony !!!!!)

- w przypadku braku identyfikacji mutacji punktowych 
rozszerzenie analizy  o rearanżacje genu (delecje 
/duplikacje)

- reanaliza fenotypu – rozszerzenie badania o inne 
geny  związane EIEE

Ostatecznym zakończenie analizy genu STXBP1 jest 
przeprowadzenie sekwencjonowania i analizy reranżacji

Podejrzenie EIEE
analiza genu STXBP1
(? Panel / WES)



- identyfikacja mutacji punktowych 
(sekwencjonowanie – wszystkie eksony !!!!!)

- w przypadku braku identyfikacji mutacji punktowych 
rozszerzenie analizy  o rearanżacje genu (delecje 
/duplikacje)

- reanaliza fenotypu – rozszerzenie badania o inne geny  
związane z chorobami Dravet-like
(w przypadku niektórych z nich nie wystarczy analiza 
sekwencji)

Ostatecznym zakończenie analizy genu SCN1A jest przeprowadzenie 
sekwencjonowania i analizy reranżacji

Podejrzenie zespołu Dravet
analiza genu SCN1A
(? Panel / WES)



Zespół Dravet
(fenotyp)

SCN1A
GABRG2

GABRA1
(EIEE19)

SCN1B
(EIEE52)

SCN2A
(EIEE4)

PCDH19
(EIEE9)

STXBP1
(EIEE4)

KCNA2
(EIEE32)

SCN8A
(EIEE8)

CHD2
HCN1

(EIEE4)

„Geny zespołu Dravet�



Zespół upośledzenia umysłowego i padaczki ograniczony do kobiet

Ograniczone do kobiet dziedziczenie 
dominujące sprzężone z chromosomem X



PCDH19

c.1249G>A
p.Asp417Asn

c.[1249G>A];[=]

Zespół Dravet / EIEE

c.[1249G>A];[0]

c.[1249G>A];[=]

c.[=];[=]

Ekson 1                                                         2        3        4         5             6    *

*

PCDH19 c.1249G>A

p.Asp417Asn

?



analiza genu SCN1A, sekwencjonowanie met. Sangera

p.Glu1795*

p.[Glu1795*];[=]

SCN1A                       c.[5383G>T];[=]
p.[Glu1795*];[=] c.[5383G>T];[=]

SCN1A              c.[=];[=]             c. [=];[=]

Encefalopatia padaczkowa – zespół Dravet



AD; mutacje de novo w rodowodzie 

„przypadek sporadyczny�

Mozaikowość 

- obecność dwóch (lub więcej)  genetycznie różnych linii komórkowych

powstałych postzygotycznie

- mozaikowość germinalna (dotycząca komórek rozrodczych)

(mutacja zaszła na wczesnym etapie rozwoju embrionalnego, 

dotycząc progentitorowych komórek rozrodczych 

grupa komórek rozrodczych jest klonem zmutowanej kom. pierwotnej) 



Encefalopatia padaczkowa – zespół Dravet

SCN1A c.[5383G>T];[=]
p.[Glu1795*];[=]

SCN1A c.[=];[=]             c. [=];[=] SCN1A c.[=];[=]            c. [5383G>T];[=]
(c.[5383G=/53G>T];[=])*

SCN1A c.[5383G>T];[=]
p.[Glu1795*];[=]

*(leukocyty mut 50%, 
kom poch. ektodermalnego mut. 20%) 

p.Glu1795*

p.[Glu1795*];[=]



mutacja odziedziczona

p.Arg1596Cys

Heterogenność obrazu klinicznego 

Czy zidentyfikowana mutacja odpowiada z fenotyp zespołu Dravet ?

CM034964

Generalized epilepsy with febrile seizures plus

p.R1657H

CM072002

Cryptogenic focal epilepsy





Ataksja Friedreicha – mutacja dynamiczna

1                   2                 3                4                5       

GAA

96-98%

Gen FXN; locus 9q21.11 AR

+
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- identyfikacja mutacji dynamicznej
(sekwencjonowanie – wszystkie eksony !!!!!)

- w przypadku braku identyfikacji mutacji dynamicznej
możemu mieć do czynienia z nosicielstwem

Ostatecznym zakończenie analizy genu FXN jest 
przeprowadzenie sekwencjonowania i analizy obecności 
mutacji dynamicznej

Podejrzenie ataksji - AR
(? Panel / WES)

Ataksja Friedreicha



Choroba Parkinsona – o wczesnym początku (PARK2, PINK1, DJ1)

50 / 50

AR

Ostatecznym zakończenie analizy genów PARK2, DJ1, PINK1 jest przeprowadzenie sekwencjonowania i analizy 
reranżacji genów
+ wykazanie bialleliczności mutacji (dziedziczenie AR)



PARK2 Ex2 del / Ex4del PARK2 Ex2 del / Ex4del

* *

* *

PARK2 Ex2 del / -PARK2 Ex4 del / -

EO-PD  PARK2

WES



SNCA      ?                         ?                                                   

EO-PD   SNCA duplikacja genu

SNCA          Ex 1_6 dup / -

SNCA A30P LRRK2_G1208S

WES



1               2                       3         4             5

Gen ARX   (MIM ID *300382); locus Xq21.3 



ARX  - TruSight One Sequencing Panel (Illumina)

Ekson 2
poliAla poliAla



W wyniku przeprowadzenia analizy danych sekwencjonowania całoeksomowego

(WES) wykonanego u Pacjenta nie zidentyfikowano wariantów mogących stanowić 

przyczynę zdiagnozowanej u niej choroby.

Uzyskany wynik nie potwierdza ale i nie wyklucza podłoża genetycznego choroby. 

Na obecnym etapie konieczna jest konsultacja w Poradni Neurologicznej w celu 

szczegółowej oceny klinicznej Pacjenta, w przypadku podtrzymania rozpoznania 

zespołu Westa w pierwszej kolejności konieczne jest rozszerzenie badania o analizę 

najczęstszych mutacji w genie ARX - c.428_451dup (24bp) i c.304ins(GCG)7 w 

eksonie 2 genu (nie wykrywane metodą NGS). 



PHOX2B
Zespół ośrodkowej hipowentylacji



poliA
(GCN)20

PHOX2B c.756_776dup, p.(Ala254_Ala260dup)



PRRT2    

PRRT2 c.649dupC, p.(Arg217Profs*8)



insC~25%

insC/-

PRRT2 c.649dupC, p.(Arg217Profs*8)

p.(Arg217Profs*8);[=]

p.(=);[=] p.(=);[=]



insC~50%

PRRT2 c.649dupC, p.(Arg217Profs*8)

insC/-

p.(Arg217Profs*8);[=]

p.(=);[=] p.(=);[=]



DYT1 

- podłoże molekularne mutacja w genie TOR1A

- najczęstsza mutacja 904-906 del GAG/TOR1A

TORA1
Prawidłowa sekw. …GTGGCTGAGGAGATGAC…..
Mut. GAGdel …GTGGCTGAGATGAC…………

ATG

GAG



!

!
!

Klinicysta

Klinicyści
(lek. kierujący
genetyk klin.)

+
Diagnosta

Klinicysta

Klinicysta (decyzja o badaniu)



Jesteśmy  w takim momencie, gdy przeprowadzanie testów genomowych (panelowego, 
cało eksomowe czy nawet całogenomowego), biorąc pod uwagę względy techniczne, może 

okazać się tańsze niż sekwencjonowanie pojedynczego genu

Cechą tych podejść jest to, że uzyskiwane 
informacje często mają niepewne znaczenie.

Analiza wyników badań NGS w praktyce 



Ostatecznej interpretacji wyniku badania molekularnego, należy dokonać 
w kontekście szczegółowej analizy danych klinicznych pacjenta.


