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LIETUVOS RESPUBLIKOS SVEIKATOS APSAUGOS MINISTRAS

IJSAKYMAS
DEL GENETIKOS ASMENS SVEIKATOS PRIEZIUROS PASLAUGU TEIKIMO
INDIKACIJU IR SIU PASLAUGU ISLAIDU APMOKEJIMO PRIVALOMOJO SVEIKATOS
DRAUDIMO FONDO BIUDZETO LESOMIS TVARKOS APRASO
PATVIRTINIMO

2014 m. gruodzio 31 d. Nr. V-1458
Vilnius

Vadovaudamasi Lietuvos Respublikos sveikatos prieziiiros jstaigy jstatymo 10 straipsnio 6
punktu ir Lietuvos Respublikos sveikatos draudimo jstatymo 9 straipsnio 6 dalimi:

1. T virtin u Genetikos asmens sveikatos prieziiiros paslaugy teikimo indikacijy ir Siy
paslaugy iSlaidy apmokéjimo Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudZeto 1éSomis tvarkos aprasa
(pridedama).

2. Pripazijstunetekusiu galios Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2005
m. birzelio 23 d. jsakyma Nr. V-522 , D¢l Zmogaus genetikos paslaugy, apmokamy i§ Privalomojo
sveikatos draudimo fondo biudZeto, sgraSo ir jy baziniy kainy patvirtinimo* su visais pakeitimais ir
papildymais.

3. Nustatau, kad Sis jsakymas jsigalioja 2015 m. sausio 1 d.

Sveikatos apsaugos ministré

v —

Rimanté Salasevi¢iuté



PATVIRTINTA

Lietuvos Respublikos
sveikatos apsaugos ministro
2014 m. gruodzio 31 d.
jsakymu Nr. V-1458

GENETIKOS ASMENS SVEIKATOS PRIEZIUROS PASLAUGU TEIKIMO INDIKACIJU IR
SIU PASLAUGU ISLAIDU APMOKEJIMO PRIVALOMOJO SVEIKATOS DRAUDIMO
FONDO BIUDZETO LESOMIS TVARKOS APRASAS

| SKYRIUS
BENDROSIOS NUOSTATOS

1. Genetikos asmens sveikatos priezitiros paslaugy teikimo indikacijy ir Siy paslaugy iSlaidy
apmokéjimo Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudZeto léSomis tvarkos apraSas (toliau —
ApraSas) nustato genetikos asmens sveikatos prieziiiros paslaugy, uz kurias mokama Privalomojo
sveikatos draudimo fondo (toliau — PSDF) biudZeto 1éSomis (toliau — genetikos paslaugos), sarasg, $iy
paslaugy teikimo indikacijas, genetiniy tyrimy skyrimo tvarka ir genetikos paslaugy iSlaidy
apmokeéjimo tvarka.

2. Genetikos paslaugos teikiamos vadovaujantis Genetikos asmens sveikatos priezitiros
paslaugy teikimo reikalavimy aprasSu, patvirtintu Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro
2012 m. rugpjicio 2 d. jsakymu Nr. V-745 ,Dél Genetikos asmens sveikatos prieziliros paslaugy
teikimo reikalavimy apraSo patvirtinimo*.

Il SKYRIUS
GENETIKOS PASLAUGU SARASAS

3. Genetikos paslaugy sarasa sudaro:

3.1. gydytojo genetiko konsultacija;

3.2. gydytojo genetiko konsultacija, kai atliekamas (-i) genetinis tyrimas (-ai), jtrauktas (-i) j
Pirmajj genetiniy tyrimy sarasg (1 priedas);

3.3. gydytojo genetiko konsultacija, kai atliekamas (-i) genetinis tyrimas (-ai), jtrauktas (-i) j
Antrajj genetiniy tyrimy sgrasg (2 priedas);

3.4. gydytojo genetiko arba akuSerio ginekologo konsultacija, kai atlickamas (-i) prenatalinis
(-iai) neinvazinis (-iai) genetinis (-iai) tyrimas (-ai), jtrauktas (-i) j Tre€iajj genetiniy tyrimy sgrasa (3
priedas);

3.5. gydytojo genetiko konsultacija, kai atliekamas (-i) prenatalinis (-iai) vaisiaus audiniy
genetinis (-iai) tyrimas (-ai), jtrauktas (-i) j Ketvirtajj genetiniy tyrimy sarasg (4 priedas);

3.6. genetiniai tyrimai, jtraukti j Brangiyjy genetiniy tyrimy sarasa (5 priedas).

111 SKYRIUS
GENETIKOS PASLAUGU TEIKIMO INDIKACIJOS

4. Genetikos paslaugos teikiamos pagal Sias indikacijas:

4.1. pacientui ir (ar) jo pirmos eilés giminéms, t. y. tévams ir vaikams arba broliams ir
seserims, yra patvirtinta genetinés ligos diagnoz¢;

4.2. pacientui jtariama genetiné liga, kai paneigiamos (nepatvirtinamos) Siy ligy, bikliy ar
simptomy negenetinés priezastys:

4.2.1. igimty formavimosi ydy, anomalijy (diagnozuoty ar jtariamy),

4.2.2. regos ir (ar) klausos sutrikimy (lgsiuko, priekiniy akies struktiiry, gyslainés ir tinklainés,
regos nervo ligos, neaiskios kilmés ir jgimtos glaukomos, akiy judesiy sutrikimy, leSio drumstumo,
lgSio panirimo, ,,vySnios kauliuko® démés tinklainéje, pigmentinio retinito, neaiSkios kilmeés
progresuojancio regos silpnumo, klausos sutrikimy, kurtumo),



4.2.3. nervy sistemos sutrikimy (padidéjusio mieguistumo, raumeny hipotonijos ir (ar)
hipertonijos, miotonijos, parezes, ekstrapiramidiniy judesiy sutrikimy, koordinacijos sutrikimy,
periferinés polineuropatijos, neaiSkios kilmés insulto, autonominés nervy sistemos sutrikimy,
hidrocefalijos, encefalopatijos),

4.2.4. jungiamojo audinio ir raumeny bei skeleto sistemos sutrikimy (raumeny hipotrofijos ir
(ar) hipertrofijos, mialgijos, progresuojancio raumeny silpnumo, kauly ir sgnariy deformacijy, sanariy
judrumo poky¢iy, augimo sutrikimo),

4.2.5. kraujodaros organy veiklos sutrikimy (neaiskios kilmés splenomegalijos, anemijos,
pancitopenijos, trombocity, eritrocity ar leukocity struktiiros ar skai¢iaus pakitimy, imuninés sistemos
funkcijy sutrikimo, kars¢iavimo, kre$¢jimo sutrikimo),

4.2.6. sirdies ir kraujagysliy sistemos sutrikimy (pirminiy Sirdies struktiriniy ir funkciniy
sutrikimy, ankstyvosios (prasidedancios laikotarpiu nuo naujagimystes iki paauglystés) aterosklerozes,
trombembolijos, paveldimy aortos ir kraujagysliy bei limfinés sistemos ligy),

4.2.7. odos ir jos priedy pokyc¢iy (odos hipopigmentacijos ir (ar) hiperpigmentacijos, iSaugy,
fotosensibilizacijos, hiperelastingumo, cutis laxa, nejprastos plauky spalvos ir struktiiros, alopecijos,
nagy pokyc¢iy, pisliniy, keratoziniy, ichtioziniy odos pakitimy),

4.2.8. lytinés ir Slapimo sistemos sutrikimy (lytinés diferenciacijos ir vystymosi sutrikimy,
pirminio ar antrinio nevaisingumo ir (ar) oligo- / amenoréjos, ankstyvosios inksty akmenligés,
nejprasto Slapimo kvapo ir spalvos, nefropatijos, inksty kanaléliy ligy),

4.2.9. virskinimo sistemos sutrikimy (neaiSkios kilmés virS§kinimo sutrikimy, kepeny
funkcijos sutrikimy, kepeny fibrozés ar cirozés, hepatomegalijos, hipotrofijos, nepakantumo tam
tikriems maisto produktams, danty pakitimy, burnos gleivinés pakitimy, pasikartojancio létinio
pankreatito, malabsorbcijos),

4.2.10. kvépavimo sistemos struktiiros ir funkcijos patologijos (ankstyvajame amziuje, t. y.
laikotarpiu nuo naujagimystés iki paauglystés, prasidedancios létinés plauciy ligos),

4.2.11. genetinéms ligoms biidingy endokrininiy sutrikimy (skydliaukés, kasos endokrininiy
funkcijy, antinksCiy, kiausidziy, s€klidziy, kity endokrininiy liauky sutrikimy, zemo ar auksto Gigio),

4.2.12. bendraklinikiniais laboratoriniais tyrimais nustatytos metabolinés acidozés,
hiperamonemijos, hipoglikemijos, laktatacidozés, ketozés ar kity neaiskios kilmes pakitimy, kuriuos
parodo laboratoriniy rodikliy reikSmiy poky¢iai,

4.2.13. genetinéms ligoms biidingy patologiniy radiniy, nustatyty instrumentiniais tyrimais
(magnetinio rezonanso, kompiuterinés tomografijos, radiologiniais, branduoliniais, ultragarsiniais,
pozitrony emisijos tomografijos, funkciniais tyrimais),

4.2.14. nejprasto paciento fenotipo,

4.2.15. psichomotorinio vystymosi atsilikimo, protinio atsilikimo, autizmo ir autizmo spektro
sutrikimy bei genetinéms ligoms buidingy psichikos sutrikimy simptomy;

4.3. pirmos eilés giminiy, t. y. tévy ir vaiky arba broliy ir sesery (pirmos eilés giminés turi 50
proc. bendry geny), antros eilés giminiy, t. y. pusbroliy ir pusseseriy arba dédziy ir dukteréciy, arba
tety ir siinény (antros eilés gimings turi 25 proc. bendry geny), ar tre€ios eilés giminiy, t. y. antros eilés
pusbroliy ir pusseseriy (trecios eilés gimines turi 12,5 proc. bendry geny), santuoka;

4.4. ftariami paveldimo vézio sindromai, kai pacientui nustatoma $i patologija:

4.4.1. krities karcinoma, diagnozuota ne vyresniam kaip 50 mety asmeniui,

4.4.2. krities karcinoma, kai gaunami neigiami estrogeno, progesterono ir HER2 receptoriy
tyrimy (visy trijy tyrimy) rezultatai (ER, PER, HER2 (-),

4.4.3. meduliné kriities karcinoma,

4.4.4. abipusé (pirminé) kriity karcinoma,

4.4.5. vyry krities karcinoma,

4.4.6. krities ir kiau$idZiy / kiauSintakiy / pilvaplévés / kasos / skrandZio karcinoma /
melanoma tai paciai pacientei,

4.4.7. kriities karcinoma, nustatyta ne maziau kaip dviem pirmos eilés giminaic¢iams,

4.4.8. kiau$idziy / kiauSintakiy / pilvaplévés invazyvi karcinoma,

4.4.9. 10 ir daugiau storosios zarnos polipy,

4.4.10. storosios zarnos karcinoma, diagnozuojama ne vyresniam kaip 50 mety asmeniui,



4.4.11. gimdos kiino (endometro) karcinoma, diagnozuojama ne vyresnei kaip 50 mety
moterial,

4.4.12. navikiniame audinyje aptinkama molekuliniy, histologiniy ir (ar) imunohistocheminiy
galimy paveldimo vézio sindromy pozymiy (mikrosatelity nestabilumas, MMR baltymy deficitas ir
kt.),

4.4.13. nustatomi du (ar daugiau) LyncCo spektro piktybiniai navikai (sinchroniniai /
metachroniniai navikai),

4.4.14. skydliaukés meduliné karcinoma,

4.4.15. feochromocitoma,

4.4.16. antinksCiy zieves (adrenokortikaliné) karcinoma,

4.4.17. gastrinoma,

4.4.18. plonosios zarnos karcinoma,

4.4.19. kasos neuroendokrininiai navikai (NET) ir hiperparatiroidizmas,

4.4.20. smegenéliy ir (ar) akiy tinklainés hemangioblastoma / angiomatozg,

4.4.21. vestibuliné $vanoma (neurolemoma) ir (ar) daugybinés meningiomos,

4.4.22. sarkoma (isskyrus Ewing‘o tipa),

4.4.23. abipusé inksty angiomiolipoma,

4.4.24. onkologiné liga, diagnozuojama ne vyresniems kaip 50 mety asmenims (iSskyrus
onkohematologines ligas, plauciy, gimdos kaklelio piktybinius navikus),

4.4.25. abipusiai poriniy organy piktybiniai navikai,

4.4.26. kliniskai jtariami autosominiu dominantiniu biidu paveldimi vézio sindromai (pvz.,
tuberozinés sklerozés kompleksas, neurofibromatoze (I ir II tipo), Peutz-Jeghers‘o, Cowden‘o, Li-
Fraumeni, krities arba kiauSidziy vézio, Lynco, von Hippel-Lindau sindromas, daugybinés
endokrininés neoplazijos, paveldimos feochromocitomos-paragangliomos, Seimin¢ adenominé
polipoze, juveniliné polipozé ir kt.),

4.4.27. kliniSkai jtariami autosominiu recesyviniu biidu paveldimi vézio sindromai (pvz.,
MUTY H-asocijuota polipozé, Nijmegen‘o sindromas, ataksija-telangiektazija ir kt.);

4.5. prenatalinés diagnostikos indikacijos:

4.5.1. moteris yra vyresnio amziaus (35 mety ir vyresné su¢jus gimdymo terminui),

4.5.2. vaisiaus biologinis tévas yra vyresnio amziaus (42 mety ir vyresnis apvaisinimo
laikotarpiu),

4.5.3. ankstesniy néStumy metu nustatyti vaisiaus chromosomy skaiciaus ar strukttiros
pokyciai,

4.5.4. moteris yra pagimdziusi vaika, sergantj chromosomine ar genine liga, arba vaika,
kuriam nustatytos dauginés formavimosi ydos,

4.5.5. nors vienas néStumas buvo nutrauktas dél vaisiaus formavimosi ydy (pagal anamneze),

4.5.6. yra buve ne maziau kaip du savaiminiai persileidimai ar nesivystantys néStumai (pagal
anamneze),

4.5.7. moteris arba vaisiaus biologinis tévas serga paveldima liga ar turi jgimta vystymosi
defekta, ar yra paveldimos ligos nesiotojas,

4.5.8. moters arba vyro (vaisiaus biologinio tévo) pirmos eilés giminés serga paveldima liga
arba turi jgimtg vystymosi defekta,

4.5.9. moteriai arba vaisiaus biologiniam tévui nustatomi subalansuoti chromosomy
persitvarkymai arba mozaikinis kariotipas,

4.5.10. ultragarsiniu tyrimu nustatoma vaisiaus ir (ar) néStumo patologija arba
chromosominés patologijos Zymenys,

4.5.11. moters kraujo serume nustatomi biocheminiai chromosominiy ligy ar nervinio
vamzdelio defekty zymenys,

4.5.12. moteris néStumo metu perserga ar serga infekcine liga (raudonuke, toksoplazmoze,
citomegalo virusine infekcija ar kt.), ar yra paveikiama Zalingy cheminiy ir (ar) fiziniy veiksniy
(radiacijos, chemoterapijos, aukstos temperatiiros ar vaisty, galin€iy turéti teratogeninj poveiki),

4.5.13. néstumas po pagalbinio apvaisinimo in vitro (mégintuvélyje) procediros,

4.5.14. vaisiaus biologiniai tévai yra pirmos—trecios eilés giminés.



IV SKYRIUS
GENETINIU TYRIMU SKYRIMO TVARKA

5. Gydytojas genetikas tyrimus skiria tada, kai tyrimo rezultatas gali turéti jtakos diagnozés
nustatymui, prevenciniy priemoniy taikymui ar gydymo taktikos pasirinkimui.

6. Genetiniy tyrimy skyrimas turi buti pagristas racionalumo principu: sudétingesni ir (ar)
brangesni tyrimai skiriami, jei tyrimy, priskiriamy maziau sudétingy ir (ar) maziau kainuojanciy
tyrimy grupei, rezultatai yra neinformatyviis arba jy nepakanka jtariamai ligai diagnozuoti.

7. Asmens sveikatos prieziiros jstaiga gali teikti Apraso 3 punkte iSvardytas genetikos
paslaugas, jei uztikrina visy tyrimy (jrasyty ;1 Apraso 3.2-3.5 papunkc¢iuose nurodytus genetiniy tyrimy
saraSus), biitiny atitinkamai genetikos paslaugai suteikti, atlikimg.

8. Gydytojo genetiko konsultacijos metu pagal jo kompetencijg turi bati atliekami visi
pacientui biitini tiriamieji ir gydomieji veiksmai. Teikiant Apraso 3.4 ir 3.5 papunkciuose nurodytas
paslaugas, turi buti atliekamas vaisiaus ultragarsinis tyrimas, leidZiantis tiksliau nustatyti néStumo
trukme ir jvertinti chromosominés patologijos Zymenis.

9. Pagal Apraso 4.5.1, 4.5.2, 4.5.10-4.5.13 papunkciuose nurodytas indikacijas Apraso 3
priede iSvardyti tyrimai gali buti atlieckami ir gydytojy akuSeriy ginekology konsultacijos
perinatologijos centruose metu.

10. Genetiniai tyrimai, jtraukti j Brangiyjy genetiniy tyrimy sgrasa, pacientams skiriami:

10.1. gydytojy konsiliumo, kuriame dalyvauja gydytojas genetikas, motyvuotu sprendimu
esant Apraso III skyriuje nurodytoms indikacijoms, jei pasinaudojus visomis kitomis diagnozavimo
galimybémis nenustatoma tiksli diagnozé ir (ar) brangiyjy genetiniy tyrimy rezultatas gali turéti jtakos
renkantis gydymo taktika;

10.2. gydytojy konsiliumo, kuriame dalyvauja gydytojas genetikas, gydytojas akuSeris
ginekologas ir embriologas, sprendimu Pagalbinio apvaisinimo paslaugy teikimo ir jy apmokéjimo
Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudZeto l€Somis tvarkos apraso, patvirtinto sveikatos apsaugos
ministro 2016 m. gruodzio 20 d. jsakymu Nr. V-1452 , D¢l Pagalbinio apvaisinimo paslaugy teikimo ir
ju apmokéjimo Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudZeto 1éSomis tvarkos apraso patvirtinimo*,
19 punkte nustatytais atvejais:

10.2.1. embriono preimplantacinés genetinés diagnostikos tyrimas, kurio metu taikomi
kiekybiniai ir kokybiniai tyrimo metodai, naudojant polimerazés grandinine reakcija, skiriamas, kai
tiriama vieno geno $eiminé (-S) mutacija (-0s), geno seka yra unikali ir mutacijos (-y) pobudis leidzia
identifikuoti mutacija;

10.2.2. embriono preimplantacinés genetinés diagnostikos tyrimas, kurio metu taikomi naujos
kartos sekoskaitos ir genotipavimo metodai, skiriamas, kai:

10.2.2.1. tiriama vieno geno S$eiminé (-S) mutacija (-os), taciau geno seka néra unikali dél
pseudogeny ir (ar) duplikacijy, arba dél mutacijos (-y) pobudzio reikia taikyti kelis skirtingus arba
daug sanaudy reikalaujanc¢ius tyrimo metodus;

10.2.2.2. tiriamas ne vienas genas, o didelés genomo sritys arba visas genomas;

10.2.2.3. viso genomo tyrimas atliekamas kartu su Seiminés (-iy) mutacijos (-y) tyrimu.
Punkto pakeitimai:
Nr. V-406, 2017-04-11, paskelbta TAR 2017-04-12, i. k. 2017-06260

V SKYRIUS
APMOKEJIMO TVARKA

11. Uz genetikos paslaugas, nurodytas Apraso 3.1-3.5 papunkciuose, mokama vadovaujantis
Asmens sveikatos prieziliros paslaugy organizavimo ir apmokéjimo tvarka, patvirtinta Lietuvos
Respublikos sveikatos apsaugos ministro 1998 m. birzelio 18 d. jsakymu Nr. 329 | D¢l baziniy kainy
patvirtinimo*.

12. Vieno gydymo epizodo (gydymo epizodas — paciento lankymasis ambulatorinéje asmens
sveikatos prieziliros jstaigoje pas gydytoja specialista dél tos pacios priezasties) metu gali buti
teikiamos skirtingai kainuojancios genetikos paslaugos, nurodytos Apraso 3.1-3.5 papunkciuose. Jeigu


https://www.e-tar.lt/portal/legalAct.html?documentId=1ead50201f5711e78397ae072f58c508

antrojo arba treCiojo paciento apsilankymo pas gydytoja genetika metu teikiama brangiau kainuojanti
genetikos paslauga nei pirmojo apsilankymo metu, PSDF biudzeto 1éSomis gali biiti apmokama
brangiau kainuojanc¢ios genetikos paslaugos islaidos.

13. Uz genetikos paslaugas, nurodytas Apraso 3.1-3.5 papunkciuose, mokama pagal PSDF
biudzeto 1éSomis apmokamy specializuoty ambulatoriniy asmens sveikatos priezitiros paslaugy ir
baziniy kainy sgrase nurodytas bazines kainas. | gydytojo genetiko konsultacijy bazines kainas
iskai¢iuojamos laboratoriniy ir kity tyrimy (tarp jy — ir vaisiaus ultragarsinio tyrimo) sgnaudos. Uz
ApraSo 3.2-3.5 papunkciuose nurodytas genetikos paslaugas mokama tik tuomet, jei atliekamas bent
vienas tyrimas, jtrauktas j atitinkamg genetiniy tyrimy sarasa (Sie sgraSai nurodomi Apraso 3.2-3.5
papunkciuose).

14. Genetiniy tyrimy, jtraukty j Brangiyjy genetiniy tyrimy sarasa, ir atitinkan¢iy Apraso 10
punkte nurodytas salygas, iSlaidos apmokamos PSDF biudzeto 1éSomis, vadovaujantis Brangiyjy
tyrimy ir procediiry iSlaidy apmokéjimo tvarkos aprasu, patvirtintu Lietuvos Respublikos sveikatos
apsaugos ministro 2005 m. balandzio 27 d. jsakymu Nr. V-304 , D¢l Brangiyjy tyrimy ir procediry,
kuriy i§laidos apmokamos Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudZeto 1éSomis, ir jy baziniy kainy
sgraSo bei Brangiyjy tyrimy ir procediry iSlaidy apmokeéjimo tvarkos apraso patvirtinimo*.




Genetikos asmens sveikatos
priezitros paslaugy teikimo
indikacijy ir $iy paslaugy islaidy
apmokéjimo Privalomojo sveikatos
draudimo fondo biudzeto léSomis
tvarkos apraso 1 priedas

PIRMASIS GENETINIU TYRIMU SARASAS

Eil.
Nr.

Tyrimo pavadinimas

RNA1 geno 1555A > G mutacijos tyrimas

Y chromosomos mikrodelecijy nustatymas

SRY geno sekos nustatymas

(CA)n pasikartojan¢iy seky polimorfizmo distrofino gene (DMD-45 ir DMD-50) tyrimas

a-1 antitripsino genotipo nustatymas

Delecijy distrofino gene nustatymas

Pasikartojanciy seky skai¢iaus hantingtino gene tyrimas

O INOOTAIWIN| -

Cistings fibrozeés transmembraninio laidumo reguliavimo baltymo (CFTR) geno F508del
mutacijos nustatymas

FGFR3 geno p. G380R mutacijos, lemiancios achondroplazija, tyrimas

Leideno V faktoriaus geno mutacijos p. R506Q tyrimas

11

Kiekybinis amino riig§¢iy kraujo plazmoje tyrimas

12

Protrombino geno mutacijos G20210A tyrimas

13

Organiniy riig8¢iy tyrimas

14

ATP7B geno p.H1069Q mutacijos nustatymas

15

a-iduronidazés aktyvumo nustatymas sausame kraujo meéginyje

16

Kariotipo nustatymas i$ periferinio kraujo limfocity

17

Slapimo analizés programa (de§imt kokybiniy testy metabolitams §lapime nustatyti)

18

Chloridy koncentracijos prakaite nustatymas

19

Rigstines a- gliukozidazés aktyvumo nustatymas sausame kraujo méginyje

20

Fluorimetrinis tirozino koncentracijos kraujo serume nustatymas

21

Sialotransferiny izoelektrinis fokusavimas

22

Puriny / pirimidiny koncentracijos nustatymas

23

Biocheminiai tyrimai mukopolisacharidozéms nustatyti

24

Fenilalanino koncentracijos sausuose kraujo pavyzdziuose nustatymas

25

Kreatino, guanidino acetato koncentracijos nustatymas kraujyje ir Slapime

26

Aminoriigs8ciy plonasluoksné chromatografija

27

Angliavandeniy plonasluoksné chromatografija

28

Laisvo ir bendro karnitino koncentracijos nustatymas

29

Kiekybinis oroto riigsties nustatymas Slapime

30

Seiminio genetinio poky¢io nustatymas

31

Kariotipo nustatymas i§ odos fibroblasty

32

SMNL1 geno delecijy nustatymas

33

CMT1A geno duplikacijos nustatymas

34

Fragilios-X sindromo metilinimo tyrimas

35

PAH geno R408W mutacijos nustatymas
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ANTRASIS GENETINIU TYRIMU SARASAS

Eil.
Nr.

Tyrimo pavadinimas

Chromosomy tyrimas fluorescentinés in situ hibridizacijos (FISH) metodu

AR geno koduojancios sekos mutacijy tyrimas

Viso DMD geno koduojancios sekos tyrimas

FGFR3 geno mutacijy nustatymas

gl lwIN

Prader-Willi ir Angelman sindromy diagnostika: 15q11-13 srities delecijos ir metilinimo
tyrimas

FISH dél mikrodeleciniy sindromy (FISH-22q11; FISH-15¢11; FISH-17p11.2; FISH-7q11)

BRCAL ir BRCA2 geno dazniausiy mutacijy tyrimas

GJB2 geno mutacijy tyrimas

O[O

Cisting fibroze lemianciy CFTR geno 50 dazniausiy taskiniy mutacijy nustatymas ARMS
metodu

Cisting fibroze lemianciy CFTR geno taskiniy mutacijy nustatymas

Trinukleotidiniy pasikartojanciy seky skai¢iaus DMPK gene nustatymas

Tetranukleotidiniy pasikartojanciy seky skai¢iaus CNBP gene nustatymas

Tetranukleotidiniy pasikartojanciy seky skai¢iaus FRDA gene nustatymas

a- galaktozidazés aktyvumo sausame kraujo méginyje nustatymas

PasikartojancCiy seky skaic¢iaus FMR1 gene tyrimas

13, 18, 21 ir lyties chromosomy aneuploidijy tyrimas

21 chromosomos aneuploidijy tyrimas

18 chromosomos trisomijos aneuploidijy tyrimas

13 chromosomos trisomijos aneuploidijy tyrimas

Lyties chromosomy trisomijos aneuploidijy tyrimas

CMTXI1 lemianciy GJB1 geno taskiniy mutacijy nustatymas

CMT 1B lemian¢io MPZ geno tyrimas

CMT2A lemianc¢io MFN2 geno tyrimas

PMP22 geno tyrimas

Subtelomeriniy chromosomy sri¢iy delecijy / duplikacijy tyrimas

Paveldimo polinkio trombofilijai tyrimas

Kopijy skai¢iaus SMN1 / SMN2 genuose tyrimas

MECP2 geno mutacijy, lemianciy Rett‘o sindroma, tyrimas

MID1 geno mutacijy tyrimas

PTS geno tyrimas

SLC6A8 geno tyrimas

SLC26A2 geno tyrimas

HFE geno mutacijy nustatymas

Autosoming ar susijusig su lyties chromosomomis geneting patologija lemianc¢io geno
mutacijy tyrimas
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3 priedas

TRECIASIS GENETINIU TYRIMU SARASAS

Eil.
Nr.

Tyrimo pavadinimas

I néStumo trimestro biocheminis nés¢iosios kraujo serumo tyrimas (dvigubas testas)

IT néStumo trimestro biocheminis nés¢iosios kraujo serumo tyrimas (trigubas testas)
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4 priedas

KETVIRTASIS GENETINIU TYRIMU SARASAS

Eil. Tyrimo pavadinimas
Nr.
1 | Chromosomy tyrimas fluorescentinés in situ hibridizacijos (FISH) metodu
2 | Cisting fibroze lemianciy CFTR geno 50 dazniausiy taskiniy mutacijy nustatymas ARMS
metodu
3 | Androgeny rezistentiSkumag lemian¢io AR geno tyrimas
4 | Cisting fibroze lemian¢iy CFTR geno taskiniy mutacijy nustatymas
5 | DMD geno delecijy / duplikacijy tyrimas
6 | FGFR3 geno mutacijy nustatymas
7 | FISH dél mikrodeleciniy sindromy (FISH-22q11; FISH-15q11; FISH-17p11.2; FISH-7q11)
8 | GJB2 geno mutacijy tyrimas
9 | Trinukleotidiniy pasikartojanc¢iy seky skai¢iaus DMPK gene nustatymas
10 | Tetranukleotidiniy pasikartojanéiy seky skai¢iaus CNBP gene nustatymas
11 | Tetranukleotidiniy pasikartojanciy seky skaiciaus FRDA gene nustatymas
12 | Pasikartojanciy seky skai¢iaus FMR1 gene tyrimas
13 | 13, 18, 21 ir lyties chromosomy aneuploidijy tyrimas
14 | 21 chromosomos aneuploidijy tyrimas
15 | 18 chromosomos aneuploidijy tyrimas
16 | 13 chromosomos aneuploidijy tyrimas
17 | Lyties chromosomy aneuploidijy tyrimas
18 | CMTXI1 lemianciy GJB1 geno taskiniy mutacijy nustatymas
19 | CMTI1B lemiancio MPZ geno tyrimas
20 | CMT2A lemiancio MFN2 geno tyrimas
21 | PMP22 geno tyrimas
22 | Kariotipo nustatymas i$ periferinio kraujo limfocity
23 | Subtelomeriniy chromosomy sri¢iy delecijy / duplikacijy tyrimas
24 | Delecijy SMN1 gene nustatymas
25 | MECP?2 geno taskiniy mutacijy tyrimas
26 | CMT1A genetinés srities delecijos / duplikacijos nustatymas
27 | Fragilios-X sindromo metilinimo tyrimas
28 | PAH geno R408W mutacijos nustatymas
29 | PTS geno tyrimas
30 | SLC6A8 geno tyrimas
31 | SLC26A2 geno tyrimas
32 | HFE geno mutacijy nustatymas
33 | Prenataliné DNR analiz¢ d¢l CMV, toksoplazmozées ar kity teratogeniniy infekcijy
34 | Vaisiaus kariotipo tyrimas (i§ amniono, choriono gaureliy ar kraujo)
35 | Autosoming ar susijusig su lyties chromosomomis geneting patologija lemiancio geno
mutacijy tyrimas
36 | RNA1 geno 1555A > G mutacijos tyrimas
37 | SRY geno sekos nustatymas
38 | (CA)n pasikartojanciy seky polimorfizmo distrofino gene (DMD-45 ir DMD-50) tyrimas
39 | a-1 antitripsino genotipo nustatymas
40 | Pasikartojanciy seky skaiciaus hantingtino gene tyrimas




41

F508del mutacijos cistinés fibrozés transmembraninio laidumo reguliavimo baltymo (CFTR)
gene nustatymas

42

Leideno V faktoriaus geno mutacijos p. R506Q tyrimas

43

Protrombino geno mutacijos G20210A tyrimas

44

Organiniy rigs¢iy tyrimas

45

ATP7B geno H1069Q mutacijos nustatymas

46

Biocheminiai tyrimai lizosomy kaupimo ligoms nustatyti

47

Seiminio genetinio pokyc¢io nustatymas

48

Prader-Willi ir Angelman sindromy diagnostika: 15q11-13 srities delecijos ir metilinimo
tyrimas
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5 priedas

BRANGIUJU GENETINIU TYRIMU SARASAS

Eil.
Nr.

Tyrimo pavadinimas

Pirmoji grupé

1.1

VHL geno tyrimas

1.2

NF2 geno tyrimas

1.3

BRCA1 geno tyrimas

14

BRCA2 geno tyrimas

1.5

APC geno tyrimas

1.6

MLH1 geno tyrimas

1.7

MSH2 geno tyrimas

1.8

MSH®6 geno tyrimas

1.9

TP53 geno tyrimas

1.10

RET geno tyrimas

1.11

FLCN geno tyrimas

1.12

STK11 geno tyrimas

1.13

PTCH geno tyrimas

1.14

SDHB geno tyrimas

1.15

SDHD geno tyrimas

1.16

SDHC geno tyrimas

1.17

MEN1 geno tyrimas

1.18

CDKN2A ir CDK4 geny tyrimas

1.19

CDHL1 geno tyrimas

1.20

RB1 geno tyrimas

1.21

LDLR, APOB ir TCSK9 geny tyrimas

1.22

Dazniausiy CFTR geno mutacijy (71-0S) nustatymas

Antroji grupé

2.1

Vektoriné lyginamoji genomo hibridizacija

2.2

Subtelomerinis FISH tyrimas

2.3

Pilnas BRCAL ir BRCA2 geny tyrimas

2.4

MLH1 ir MSH2 geny tyrimas

2.5

TSC1 ir TSC2 geny tyrimas

2.6

Keliy—keliasdesimties geny koduojanéiy seky tyrimas naujos kartos sekoskaita

Tredioji grupé

3.1

Hipertrofing kardiomiopatija lemianciy geny mutacijy tyrimas

3.2

Ilgo QT sindromg lemianc¢iy geny mutacijy tyrimas

3.3

Viso Zmogaus egzomo sekoskaita

3.4

Preimplantacinés genetinés diagnostikos tyrimas, kai taikomi kiekybiniai ir kokybiniali
tyrimo metodai, naudojant polimerazés grandining reakcija

Ketvirtoji grupé — preimplantacinés genetinés diagnostikos tyrimas, kai taikomi naujos
kartos sekoskaitos ir genotipavimo metodai

Priedo pakeitimai:
Nr. V-406, 2017-04-11, paskelbta TAR 2017-04-12, i. k. 2017-06260
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Pakeitimai:

1.

Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministerija, [sakymas

Nr. V-406, 2017-04-11, paskelbta TAR 2017-04-12, i. k. 2017-06260

Dél Lietuvos Respublikos sveikatos apsaugos ministro 2014 m. gruodZzio 31 d. jsakymo Nr. V-1458 ,.Dél Genetikos asmens
sveikatos prieziliros paslaugy teikimo indikacijy ir $iy paslaugy i$laidy apmokéjimo Privalomojo sveikatos draudimo fondo
biudZeto 1éSomis tvarkos apraso patvirtinimo* pakeitimo
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