Diagnostyka molekularna 2026: jak dziala i ile
kosztuje

PCR, NGS i hybrydyzacja - przewodnik po metodach i cenach badan genetycznych w
Polsce
Agnieszka Wi?niewska - 21.09.2026

Kilka lat temu, podczas stazu w laboratorium bioremediacji przy Politechnice Gdanskiej,
trafilam na wyniki analizy probek gleby skazonej weglowodorami. Wynik PCR byl gotowy w
ciagu czterech godzin. Wtedy jeszcze nie docenialam tego w pelni - dzis, kiedy widze,

jak ta sama technologia sluzy do wykrywania mutacji howotworowych u pacjentow,
rozumiem, dlaczego diagnostyka molekularna zrewolucjonizowala medycyne. | dlaczego tak
wielu pacjentow i studentow nadal nie ma do niej latwego dostepu.

Czym wlasciwie jest diagnostyka molekularna?

Diagnostyka molekularna to zbior technik laboratoryjnych, ktore analizuja material
genetyczny - DNA lub RNA - w celu wykrycia chorob, mutacji, patogenow lub predyspozyc;ji
genetycznych. W odroznieniu od klasycznej diagnostyki laboratoryjnej, ktora mierzy
stezenia bialek czy metabolitow, diagnostyka molekularna siega glebiej: bada sam zapis
informaciji biologicznej.

W praktyce klinicznej i srodowiskowej uzywa sie kilku glownych metod. Kazda z nich ma
inna czulosc, specyficznosc, czas analizy i - co dla wielu decydujace - cene. Nie sa to
technologie zamienne; kazda odpowiada na nieco inne pytanie diagnostyczne.

PCR - reakcja lancuchowa polimerazy

PCR, czyli polymerase chain reaction, to technika opracowana przez Kary'ego Mullisa w
1983 roku, nagrodzona Noblem dekade pozniej. Zasada jest elegancko prosta: wybieramy
fragment DNA, ktory chcemy zbadac, dostarczamy krotkie startery (primery)

komplementarne do jego koncow, a nastepnie w cyklach termicznych kopiujemy ten fragment
miliony razy, az stanie sie wykrywalny.

W wariancie RT-PCR (real-time PCR, zwany tez gPCR) mozemy nie tylko wykryc obecnosc
sekwenciji, ale tez zmierzyc jej ilosc w czasie rzeczywistym. To wlasnie ta metoda stala

sie powszechnie znana podczas pandemii COVID-19 - testy wymazowe wykonywano wlasnie ta
technika. W diagnostyce onkologicznej RT-PCR sluzy do wykrywania specyficznych

translokacji chromosomowych, jak BCR-ABL1 w przewleklej bialaczce szpikowej.

Czas analizy jednej probki PCR wynosi od 2 do 6 godzin, zaleznie od protokolu. W Polsce
cena komercyjnego badania PCR na konkretny patogen (np. Borrelia burgdorferi, Chlamydia
trachomatis) w prywatnym laboratorium waha sie w 2026 roku od 80 do 220 zlotych za
pojedynczy test.

NGS - sekwencjonowanie nowej generacji

Next-generation sequencing to technologia, ktora zmienila diagnostyke genetyczna
bardziej niz cokolwiek od czasu odkrycia struktury DNA. Zamiast badac jeden konkretny
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fragment, NGS sekwencjonuje jednoczesnie miliony fragmentow - cale panele genow, egzom
(calosc regionow kodujacych) lub caly genom.

Platformy takie jak Illumina NovaSeq X Plus (dominujaca w Polsce w 2026 roku) czy
Oxford Nanopore umozliwiaja analize calego genomu ludzkiego w ciagu jednego do trzech
dni roboczych. W diagnostyce klinicznej NGS stosuje sie przede wszystkim do:

« identyfikacji mutacji somatycznych w nowotworach (panele onkologiczne, np.

FoundationOne CDx)

e diagnozowania rzadkich chorob genetycznych u dzieci z nieznana przyczyna choroby

» badan prenatalnych (NIPT - nieinwazyjna diagnostyka prenatalna)

« farmakogenomiki - doboru lekow do profilu genetycznego pacjenta
Koszt badania NGS jest znacznie wyzszy niz PCR. Panel onkologiczny obejmujacy
kilkadziesiat genow kosztuje w polskich laboratoriach prywatnych od 1 500 do 4 000
Zlotych. Sekwencjonowanie calego egzomu (WES) to wydatek rzedu 3 000-6 000 zlotych.
Pelne sekwencjonowanie genomu (WGS) - od 5 000 do nawet 12 000 zlotych, choc ceny
systematycznie spadaja: jeszcze w 2022 roku WGS kosztowal w Polsce ponad 15 000
Zlotych.

Hybrydyzacja - od Southern blot do mikromacierzy

Hybrydyzacja kwasow nukleinowych to technika oparta na zdolnosci jednoniciowego DNA lub
RNA do wiazania sie z komplementarna sekwencja. Klasyczne metody, jak Southern blot czy
Northern blot, byly kiedys standardem; dzis w diagnostyce klinicznej dominuja bardziej
zaawansowane warianty.

Mikromacierze DNA (DNA microarrays) pozwalaja jednoczesnie badac ekspresje tysiecy
genow lub wykrywac zmiany liczby kopii chromosomow (CNV). Technika aCGH (array
comparative genomic hybridization) jest stosowana rutynowo w diagnostyce prenatalne;j i
pediatrycznej w Polsce od okolo 2015 roku. Koszt badania aCGH wynosi w 2026 roku od 1
200 do 2 500 zlotych w sektorze prywatnym.

Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ (FISH) to osobna kategoria - stosowana

bezposrednio na preparatach komorkowych, pozwala wizualizowac konkretne sekwencje
chromosomowe pod mikroskopem fluorescencyjnym. W diagnostyce raka piersi FISH sluzy do
oceny amplifikacji genu HERZ2 - badanie to kosztuje prywatnie okolo 350-550 zlotych.

Jak wyglada dostepnosc w systemie publicznym?

Tu zaczyna sie najtrudniejsza czesc tej rozmowy. Diagnostyka molekularna finansowana
przez Narodowy Fundusz Zdrowia istnieje, ale jest obwarowana scislymi wskazaniami
klinicznymi. NFZ refunduje wybrane badania molekularne przede wszystkim w kontekscie
onkologii, chorob zakaznych i diagnostyki prenatalnej - ale tylko wtedy, gdy spelnione

sa konkretne kryteria i lekarz prowadzacy wystawia odpowiednie skierowanie.

W praktyce oznacza to, ze pacjent z podejrzeniem nowotworu hematologicznego ma realna
szanse na refundowany panel NGS w centrum onkologii, natomiast osoba, ktora chce
sprawdzic predyspozycje do raka piersi (mutacje BRCA1/BRCAZ2) bez wyraznych wskazan
klinicznych, zaplaci z wlasnej kieszeni. W 2026 roku test BRCA w laboratorium prywatnym
kosztuje od 400 do 900 zlotych, zaleznie od zakresu (sekwencjonowanie tylko
najczestszych mutacji vs. pelna analiza genow).
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Refundacja diagnostyki molekularnej w Polsce jest punktowa i reaktywna - dostajemy
dostep do technologii, gdy juz jestesmy chorzy, rzadziej jako narzedzie profilaktyki

czy wczesnego wykrywania ryzyka. To systemowy problem, ktory wymaga dyskusji na
poziomie polityki zdrowotnej.

Wyjatkiem jest program badan prenatalnych: kobiety po 35. roku zycia lub z obciazonym
wywiadem rodzinnym maja prawo do bezplatnej amniopunkcji z analiza chromosomowa w
ramach NFZ. NIPT (nieinwazyjna diagnostyka prenatalna metoda NGS z krwi matki)
pozostaje jednak w Polsce platny - kosztuje od 900 do 1 800 zlotych w prywatnych
laboratoriach.

Prywatne laboratoria - gdzie i za ile?

Rynek prywatnych laboratoriow diagnostyki molekularnej w Polsce jest w 2026 roku
stosunkowo skonsolidowany. Kilka glownych graczy oferuje badania w standardzie
zblizonym do akademickiego:

Najwieksze laboratoria z rozbudowana oferta molekularna maja swoje glowne siedziby w
Warszawie, Krakowie, Wroclawiu i Trojmiescie. Wiekszosc przyjmuje jednak probki przez
ogolnopolska siec punktow pobran lub kurierem - material genetyczny (krew EDTA, wymazy,
bioptaty) jest stosunkowo stabilny i dobrze znosi transport w odpowiednich warunkach.

Tansze alternatywy dla studentow i pacjentow

Pracujac przez lata w srodowisku akademickim i wspolpracujac z laboratoriami
srodowiskowymi, nauczylam sie, ze dostep do diagnostyki molekularnej niekoniecznie musi
wiazac sie z duzymi wydatkami - jesli wie sie, gdzie szukac.

Badania w ramach projektow naukowych

Wiele uczelnianych laboratoriow prowadzi projekty badawcze, do ktorych rekrutuja
uczestnikow spoza srodowiska akademickiego. Udzial w takim projekcie moze oznaczac
bezplatne badanie genetyczne - oczywiscie w zakresie, ktory interesuje badaczy, nie
zawsze tym, ktory interesuje pacjenta. Warto sprawdzac ogloszenia na stronach wydzialow
biologii i medycyny najwiekszych polskich uczelni: Warszawskiego Uniwersytetu
Medycznego, Collegium Medicum UJ, Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego czy Slaskiego
Uniwersytetu Medycznego.

Studenci kierunkow biologicznych i medycznych maja czesto dostep do laboratoriow w
ramach zajec i praktyk - to okazja do nauczenia sie technik, a niekiedy do wykonania
wlasnych analiz w celach edukacyjnych.

Programy pilotazowe i badania przesiewowe NFZ

NFZ uruchamia cyklicznie programy pilotazowe obejmujace diagnostyke molekularna. W 2026
roku kontynuowany jest pilotaz badan w kierunku dziedzicznego raka jelita grubego

(Lynch syndrome) dla osob z rodzinnym wywiadem - warto zapytac lekarza rodzinnego o
aktualne programy w swoim wojewodztwie. Informacje o programach profilaktycznych NFZ sa
dostepne na regionalnych stronach oddzialow Funduszu, choc trzeba przyznac, ze ich
nawigacja bywa frustrujaca.

Konsorcja diagnostyczne i znizki grupowe
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Niektore organizacje pacjentow i stowarzyszenia naukowe negocjuja znizki na badania
genetyczne dla swoich czlonkow. Polskie Towarzystwo Genetyki Czlowieka czy
stowarzyszenia pacjentow onkologicznych (np. Stowarzyszenie Chorych na Chloniaki "Sowie

Oczy
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