Name, Vorname:
Mustermann

Kontaktadresse:
Musterstralle 1

Universitatsklinikum
Leipzig

x

Universitatsklinikum Leipzig AGR, Institut fir Humangenetik,
MedVZ am Universitatsklinikum Leipzig Il gGmbH,
Fachbereich Humangenetik, Philipp-Rosenthal-Str. 55, 04103 Leipzig,

Vom Labor auszufillen

Datum Probeneingang HUG

Labor-Nr.

Geschlecht:

Geburtsdatum:
01/01/2001

Ov Km

MVZII

Tel. 0341/9723800 Fax. 0341/9728217

e

Datum Probenabnahme:

| Dringlichkeit: [ Prénatal eilig [X]Routine |
Kosteniibernahme: [X] Ambulant (U-Schein) [ rivat
| [ Stationar [JUZSEL-Selektivvertrag [JForschung

Moferitﬂ:lz EDTA (> 1 m)
E]Hepclrin (>2ml)

" [JPAXgene  [JFruchiwasser (>20 m) [ JHautstanze [ JAnderes:
CJoNa

[ Chorionzotten (> 20 mg) [ JMundschleimhaut

Indikation/Symptome

Vd.a. genetisch bedingte Entwicklungsverzégerung und Epilepsie

EEnMickIungsverzégerung: O mild [E& moderat O schwer

[)ZI Epilepsie: O fokal Elgeneralisiert ..o

[ GroBwuchs [ Adipositas (BMI = . .
[OKleinwuchs [ Mikrozephalie (KU = faZIa|eDysm0rphIen .................
[Spastik ] Makrozephalie (KU = Musk. Hypotonle

[X]Musk. Hypotonie

[JAtaxie

[JHimfehlbildungen
[(Jteukodystrophie
[tippen-Kiefer-Gaumenspalte
[OMyopathie / Muskeldystrophie
DNeurodegenerqﬁve Erkrankung
[Othorakale Aortenerweiterung

Weitere Symptome, Familienanamnese, Stammbaum efc.

sprachlich betonte EV

[ Niereninsuffizienz
[ Optikusatrophie

[ Retinitis pigmentosa
[ Periphere Neuropathie
[ Organfehlbildungen:

Dlmmundefekr / Immundysregulation

Angeforderte Diagnostik

NGS-Diagnostik

| [XIExom mit genomweiter CNV°-Analyse®

| [INGS-Panel bei Krebserkrank

| [JExom ohne CNV-Analyse® (Array bereits durchgefihr)
| [JAnalyse der mitochondrialen DNAS (im Rahmen eines Exoms)

| OTrio-Genom auf Forschungsb

Ggf. Fokus:auf folgende Gene: «.....cuwssssemissssssnssssves sossmsnsmssssossapivsnses

\

ungen’ (inkl. HBOC, FAP, HNPCC, TSC und andere)

asis® (Exom unauffallig; Elternblut, EV und ggf. U-Schein)*

3

Pranataldiagnostik

[CIDiagnostik bei Auffélligkeiten im pranatalen

Ultraschall (inkl. Chromosomenanalyse*, Schnelltest (13, 18,
21, X, Y)3*, mitterl. Kont.-Ausschluss®* und Exom-Seq (SNV und
CNV°)é, EDTA-Blutproben beider Elternteile erforderlich)

[JGezielte pranatale Diagnostik Gen/Variante:
(inkl. Chromosomenanalyse*, Kont.-Ausschluss®* , EDTA-Blut der
Mutter erforderlich)

| Spezifische Differentialdiagnostik

Fragiles X-Syndrom/FXTAS3*

| OPrrader-Willi- / Angelman-Syndrom?234
| [Temple-Syndrom / UPD(14)mat2

| [ Chorea Huntington (HTT)3*

Mukoviszidose/Cystische Fibrose (CFTR)
Y
050 héufigste pathogene Varianten

O Komplettuntersuchung”

[CJLHON (3 héufigste path. Varianten)'
[C1DPD-Mangel vor Therapie mit 5-FU'2
[CJUGT1A1-Mangel vor Irinotecan-Therapie'
[[18-Thalassamie (HBB)'-2

[JMaligne Hyperthermie®
[CJHypercholesterinamie®
[CIMLH1-Promotormethylierung (Keimbahn)2
[X]Beckwith-Wiedemann-Syndrom?

3,4

*

iytogeneﬁsche Diagnostik

EChromosomenanalyse (CA)*
[CJFisH bei Verdacht auf*:

[[J Andere angeforderte Diagnostik
(wird ggf. weitergeleitet):

P
DAbortdiognosﬁk:‘* (inkl. Chromosomenanalyse und ggf.

molekulargenetischer Analyse der haufigsten Aneuploidien)

Gezielte Diagnostik (pr&dikﬁv/Segregctio‘r;)‘

Variante(n):

Transkript:

°Zur Abrechnung der CNV-Analyse nach EBM11508 muss |
eine CA erfolgt sein. Wenn nicht zusdtzlich beaufiragt,
gehen wir von einer extern durchgefithrten CA aus.

1 Sequenzierung, 2 Dosisanalyse mittels MLPA, 3
Fragmentldngenanalyse, 4 Methylierungsanalyse, 5 NGS-
Genom, 6 NGS-Exom, 7 NGS-Panel

Asservierung von Untersuchungsmaterial:
Ich bitte um die Asservierung ohne weitere Diagnostik von:

Oeota

O PAXgene Cona

O zelikultor [ Anderes:

Einsender*In

Unterschrift, Name (bitte in DRUCKBUCHSTABEN),
Adresse oder Stempel Unterzeichnende(r) Arzt/Arztin ist
gemaB GenDG alleinige(r) Befundempfanger*In

iacws (( DAKKS

z % Deutsche

fan Akkreditierungssteile
D-ML-13195-08-00
D-ML-22182-01-00

Durch die DAKkS nach DIN EN ISO 15189:2014
reiail P b Die
Akkreditierung gt nur fir den in den Urkundenanlagen
[D-ML-2218201-00, D-ML-13195.08-00] aufgefihrien
kkred p sind die

Davon
hier mit * gekennzeichneten Analysen

Bemerkungen:

Anforderungsdatum

15/01/2024

Universitatsklinikum Lei

Telefon fir Rickfragen

23800

pzig

Leipzig
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