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Dringlichkeit: ! Pranoml Ifitig fi Rourine

Kostenübernohme: [l Ambulont (l.lschein)

Isutionör EUzsEl§elekriwerrrog

! Privor

! Forschung

lvlsjqigl:E EDTA (: I .ll
EHeporin (:2 ml)

I PAXgene ! Fruchtwosser {> 2o ml} [Houtstonze
lONa ! Chorionzotten p zo ms) lMundschleimhout

Dolum

Dolum Probeneingong HUG

von Lotnr ouszulülhn

Lobor-Nr

[tEnt*i.klrngrrerzögerung: p mild

SEpilepsie: E tokol

IGroßwuchs
IKleinwuchs
ISpostik
SMusk. Hypolonie

IAtoxie
I Hirnfehlbildungen

I Leukodystrophie

Musk. Hypotonie
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Vd.a. und

taziale hien

lndikotion/Symptome

E generolisiert

Neurodegenerolive Erkronkung

/ Muskeldystrophie

2 Jährö jüngörör Brüdör mit ähhliöhöi
Symptomatik, FA sonst unauffällig

Adipositos (BMl = ....... )

Mikrozepholie (KU =........ cm)

Mokrozepholie (KU =........ cm)

Niereninsuffizienz

Optikusokophie

Retinitis pigmentoso

Periphere Neuropothie
Orgonfehlbildungen:

@ moderot firchwer
Weitere Symptome, Fomilienonomnese, Stommboum etc.

spr€ch I ich b-eton-te EV

DThorokole Aortenerweiterung

Elmmundefekt / lmmundysregulotion

Prönoroldlognostik

lDiognostik bei Auffalligkeiten im prönotolen
Ultroscholl (inkl. Chromosomenonolyse*, Schnellresr (l 3, I 8,
2 1, X, Y)3., mütferl. Kont.-Ausschluss3* und ExomScq (SNV und
CNV")6. EDTABlutproben lgiglgl Ehernteile etorderlichl

IGezielte prönotole Diognosti k Gen/Vorionte:

{inkl. Chromoromenonolyse*, Konl.-Ausschluss3', EDTA-BIut der
Mutter

Zytogenetische Diognostik
EChro*oror"nonolyse (CA) *

!Fisn bei Verdocht ouf*:

! Andere ongeforderte Diognostik

{wird ggf . weitergeleitet):

'Zur Abrcchnung der CNV-Anolysc noch EBMI 1508 muss
cinc CA erfolgt scin. Wenn nicht zusötzlich beouftrogr,
gehcn wir von einer extem durchgcftihrten CA ous.

I Scqucnzierung, 2 Dosisonolysc mittels MLPA, 3
Frogmenilöngenonolysc, 4 Mcthylierungsonolysc, 5 NG$
Gcnom, 6 NGSExom, 7 NG$Poncl

NGS-Diognostik

EExom mil genomweiter CNVlAnolyse6

INGSPonel bei Krebserkronkungenz (inkl. HBoC, FAP, HNPCC, TSC und ondere)

EExom ohne CNV-Anolyse6 (Aroy bereits durchgeführt)

lAnolyse der mitochondriolen DNA6 (im Rohmen eines Exoms)

ETrioGenom ouf Forschungsbosiss (Exom unoufföllig; Elternblut, EV und ggf. lischein]*

Ggf. Fokus ouf folgende Gene: ...........

lAbortdiognostik3* 1inkl. chromosomenonolyse und ggf.
molekulorgenetischer Anolyse der höufigsten Aneuploidien)

Gezielte Diognostlk (prödilciv/Segregorion)

Vorionte{n):

Tronskript:

ILHON 13 höufigse poh. Vorionren)r

I DPDMongel vor Theropie mir S-FUr,2

I UGTI Al +!{ongel vor lrinolecon-Theropiel

[ ßTholossömie (HBB]r.2

IMoligne Hyperthemie6

I Hypercholesterinömie6

E MLH'l -Promotormethylierung (Keimbohn)2

fi Beckwirh-Wiedemonn§yn drom2

Spezif ische Dlfferentlqldiognostik

I Frogiles X§yndrom,/FXTAS3.

I Proder-Willi / Angelmon§yndrom2,3,a

I TempleSyndrom / UPD( I 4]mot2.3.1

I Choreo Huntington {HTI}3*

IMukoviszidose/Cystische Fibrose (CFTR]

[50 höuf igste polhogene Vorionlen*

I Komplettuntersuc hungz

Asserwierung von Unlersuchungsmoleriol:
lch bitte um die Assewierung ohne weitere Diognostik von:

f] rom Eelxs"n" EoNa Ez"llkrh* EAnd"r"r,

Bemerkungen

RS mit lhnen ,uüöi örfölgt
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15101t2024

Einsender*ln
unrerschrifr, Nome (bitte in DRUCKBUCHSTAIENl,
Adresse oder Stempel Unterzeichnende(r) Ara/Arnin ist
gemöß GenDG olleinige(r) Befundempfönger'ln
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