
Nome, Vornome

Ivlustermann

Max
Kontoktodresse:

Musterstraße 1

!:lJ 1 1 Mustetstadt
Geschlecht: tr * B,
Geburtsdotum:

01/01/2000

vl#:,ä:::::::: ::r : e==
Univ6ßili,Ellinilum L6ipzig AöR, lnrhtut fu . Hunong6.6lil,
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Fochboroich Humongsorik, Philipp'Roleniholsh. 55, 04103 l6ipzi9,

Tel. o34l/9723800 Fq. 0341 /972A217

Dotum Probenobnohme

Moteriol: BEDTA l> I oll

EIHeporin 1.2 m|)

MVZ I UKI

Dringlichkeit: E Pränohl I titis EI Rourine

Kostenübernohme: I Ambulonr (Ü-schein)

ESrotionör EuzsET-Selekriwerrros

E Privor

I Forschuns

I P/ü{gene E truchnvossor {>20.ll E Houhronze E And"r".,

EDNA E Chorionzolten E 20 6s1 [ Mundschleimhour

Dotum Probeneingong HUG

Lobor'Nr

lndikofion/Symptome

)l:.a: ge.frglisch bed!ngle EntwlcklungsreEöge!:ung und EPilqpiie

SEnwichlungsverzagarung: E mild

@Epilepsie: tr lolol

EGroßwu€h5
SKleinwuchs
ESpostik
EMusk. Hypotonie

EAroxi€
E Hirntehlbildung6n

!teukodystrophie
E i.ippen-KiefeFGoumenspolt€

IMyopo$ie / Muskeldystrophie

I Neurodegenerotive Erkronkung

EThorokol6 Aortensrweilerung

Elmmundelekt / lmmundysregulotion

Weitere Symptome, Fomilienonomnese, Stommboum elc.

faziale Dysmorphien
sprachlich betonte EV
genera[isierte Epilepsie
musk;-Hypotonie

cm)

cml

2 Jahre jüngere Schv/ester mit ähnlicher
Symptomqtik, FA solst unaqffättig

Emode.o, tr(hwer
E9en6.oli5i6d

E Adiposiros (BMl - ......

E Mikroz€piolis (KU - ..

IMokrozepholie {KU = .

I Nieren]nsuffizienz

I Optikusotrophie

E Retinilis plgmentoso

E Periph€re N6uropofii€

! orgonfehlbildunsen:

"Zur Abrechnung der CNV-Anolyse noch EBMI 1508 muss
eine CA erlolgt sein. Wenn nicht zusöElich booufirogl,
gehen wir von 6iner extern durchgeführten CA ous.

I Sequonzioruns, 2 Dosisonolyso minels MLPA/qPCR, 3
Frogmentlöngenonolyse, 4 Methylierungsonolyse, 5 NGS
Genom, 6 NGSExom, 7 NGSPonel

NG5-Diognostlk

EExom mit genomweiter CNV'-Anolyse6

INGSPonel bei Krebserkronkungenz 1inkl. HBoC, FAP, HNPCC, T§C und ondere)

IExom ohne CNV-Anolyse6 (Arroy bereiß durchgeführi)

IAnolyse der mitochondriolen DNA6 {im Rohmen eines Exoms)

[TrioGenom ouf Forschungsbosis5 (Exom unoufföllig; Elbmblul, Ev ,.,nd ggf. üschein)'

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

E Andera onseforderte Diosnoslik

lwid ssf . weirergol.ir6t):

Pränololdlognostlk

!Diognostik bei Auffölligkeiten im prönotolen
Ulkoscholl li"kl. ch,o*opm.nonoly'o', sch..llr$r (t3, 18,

21, X, \'13', müiE.l Ko.l-A!s*hlu$3' und EroGs€c ISNV und

CNV'16, EoIABletprobd beids Elternteile e o.dodich)

!Gezielte prönolole Diognostik Gen/Vorionfe:

(inkl. Ch,omosohenonolys€', Ko -Au$chluss' , EDTA.Elur der

U!!e! e ode,lich)

EAbortdiognosfi k3* linld. ch,omolon€ioiolla und ssl
molclulorgoelircha Anolyrc d& höofigit!. Anolploidion)

Geziehe Diqgnostlk (prtidiktlv/Segregqtion)

Vorionle(n)

Tronskripl:

Zylogenellsche Dlognosllk

Angcfordcrtc Diognortik

E IHON {3 höufigste poth. Vorionren)r

E DPDMonsel vor Theropie mir 5-FU1.2

E UGTI Al-Mongel vor lrinorecoo-lheropier

! ßTholossömie (HBB)r:

ElMoligne Hyperthermieö

I Hypercholeslerindmie6

EMLH l -Promoto.m€hylierung {Keimbohn),

I Beckwith-Wiedemonn-Syndrom'?

Spezlf ische Diflerentiqldiqgnoslik

E Frogile' X-Syndrom,/FXIAS3 t

! Proder-Wllli,z Anselmon-Syndromz'r"r

ETemple-syndrom / UPD(l4)moP3 r

EChoreo Hunrington (HTT)3'

EMukoviszidose/Cyslische Fibrose (CFTR)

850 höuligre polfiog€ne Vorionr6n'

EKomplqHunreßuchunsT

EChromosomenonolyse (CA)'

EFisH bei vedocht ouf.:

Asserviarung von Unlartuchungtmolcdol:
l€h bitt6 um di6 Ass6rvisrung ohns w€ilere Diognorlil vonl

Eeou !e*s"n" loNe flzellkultu, !1na",.",

Einsender*ln
Unroßchnfi, Nom. (bfl6 

'n 
DRUCTIUCHSTAIENI.

Ad,oßo odor Srompol Uni6rzochn6rdo{,1 A.zrlArzh ßr

s€möß GcnDG oll6inis6(rl Botundcmpftrnser'ln

Arztl Arzlin M u ste rm a n n
@! (oat<rc_

Anlorderungsdolum

01t02t2024

Tele{on tur Rücklrogen

11111
qltndhllidüdtAI
rlr,JibqgÜu(,&od.oul§&EIlqF
lD&2.rr.re Mrlrer..iol at*,th
AI.di*qr^6{
h,r . c.trurtt$ ^.dF

lD: 30524 Rdtioi:025/02 202,1

Stempel/Unterschrift

Eemerkungen:


