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Vom Labor auszufiller

Datum Probeneingang HUG

Unirmrsdatibbin b
Lepiig 5

Labor-Nr.

E Heparin (=2 ml|

[JoNA

[ Chorionzotten (=20 mg) [] Mundschleimhaut

Geschlecht: w Fm 2 B S
Geburtsdatum: . Dringlichkeit: [ Pranatal [ Eilig [X] Routine
Q1ONA0M s (" Koienibernahene: [ Aokt (QSchein] ] Prvet
Denins Pronesiabectinie: : [ Stationar [ UZSEL-Selektivvertrag [ Forschung |
Ma;erH@D?;\G Vlr-n'wl] - Wr; _d_ E;uc_hfwusser (=20 ml) D Hautstanze I:] Andare;ﬁ

Indikation/Symptome

[CJlippen-Kiefer-Gaumenspalte
[OMyopathie / Muskeldystrophie
[INeurodegenerative Erkrankung
[Othorakale Acrtenerweiterung
[Jimmundefekt / Immundysregulat

[X]Entwicklungsverzégerung: @ mild [ moderat [ schwer
EEp”Bpsie: O fokal Egeneralisiet ...

GroBwuchs [ Adipositas (BMI = ........ )
[X]Kleinwuchs [[] Mikrozephalie (KU = ........ cm)
[JSpastik [C] Makrozephalie (KU = ........ cm)
[X]Musk. Hypotonie [] Niereninsuffizienz

Ataxie [ Optikusatrophie
[QHimfehlbildungen [ Retinitis pigmentosa
[JLeukodystrophie [ Periphere Neuropathie

[ Organfehlbildungen:

ion

V.a. genetisch bedingte Entwicklungsverzégerung und Epilepsie e

Weitere Symptome, Familienanamnese, Stammbaum efc.
faziale Dysmorphien
T
-gensralisisrts Epilepsia
2 Jahre jlingere Schwester mit ahnlicher .. . .
Symptomatik, FA sonst unauffallig

Angeforderte Diagnostik

NGS-Diagnostik
[ONGS-Panel bei Krebserkrank

[JAnalyse der mitochondrialen
[OTrio-Genom auf Forschungsb

| [X]Exom mit genomweiter CNV°-Analyse®

' [JExom ohne CNV-Analyse® (Array bereits durchgefihrt)

Ggf. Fokus auf folgende Gene: .............cccoiiiiiiiiii

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

DNAS (im Rahmen eines Exoms)
asis® (Exom unauffillig; Elternblut, EV und ggf. U-Schein)*

Préanataldiagnostik
[CIDiagnostik bei Auffélligkeiten im prénatalen

Ultraschall finkI. Chromosomenanalyse®, Schnelltest (13, 18,
21, X, Y)**, miitterl. 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)

[Fragiles X-Syndrom /FXTAS3*

[[]Chorea Huntington (HTT)**

[1Komplettuntersuchung”

L Spezifische Differentialdiagnostik

[ Prader-Willi- / Angelman-Syndrom?2.3.4
[JTemple-Syndrom / UPD(14)maf?34

[CJ Mukoviszidose/Cystische Fibrose (CFTR)
[150 héufigste pathogene Varianten*

[CJHON (3 haufigste path. Varianten)'

[[] oPD-Mangel vor Therapie mit 5-FU'2
[JUGT1A1-Mangel vor Irinotecan-Therapie'
[] 8- Thalassémie (HBB)'-2

[] Maligne Hyperthermie®

[[] Hypercholesterindmie®
[CJMLH1-Promotormethylierung (Keimbahn)?
[] Beckwith-Wiedemann-Syndrom?

Zytogenetische Diagnostik

@Chromosomenanulyse (CA)*
[JFisH bei Verdacht auf*:

[CJ Andere angeforderte Diagnostik
[wird ggf. weitergeleitet}:

i |
1

DAbOﬂdiugnOsﬁk:’* (inkl. Chromosomenanalyse und ggf.
molekulargenetischer Analyse der haufigsten Aneuploidien)

4

Gezielte Diagnostik (pradiktiv/Segregation)
Variante(n):

Transkript:

(|
|
A :

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

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

Oepta

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

[Jraxgene [Cona

O zellkottor [JAnderes:

Einsender*In

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

tacws (( DAKKS
N Deutsche
: Akkreditierungsstefic
D-ML-13195-08-00
D-ML-22182-01-D0

Durch die DAKKS nach DIN EN ISO 15189:2014
oy R T Die
Akkreditierung gilt nur Far den n den Urkundenarlagen
[D:ML-22182-01-00, D-ML13195-08-00] oulgefihrien

Davon sind die

|
hiee mit * g-:-mm:;nm Ami,-.:n.

Bemerkungen:

Anforderungsdatum

01/02/2024

Arzt/Arztin Mustermann

Telefon fir Rickfragen

11111

Stempel/Unterschrift
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