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Dringlichkeit: Opréanatal Ceilig ,Bkoutine j
Kostenibernahme: .EAmbukmt (U-Schein) [ Stationar [privat ] Forschung —I
Material: .§DTA (=1 ml) [JrAXgene [JFruchtwasser [J Hautstanze [JAnderes

eparin (> 2 ml) CJoNA [CJchorionzotten ] Mundschleimhaut

Indikation / Fragestellung

6Nw|w\u@vez&wmg\ ................................................................................................................................................................................................................

Symptome / Anamnese
(ggf. Verweise auf beiliegende Dokumente und Befunde)

[J Hirnfehlbildungen
[ Leukodystrophie
ystrop
[ Herzrhythmusstsrungen
[ LippenKiefer-Gaumenspalte
yopathie uskeldystrophie

Myopathie / Muskeldystroph
[ Neurodegenerative Erkrankung
[J Thorakale Aortenerweiterung

efinitis pigmentosa

R pig

[[J Periphere Neuropathie
[ Organfehlbildungen:

(bitte angeben)

[ Immundefekt mit Infekthéufung / -schwere / Immunstérung

Familienanamnese, Stammbaum und weitere Angaben:

f)\OfC*CX\\\C){\\OQ\O(\\(LrV{ml\C)C .....

mntwicklungsverzégerung: kmild O moderat Oschwer

[ Epilepsie: O fokal Ogeneralisiet  O...................... Q(J\'b \ - )

= 7 e Oysmereme.
D Kleinwuchs D Mikrozephalie .............................................................

[ Spastik [ Makrozephalie i 3.5 S u(\chQ;l\\Q\oZE\-h‘ 082 s@Mel\ns, ..
[J Musk. Hypotonie [ Niereninsuffizienz \)
D AfGXie DOprikuscﬂrophie ..................................................................

Gewiinschte Diagnostik

(basierend auf Exomsequenzierung)

[] Genomweite CNV-Analyse® (enisprichi Array)

Diagnostik folgender Gene:

Spezifische Differentialdiagnostik
[ Fragiles X-Syndrom/FXTAS?
[ prader-Willi- / Angelman-Syndrom?23.4
[ Temple-S / UPD(14)mat234
O Mukoviszidose/Cystische Fibrose (CFTR)

O 50 haufigste pathogene Varianten
O Komplettuntersuchung'?

Zytogenetische Diagnostik

}'ﬁanel der klinisch-geeigneten Gene mit genomweiter CNV-Analyse$

[J NGS-Panel bei Krebserkrankungen inkl. CNV-Analyse’

[ Panel der klinisch-geeigneten Gene® ohne CNV-Analyse (aray bereis durchgefitr
[ Trio-Exom auf Forschungsbasisé (panel des index unauffallg: Blut der Elter, EV und gg. Uberweisungsscheirl

D TriO‘EXOrn6 ‘:Ur SNV Und CNV (Privatversicherte / Selbstzahler)
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1 Sequenzierung, 2 Dosisanalyse mittels MLPA,
3 Fragmentlangenanalyse, 4 Methylierungsanalyse,
5 Versand an externes Labor, 6 NGS-Exom, 7 NGS-Panel

O
O
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Tuberdse Hirnsklerose (TSC1, TSC2)7
LHON (3 héufigste pathogene Varianten)!
Chorea Huntington (HTT)3

DPD-Mangel'2

B-Thalassémie' 2

Maligne Hyperthermie®

Gezielte Diagnostik (pradiktiv/Segregation)

Pranataldiagnostik
(Chorionzotten > 20 mg; Fruchtwasser > 20 ml)

Klinisches Exom¢ (SNV und CNV)

bei Auffélligkeiten im pranatalen Ultraschall
(Blutproben beider Elternteile mitgeschicki)

Chromosomenanalyse
Schnelltest (Chr13, 18, 21, X, Y)

Maternaler Kontaminationsausschluss
(EDTA-Blut der Mutter erforderlich]®

FAP / Polyposis”

HNPCC / Darmkrebs”
Hypercholesteringmie®

HBOC / Brust- oder Eierstockkrebs”
Andere (wird ggf. weitergeleitet):

Chromosomenanalyse Varionteln) e it mssmmmmmsmmsrsseet  <asassasommsrras ases s A s At ST
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