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Fruchtwosser

Chorionzotten

Houlslonze

Mundschleimhout
Anderes:
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Universilötsklinikum Leipzig AöR, lnslitut für Humongenetik,
MedVZ om Universitötsklinikum Leipzig ll gGmbH, 

-

!o5l!b:r9ic! ltulongenerik, PhilipqRosenrhol-Srr. 55, 04 I 03 t-eipzis,
Iel. 034l /9723844

lnstitut [ür Humngen6til, Univ6rsitöfsklinikum Leipzig
Leiter: Prof. Dr. med. Johonnes Lemke
hilp://humongenetik.uniklinikumJeipzig.del

lndikqtion / Frogestellung
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Spostik

Musk. Hypolonie

Atoxie
Hirnfehlbildungen

[eukodystrophie

Herzrhylhmusstörungen

tippen-Kiefer-Goumenspolte

Myopothie / Muskeldystrophie

Neurodegenerolive Erkronkung

Thoro kole Aorlenerweiteru n g

Fomilienonomnese, Stommboum und weitere Angoben:
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lmmundefekt mit lnfekthöufung / -schwere / lmmunstörung

Adiposilos

Mikrozepholie
Mokrozepholie
N iereninsuffizienz

Optikusotrophie

Retinilis pigmenloso

Periphere Neuropothie
Orgonfehlbildungen:
{bine ongeben)

Ischwer
tr....................

Symptome / Anqmnese
(ggf. Vemeise ouf beiliegende Dokumente und Befunde)

.KEntwicklungsverzögerung: kmiH Imoderor
l_l Epilepsie: Ei fokol E generolisierr

! Großwuchs

fl Keinwuchs

Gewünschte Diognostik

der kli n sch-geeig eten m genomwen Gene iter CNV-Anolyse6
{bo ierend ouf ExomsequenzierungI

E NG$Ponel bei Krebserkronkungen inkl. CNV-Anolysez

! Genomweite CNV-Anolys€6 (enrsprrchtArroy)

I Ponel der klinischgeeigneten Gene6 ohne CNV-Anolyse {Aroybereirsdurchseiühn)

fl TrioExom ouf Forschungsbosis6 {Ponel des rndex unoul{oliis: Bturder Etrern, EV und set uberwersunssschein)

I TrioExom6 fär SNV und CNV lprivoNersichede/ selb*zohter)

Diognostik folgender Gene:

Spezif ische Differentioldiognostik
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Prönotoldiognostik
(Chorionzotten : 2O mg; Fruchtwosser : 2O ml)

! Klinisches Exom6 (SNV und CNV)
bei Auffölligkeiten im prönorolen Ulrroscholl
(Blutproben berclg Elrernieile mirgeschiclt)

I Chromosomenonolyse

! Schnelltest (Chrl 3, I 8, 2l , X, Y)

I Moternoler Kontominotionsousschluss
(EDTA-Blut der !!s1s! erlorderlich)3

I Sequenzierung, 2 Dosisonolyse minels M[PA,
3 Frogmenilöngenonolyse, 4 Methylierungsonolyse,
5 Versond on extemes Lobor, 6 NGlExoh, 7 NGSPonel

E reP / PolyposisT

E t-tNPcc / Dormkrebsz
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Hypercholesterinömie6

HBOC / Brusl- oder EierstockkrebsT

I Andere (wird ggf. weitergeleitet)

it

Frogiles X-Syndrom,/FXTAS:

Proder-Willi- / Angelmon-Syndrom2,3,4

I TempleS / UPDI14lnot2,3,a

I Mukoviszidose/Cystische Fibrose (CFTR)

E 50 höufigste pothogene Vorionlen

E Komplettuntersuchungl 2

Zytogenetische Diognostik

.§(hromosomenonolyse- 
fl FisH bei Verdocht ouf:

E Tuberöse Hirnsklerose (TSCl, TSC2}7

E LHON (3 höufigste po,hog"n" Vorionten)r

E Chor"o Hrntino"ton tHm:
E DPD-Mono"l',2"

E flTholor.J,ni",.,
E Molign" Hyperthermie6

Gezielte Diognostik (prödiktiv/Segregotion)

Vorionte{n): .....

Tronskript:

Asservierung von Unlersuchungsmoteriol:
lch bitte um die Asservierung ohne weitere Diognostik von:

E rom E PAxg"n" EI ou E z"llkrhu' E A',d"'."',

Bemerkungen: Anforderungsdolum
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Telefon fur Rückfrogen

e3S{6

Einsender*ln
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