Name, Vorname: Universitatsklinikum

Leipzig

Medizin ist unsere Berufung.

D MVZII D UKL

Geschlecht: [Jw [Om

Universitdtsklinikum Leipzig ASR, Institut fir Humangenetik,
MedVZ am Universitétsklinikum Leipzig Il gGmbH,
Fachbereich Humangenetik, Philipp-Rosenthal-Str. 55, 04103 Leipzig,
Tel. 0341/9723800 Fax. 0341/9728217

Vom Labor auszufiillen:

MedVZ

Universitétsklinikum
Leipzig

Datum Probeneingang HUG

Labor-Nr.

D UZSEL

Geburtsdatum: [ Dringlichkeit: [] Prénatal

[ Eilig

[ Routine ]

Datum Probenabnahme:

Kosteniibernahme: [] Ambulant (U-Schein)

[ Privat

[ Forschung

[ Stationar [[] UZSEL-Selektivvertrag
[ Material: [JEDTA (=1 m) [] PAXgene [ Fruchtwasser (=20 ml) [] Hautstanze
[ Heparin (>2 ml) [ bNA [ Chorionzotten (> 20 mg)  []Mundschleimhaut

Indikation/Symptome

O Entwicklungsverzégerung: [ mild [ moderat [ schwer

[ Epilepsie: 0O fokal O generalisiert oo
[ GroBwuchs [ Adipositas (BMI = ....... )

[ Kleinwuchs ] Mikrozephalie (KU = ........ cm)
[ Spastik (] Makrozephalie (KU = ........ cm)

[ Musk. Hypotonie [ Niereninsuffizienz

[ Optikusatrophie
[ Retinitis pigmentosa

[ Ataxie
[ Hirnfehlbildungen

[ Periphere Neuropathie
[ Organfehlbildungen:

[ Leukodystrophie
[ tippen-Kiefer-Gaumenspalte

[ Myopathie / Muskeldystrophie

Neurodegenerative Erkrankung
[ Thorakale Aortenerweiterung

Oimmundefekt / Immundysregulation

Angeforderte Diagnostik

N a
NGS-Diagnostik Pranataldiagnostik
CJExom mit genomweiter CNV*-Analyse® [IDiagnostik bei Auffélligkeiten im prénatalen
@t Bl e Celleencls Cenps Ultraschall (inkl. Chromosomenanalyse, Schnelltest (13, 18, 21,
af. 9 e X, YIS, miierl, Kontominationsausschluss® und Exom/Genom-Seq
CJExom ohne CNV-Analyse?® (Array bereits durchgefishrt) (SNV und CNV*)¢, EDTABlutproben beider Elternteile erforderlich)
[CONGS-Panel bei Krebserkrankungen” (inkl. HBOC, FAP, HNPCC, TSC und andere) [IGezielte prénatale Diagnostik Gen/Variante:
[JAnalyse der mitochondrialen DNA® (im Rahmen eines Exoms) || e,
B £ 5 STheo 3 (inkl. Chromosomenanalyse, miitterl. Kontaminationsausschluss?,
| [ Trio-Genom auf Forschungsbasis® (Exom unauffdllig; Elternblut, EV und ggf. U-Schein) | EDTABIut der Mutter srforderlich) )
Ve B
Spezifische Differentialdiagnostik [CJAbortdiagnostik3 finkl. Chromosomenanalyse und
lekul tischer Analyse der haufigsten A loidi
O Fragiles X-Syndrom/FXTAS? OHoN (3 héufigste path. Varianten)! molekulargenetischer Analyse der haufigsten Aneuploidien) J
'd 3\
[ Prader-Willi- / Angelman-Syndrom?2.3:4 [ oPD-Mangel vor Therapie mit 5-FU!-2 Gezielte Diagnostik (pradiktiv/Segregation)
[ Temple-Syndrom / UPD(14)mat234 [JUGT1A1-Mangel vor Irinotecan-Therapie! -
D @hoea Hunﬁng‘ron (H-|-|-)3 DB-Thalcssémie"z arian e(n)~ ...........................................................................................
[[] Mukoviszidose/Cystische Fibrose (CFTR) [JMaligne Hyperthermie® Gen/Transkript: e
050 haufigste pathogene Varianten D Hypercholesterindmie® \ J
O Komplettuntersuchung” J| *Zur Abrechnung der CNV-Analyse nach EBM11508 muss eine
= = = 5 | Chromosomenanalyse erfolgt sein. Wenn nicht zusétzlich
Zytogenetische Diagnostik [ Andere angeforderte Diagnostik beaufiragt, gehen wir davon aus, dass diese extern durchgefiihrt
Ch I ird ggf. weitergeleitet): wurde.
DFISLOEQSSZZZGCETZZE fwird ggf. weitergeleite] 1 Sequenzierung, 2 Dosisanalyse mittels MLPA,
' 3 Fragmentléngenanalyse, 4 Methylierungsanalyse, 5 NGS-
........................................................... Genom, 6 NGS-Exom, 7 NGS-Panel

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

Jeota  [Opaxgene [IoNA  [zellkotor [TlAnderes: .o

Bemerkungen: Anforderungsdatum

Telefon fiir Riickfragen

Einsender*In

Unterschrift, Name (bitte in DRUCKBUCHSTABEN), Adresse oder
Stempel Unterzeichnende(r) Arzt/Arztin ist gemafd GenDG alleinigel(r)
Befundempfcnger*In

Freigeber: Ahting, Simone ID: 76666

Revision: 023/11.2022
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