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Vom Labor auszufillen

Datum Probeneingang HUG

Universititsklinikum
Leipzig ~

Labor-Nr.

[ Dringlichkeit: [ Prénatal

[ Eilig

[ Routine ]

Datum Probenabnahme:

[ Stationar

[] UZSEL-Selektivvertrag

Kostenibernahme: [] Ambulant (U-Schein)

D Privat

[ Forschung

f Material: [JEDTA (> 1 ml)
[ Heparin (=2 mi)

CJDNA

[[] PAXgene

[ Fruchiwasser (>20 mi)
[ Chorionzotten (=20 mg) [] Mundschleimhaut

[[] Hautstanze

Indikation/Symptome

[CJEntwicklungsverzsgerung:
[JEpilepsie:

[JGroBwuchs
[Kleinwuchs

O Spostik

[JMusk. Hypotonie
[JAtaxie
[JHimfehlbildungen
[[Jleukodystrophie

O mild
O fokal

] moderat
O generalisiert

[ Adipositas (BMI =
[] Mikrozephalie (KU =
[[] Makrozephalie (KU =
] Niereninsuffizienz
[ Optikusatrophie

O schwer

[ Retinitis pigmentosa

[ Periphere Neuropathie

[lippen-Kiefer-Gaumenspalte
[CJMyopathie / Muskeldystrophie
[CINeurodegenerative Erkrankung
[ Thorakale Aortenerweiterung

[] Organfehlbildungen:

Jimmundefekt / Immundysregulation

Angeforderte Diagnostik

N \
NGS-Diagnostik Pranataldiagnostik
[CJExom mit genomweiter CNV°-Analyses [IDiagnostik bei Auffélligkeiten im prénatalen
[CINGS-Panel bei Krebserkrankungen” (inkl. HBOC, FAP, HNPCC, TSC und andere) el p st hEdre I, 05
Exom ohne CNV-Analyse (Array bereits durchgefihrt CNV°)é, EDTABlutproben beider Elternteile erforderlich)
Y y g
[JAnalyse der mitochondrialen DNAS (im Rahmen eines Exoms) [lGezielte prénatale Diagnostik Gen/Variante:
[ Trio-Genom auf Forschungsbasis® (Exom unauffallig; Elternblut, EV und ggf. U-Schein)* || .. o e
Ggf. Fokus auf folgende Gene: ..........cccvvviviiiiiiiiiiiiiiiiieec i, Clremesaiemmelyesf, (4o s ; ER i
L ) Mutter erforderlich) )
e Ve N\
Spezifische Diﬂereniiuldiugnosiik D LHON (3 héaufigste path. Varianten) DAbOFfdingOSﬁks* (inkl. Chromosomenanalyse und ggf.
. D DPD-M | Th ie mit 5-FU1.2 molekulargenetischer Analyse der héufigsten Aneuploidien)
[ Fragiles X-Syndrom/FXTAS3* ARAETgiSl Welr UEIREfRnS [y AR > 2
[JPrader-Willi- / Angelman-Syndrom2.34 [JUGT1A1-Mangel vor Irinotecan-Therapie! | [ Gezjelte Diagnostik (préadiktiv/Segregation)
[JTemple-Syndrom / UPD(14)mat234 [1B-Thalasstimie (HBB)'2 ) )
D Chorea Huntington (H-l—l—)g* D Mqligne Hyperfhermief’ Vu”ante(n)- ...........................................................................................
[[]Mukoviszidose/Cystische Fibrose (CFTR) [[JHypercholesterinéimie® Transkript:
; i 2
050 héufigste pathogene Varianten* DMLT]'?Lom?'zrmefhyllerugg (K?mbqhn) \ J
O Komplettuntersuchung” el e bueins Syndlion J| °Zur Abrechnung der CNV-Analyse nach EBM11508 muss
. . R - - V| eine CA erfolgt sein. Wenn nicht zusdtzlich beauftragt,
Zytogenetische Diagnostik [J Andere angeforderte Diagnostik gehen wir von einer extern durchgefihrten CA aus.
* ird ggf. wei leitet):
EEESE;S\(;ZZZ?E?ZZ?JCA) pleleg i 1 Sequenzierung, 2 Dosisanalyse mittels MLPA/qPCR, 3
' Fragmentldngenanalyse, 4 Methylierungsanalyse, 5 NGS-
.................................................................... Genom, 6 NGS-Exom, 7 NGS-Panel
Asservierung von Untersuchungsmaterial: Einsender*In
Ich bitte um die Asservierung ohne weitere Diagnostik von: Unterschrift, Name (bitte in DRUCKBUCHSTABEN),
. Adresse oder Stempel Unterzeichnende(r) Arzt/Arztin ist
Oepta O PAXgene CoNa [ zelkulor CJAnderes: oo geméB GenDG alleinige(r) Befundempfanger*In
0, Bemerkungen: Anforderungsdatum
& \_/
(( DAkkS .......................................................................................
7y o R

D-ML-13195-08-00
D-ML-22182-01-00

Akkreditierungsstelle

Durch dle DAkkS nach DIN EN ISO 15189 2014

Akkred\herung gilt nr fir den in P

ie

[D-Ml 221 82-01 00 D-ML-13195-08-00] aufgefuhrlen

Davon sind
hier mit * gekennzeichneten Analysen.

Freigeber: Ahting, Simone
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Telefon fir Rickfragen
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