KAISER DATA GmbH www.kaiserdata.at 11

Pharmakogenetik
Medikamentenunvertraglichkeit/ Medikamentenwirkung/ Entgiftung von Stoffwechselzwischenprodukten

— 165 CYP1A2 (Antidepressiva, Analgetika, Neuroleptika, Theophyllin)

— 166 CYP2C9 & VKORC1 (ACE-Hemmer, Cumarine, NSAR)

—1 167 CYP2C19 (Antidepressiva, Protonenpumpenhemmer)

1 168 CYP2D6 (Antidepressiva, Bblocker, Neuroleptika, Opioide, Tamoxifen)
1 169 Glutathion-S-Transferasen (GSTM1, GSTP1, GSTT1)

1 170 N-Acetyltransferase (NAT2)

— 11 COMT (Neurotransmitter)

— 1712 DPYD (5-Fluorouracil, Capecitabin)

1 113 5-HTTLPR (Serotonin-Wiederaufnahme-Hemmer, SSRI)

174 ....Enzym:..

goooooooao

IL28B (Interferon (HCV-Therapie))

MAOA (Neurotransmitter)

MDR-1 (Anthracyline, Taxane, Vincaalkaloide)

MTHFR (Methotrexat)

SLCO1B1 (Statine)

SOD2 (Zellstoffwechsel, Detoxifizierung von Amalgam)
TPMT (u.a. Azathioprin, Mercaptopurin)

UGT1A (Irinotecan)

VKORC1 (Cumarinderivate)

Skelett- und Wachstumsstérungen

Einzelgene

—1 192 Mesomele Dysplasie /Léri-Weill-Dyschondrosteose (SHOX, SHOXY)
FGFR3 assoziierte Erkrankungen:

5 Achondroplasie

— 6 Thanatophore Dysplasie

— 71 Sotos-Syndrom + DD

7 Hypochondoplasie

O
— 8 Muenke-Syndrom

GroRwuchs

Kleinwuchs

Kraniosynostose

Osteogenesis imperfecta

Skelettdysplasien/ Extremitatenfehlbildungen

Stoffwechselerkrankungen

Einzelgene 1 198 Hamochromatose
3 4  Adrenogenitales Syndrom (CYP21A2, CYP11B1, HSD3B2) 1. Stufe: Analyse haufigster Varianten (HFE)
1 15 Akute intermittierende Porphyrie (HMBS) 2. Stufe: Genpanel, seltene Formen
3 1% a-1-Antitrypsin-Mangel (SERPINA1) Genpanel
1 82 Cystische Fibrose/ Mukoviszidose (CFTR) 1 19  Glykogenspeicherkrankheiten
1. Stufe: haufigste mitteleuropéische Varianten 1 200 Glykosylierungsdefekte
2. Stufe: vollstédndige Sequenzierung 3 201 Harnstoffzyklusdefekte
Ethnische Herkunft:..............cooooiiiiiiiiiiie e 1 202 Maturity-onset Diabetes of the Young (MODY)
—1 197 Hyperbilirubindmie (UGT1A1, ABCC2, SLCO1B1, SLCO1B3) 3 203 Mukopolysaccharidosen
—1 198 Morbus Wilson 1 204 Porphyrien
— 198 Homocystinurie durch MTHFR-Defizienz (MTHFR) 1 205 Zellweger-Syndrom + DD
Tumorerkrankungen
Einzelgene Genpanel
1 18 Multiple Endokrine Neoplasie Typ 1 (MEN1T) 3 217 Mamma- und Ovarialkarzinom
1 185 Multiple Endokrine Neoplasie Typ 2A/B (RET) 1 218 Ovarialkarzinom
1 206 Neurofibromatose Typ 1 & Legius-Syndrom (NF1, SPRED1) 1 219 Endometriumkarzinom
1 27 Neurofibromatose Typ 2 (NF2) 1 220 Gastrointestinale Strumatumore (GIST)
1 208 Tuberdse Sklerose (TSC1, TSC2) 1 221 Magenkarzinom
1 209 Peutz-Jeghers-Syndrom (STK1717) 1 22 Pankreaskarzinom
1 210 Muir-Torre-Syndrom (MSH2, MLH1) — 223 HNPCC/ Lynch-Syndrom
— 211 Von Hippel-Lindau-Syndrom (VHL) 1 224 Polyposis
1 212 Gorlin-Goltz-Syndrom (PTCH1, PTCH2, SUFU) 3 25 Cowden-Syndrom
1 213 Li-Fraumeni-Syndrom (TP53, CHEK2) 3 226 Paragangliom
1 214 Schwannomatose (SMARCB1, NF2, LZTR1) 1 227 Ph&ochromozytom
1 215 Medulléres Schilddrisenkarzinom (RET, NTRK1) 1 228 Nephroblastom/ Wilms-Tumor
1 216 Melanom-Astrocytom-Syndrom (CDKN2A)

Nach Riicksprache:

| SONSHGE ANFOTAEIUNGEN:. ... . ieiiiiie ettt r e e e e e e s b s e e s b b s s e s bbb e e e easareeann e

Die angebotenen Genpanel werden nach international anerkannten Qualitétsstandards zusammengestellt und regelmaRig aktualisiert.

Individuelle, fiir einen spezifischen Phénotyp zusammengestellte Panel, sind nach Riicksprache méglich.
Details zu den angebotenen Panelanalysen und den darin untersuchten Genen finden Sie auf unserer Homepage.

Einzelne Analysen werden in Zusammenarbeit mit Kooperationspartnern angeboten.

Genpanel mit bis zu 25 Kilobasen kodierender Sequenz sind Teil unserer Basisdiagnostik und kénnen direkt mit Uberweisungsschein Muster 10 beauftragt werden.

Diese Untersuchungen belasten nicht das Laborbudget des liberweisenden Arztes.

*Genpanel, die 25 Kilobasen kodierender Sequenz (iberschreiten, oder Exome erfordern die Genehmigung durch die gesetzliche Krankenkasse.

Fir privat versicherte Patienten ist eine Kosteniibernahmepriifung durch die private Krankenkasse im Vorfeld empfohlen. Alternativ werden die Analysen als Selbstzahlerleistung bzw. IGelL angeboten.

+ Pranatale Array-CGH Analysen werden nicht von den gesetzlichen Krankenkassen Gibernommen, sind aber als IGeL oder Selbstzahlerleistung moglich.
Fir privat versicherte Patienten ist eine Kosteniibernahmepriifung durch die private Krankenkasse im Vorfeld empfohlen.
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untersuchungen als Auftragsleistung 3
Name, Vorname des Versicherten . ) . bei belegarzt. Unfall, T
geETam Kurativ Praventiv Behandlung Unfallfolgen
Knappschafts-
Auftragsnummer des Labors lke"rz'ﬁler I ‘ | ‘ l Q“Fna]
Kostentragerkennung Versicherten-Nr. Status Geschtecht
Kontrolluntersuchung
| bekannte Infektion
Betriebsstatten-Nr. Arzt-Nr. Datum | | I | | I | I | | | l J Behandlung eingeschrénkter
| | geman Leistungsanspruch
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Diagnose/Verdachtsdiagnose

Befund/Medikation

Auftrag

Vertragsarztstempel / Unterschrift Gberw. Arzt

Nicht zu ver len bei Arbeitsunféllen, Berufsk kheiten und Schiilerunféllen

Allgemein Humangenetische Untersuchungen

Ansprechpartner fir Riickfragen und Befundiibermittlung

Muster 10 (10.2020)

PARTNER FUR DIAGNOSTIK & PRAVENTION

50\ ZOTZ | KLIMAS

Arztname Telefon
Nachrichtliche Befundiibermittiung

Arztname Telefon
Abnahmedatum

1 Heparinblut 1 Mundschleimhautabstrich = Fruchtwasser

1 EDTA-Blut 1 Chorionzotten (CVS) 1 Nabelschnurblut

1 Abortmaterial

1 Sonstiges Material = DNA extrahiert aus

Schwanger — Ja 1 Nein

SSW rechnerisch UJ_J_‘ SSW sonographisch LIJ_l_J

1 Angehoriger in unserem Institut bekannt*
1 Pranatale Analyse

1 Pradiktive Analyse

3 Ethnische Herkunft

1 Differentialdiagnostische Analyse

Anamnese/ Indikation (Stammbaumskizze bitte ggf. beilegen)

*Vorbefunde bitte angeben/ beilegen
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2 240 Asservierung Blut/ DNA gewiinscht Fertilitatstérungen / Stérung der Geschlechtsentwicklung
CJ 241 gezielte Anforderung Einzelgene Genpanel
3 4  Adrenogenitales Syndrom (CYP21A2, CYP11B1, HSD3B2) 1 8 Kallmann-Syndrom/ Hypogonadotropher Hypogonadismus
GeNLii e NM: e VaTANTE(N): . ettt 1 78  Androgeninsensitivitats-Syndrom (AR) 1 8  Mannliche Sterilitat
Zytogenetik und Molekularzytogenetik pranatal 1 71 5-a-Reduktase-Mangel (SRD5A2) Weibliche Sterilitat
1 Karyotypisierung (Fruchtwasser, CNV) Geschlechtsangabe 242 ja CJ 243 nein 1 8 AZF (Azoospermie-Faktor) 1 8  Pramature Ovarialinsuffizienz
C3 2 Pranataler Schnelltest [13, 18, 21, X/Y] 3 8  Geschlechtsdeterminierende Region, SRY 1. Stufe: FMR1-Prémutation
3 Array-CGH (hochauflésende molekulare Karyotypisierung) 3 8 Kongenitale Aplasie des Vas deferens CAVD (CFTR) 2. Stufe: Genpanel
1. Stufe: haufigste mitteleuropéische Varianten 1 8 Ovariale Dysgenesie
Molekulargenetik pranatal 2. Stufe: vollstandige Sequenzierung
Einzelgene 1 1 Hirnfehlbildungen Ethnische Herkunft:..
1 4  Adrenogenitales Syndrom (CYP21A2, CYP11B1, HSD3B2) = 12 Hydrops Fetalis/ Lymphodem Gastroenterologische Erkrankungen / Nahrungsmittelunvertraglichkeiten
FGFRS3 assoziierte Erkrankungen: 1 13 Intrauterine Wachstumsretardierung (IUGR) Einzelgene 1 9% Morbus Meulengracht/ Gilbert-Syndrom (UGT1A1)
i ) Achondroplasie — 7 Hypochondoplasie - 14  Nierenerkrankungen 1 91 Alkohol-Intoleranz (ALDH2) Genpanel
— o6 Thanatophore Dysplasie — 8 Muenke-Syndrom 1 15 Noonan-Syndrom 1 92  Fruktose-Intoleranz (ALDOB) 1 97 Hereditare Pankreatitis
Genpanel 1 16 RASopathien + DD 1 9 Laktose-Intoleranz (MCM6) 1 44 Morbus Crohn/ Colitis ulcerosa + DD
— 9 Fetale Akinesie/ Arthrogryposis multiplex congenita 3 17  Skelettdysplasien/ Extremitatenfehlbildungen 9  Favismus/ Glukose-6-Phosphat-Dehydrogenase Mangel (G6PD) 3 229 Nutrigenetik-Panel (Laktose-, Fruktose-, Alkohol-Intoleranz, Favismus, Zdliakie )
3 10 Heterotaxie/ Ziliopathien 1 18  Strukturelle Herzfehler 1 95 Zoliakie (HLA-DQB1)
Gerinnungsstérungen/ Hamatologische Erkrankungen
Zytogenetik und Molekularzytogenetik postnatal Thrombophilie Hamophilie
19 Karyotypisierung, postnatal (Lymphozyten) 1 23 FISH Down-Syndrom (Mosaikauswertung) 1 98  FaktorV-Leiden == 99  Faktor V-HR2 C— 100  FakorVCambidge () == 113  Faktor ll-Mangel 1 14 FaktorV-Mangel = 115 Faktor VII-Mangel
20 Karyotypisierung, Abortgewebe 1 24 FISH Ulrich-Turner-Syndrom 1 101 Prothrombin-Variante (20210G>A) 1 16 Faktor X-Mangel 3 M7 FaktorX-Mangel == 118 Faktor XIlI-Mangel
21 Molekulare Karyotypisierung, Abortgewebe CJ 25 FISH DiGeorge-Syndrom 3 102 Antithrombin-Mangel (SERP/NC1) 1 19 Faktor Xlll-Mangel
(Chromosomen 2, 14, 15, 16, 18, 21, 22, X/Y) 1 2 FISH Klinefelter-Syndrom 3 103 Plasminogen-Mangel (PLG) 1 120 kombinierter Faktor VIII-/ Faktor V-Mangel (LMAN1, MCFD)
1 22 Array-CGH (hochauflésende molekulare Karyotypisierung) 1 27 FISH andere Mikrodeletionssyndrome ...............cccooevviiiiiiinninine 1 104 Protein C-Mangel (PROC) 1 121 Hamophilie A (F8)
1 104 Protein C-Mangel (PROC) 2 122 Hamophilie B (F9)
Molekulargenetik postnatal 3 106 Protein Z-Mangel (PROZ) = 123 Dysfibrinogenémie (FGA, FGB, FGG)
Augenerkrankungen 3 107 MTHFR-Variante (C677T) Hamatoonkologische Erkrankungen
Einzelgene 3 31 Lebersche kongenitale Amaurose LCA 1 108 PAIl1-Variante (4G/5G-Allel) 1 124 Myeloproliferative Neoplasie (JAK2: V617F, Exon 12)
1 28 Lebersche Hereditare Optikusneuropathie LHON 1 32  Optikusatrophie Thrombozytopathien 3 125 Essentielle Thrombozythamie
(haufigste 3 pathogene mt-DNA Varianten) 1 33 Retinitis pigmentosa 1 109 von Willebrand-Syndrom (VWF) (JAK2: V617F, MPL: W515, CALR: Exon 9)
Genpanel CJ 34  Stargardt-Krankheit 10 Bernard-Soulier-Syndrom (GP9, GP1BA, GP1BB) Genpanel
1 5  Achondroplasie 1 35  Usher-Syndrom Thalasséamie / Anamie 3 126 Thrombozytopathie/Thrombozytopenie
1 30  Albinismus 1 36 Zapfen-Stdbchen-Dystrophien 1 1 B-Thalassamie/ Sichelzellanamie (HBB) 1 121 Sphéarozytose
Immundefekte/ Autoinflammatorische Syndrome/ Rheumatische Erkrankungen 1 12 qa-Thalassédmie (HBA)
Einzelgene Genpanel Kardiovaskulare Erkrankungen
1 37 Familidres Mittelmeerfieber (MEFV) 1 4 Periodische Fiebersyndrome Genpanel
1 38 Hyper-lgD-Syndrom (MVK) 3 4 Morbus Crohn/ Colitis ulcerosa + DD 1 128 Arrhythmogene rechtsventrikulare Kardiomyopathie 1 135 Kardiomyopathie, restriktiv
3 39  hereditdres Angioddem (SERPING1, F12) 3 45  Autoinflammatorische Syndrome 1 129 Arrhythmogene Erkrankungen, klinisch unspezifisch 1 1% Kardiomyopathie, hypertroph
3 40  Morbus Bechterew (HLA-B*27) 1 46 Immundefekte im Kindesalter 1 130 Brugada-Syndrom 1 18  Strukturelle Herzfehler
41 Muckle-Wells-Syndrom (NLRP3) 1 47 Immundefekt kombiniert/syndromal 1 131 Katecholaminerge polymorphe ventrikulére Tachykardie 1 51 Loeys-Dietz-Syndrom + DD
1 42 kalteinduziertes autoinflammatorisches Syndrom (FCAS) (NLRP3) 1 132 Long QT-Syndrom 3 5 Thorakales Aortenaneurysma und Aortendissektion (TAAD)
Bindegewebserkrankungen/ Hauterkrankungen 3 13 Short QT-Syndrom 1 54 familidre Aneurysmen (thorakal, abdominal, kranial)
Einzelgene CJ 5  Thorakales Aortenaneurysma und Aortendissektion (TAAD) 1 134 Kardiomyopathie, dilatativ 1 138 hereditére pulmonale arterielle Hypertonie (HPAH)
1 4  Arachnodaktylie, kongenital kontrakturell (FBN2) 1 54 familidre Aneurysmen (thorakal, abdominal, kranial) Horstérungen
1 49  Ehlers-Danlos-Syndrom, vaskulérer Typ (COL3A7) 1 55 |Ichthyosen/ Keratinisierungsstérungen Einzelgene Genpanel
Genpanel 1 5 Epidermolysis bullosa CJ 139 Pendred-Syndrom (SLC26A4) CJ 141 Horstérung, autosomal dominant
3 50 Ehlers-Danlos-Syndrom + DD 1 57 Cutis laxa + DD 1 140 Autosomal-rezessive Schwerhorigkeit Typ 1A/ IB (GJB2, GJB6) 3 142 Horstoérung, autosomal rezessiv
1 51  Loeys-Dietz-Syndrom + DD 1 30  Albinismus 1 143 Horstérung, X-chromosomal
1 5  Marfan-Syndrom + DD —J 35  Usher-Syndrom
Entwicklungsstérungen isoliert & syndromal Neurologische / Neuromuskulare Erkrankungen
Einzelgene Genpanel bei spezifischen Syndromen Einzelgene 1 153 Ataxie, spinocerebellare autosomal dominante (SCA)
3 5  Fragiles-X-Syndrom (FMR1) 1 e Joubert-Syndrom + DD CJ 144 Chorea Huntington (HTT,Repeat) Genpanel
1 5  Angelman-Syndrom 1 6 Laurence-Moon-Biedl-Bardet-Syndrom + DD 3 145 Fragiles X-assoziiertes Tremor-Ataxie-Syndrom (FMR1) 154 Ataxie, autosomal dominant
1 60 Prader-Willi-Syndrom 1 70 Meckel-Syndrom + DD 1 146 Small Fiber-Neuropathie (SCN9A) 1 155 Ataxie, autosomal rezessiv
61 Temple-Syndrom (upd(14)mat-Syndrom) — 15  Noonan-Syndrom 1 147 Muskeldystrophie Duchenne/ Becker (DMD) 1 156 Dystonie
Genpanel bei Entwicklungsverzdgerung/ geistige Behinderung 1 16 RASopathien + DD 1 148 Morbus Fabry (GLA) 1 1571 Kongenitale myasthene Syndrome
1 6  GroRwuchs 1 7 Rett-Syndrom + DD - 3 149 Friedreich Ataxie (FXN, Repeat) 1 158 Leukenzephalopathien/ CADASIL + DD
1 6 Kleinwuchs 1 72 Senior-Loken-Syndrom + DD ~ 1 151 Neuropathie, HNPP 159 Muskeldystrophie
3 & Makrozephalie 3 13 Sotos-Syndrom + DD © 1. Stufe: PMP22-Dosisanalyse 3 160 Myopathie
1 6 Mikrozephalie 1 74 Stickler-Syndrom + DD % 2. Stufe: PMP22-Sequenzierung 1 161 Neurodegenerative Erkrankungen
1 e  Muskelhypotonie 3 75 Tuberdse Hirnsklerose + DD g 1 152 Neuropathie, demyelisinierend 1 162 Neuropathie, axonal, CMT2
3 1 Hinfehlbildungen Genpanel bei komplexen synsromalen Erkrankungen -% 1. Stufe: PMP22-Dosisanalyse 3 163 Parkinson
1 6  Multiple Fehlbildungen/ Dysmorphien 1 76 Exom (Indexpatient)* = 2. Stufe: Neuropathie, motorisch-sensibel, CMT1 1 164 Spastik
Genpanel bei Epilepsien 1 77 Trio-Exom (Indexpatient, Vater, Mutter)* § Schilddriisenerkrankungen
2 235 Dravet-Syndrom + DD klinische Angaben zu Indexpatient & Eltern erforderlich jg: Einzelgene Genpanel
1 236 Epilepsie fokal/ generalisiert o 1 18 Multiple Endokrine Neoplasie Typ 1 (MEN1T) 1 188 Hypothyreose ohne Struma
1 237 Epileptische Enzephalopathie S 1 185 Multiple Endokrine Neoplasie Typ 2 (RET) 1 189 Hypothyreose mit Struma
Fettstoffwechselerkrankungen |<£ 1 13 Pendred-Syndrom (SLC26A4) 1 1% Thyroidhormon-Dysgenesie
Einzelgene 1 148 Morbus Fabry (GLA) <D( 1 18 Schilddriisenhormonresistenz (THRB) 1 191 Zentraler Hyper-/ Hypothyreoidismus
1 87  Angiotensin Converting Enzyme-Polymorphismen (ACE) Genpanel o 1 187  TSH-Rezeptordefizienz (TSHR)
1 8 Hyperlipoproteindmie Typ Il (APOE) 1 238 Adipositas %
1 8 Hypobetalipoproteindmie (APOB, ANGPTL3) 1 239 Hypercholesterinamie §
CJ 9 Lipoproteinlipase-Defizienz (LPL)
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