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Nierenerkrankungen

1 %  Alport Syndrom (Genpanel)* %  Nephrotisches Syndrom/ Fokal-segmentale Glomerulosklerose (Genpanel)
3 1 Heterotaxie/ Ziliopathien (Genpanel) 1 m Polyzystische Nierenerkrankungen, autosomal dominant (Genpanel)*
1 ¥ Primére zilidre Dyskinesie (Genpanel)* 1 3 Polyzystische Nierenerkrankunge, autosomal rezessiv (Genpanel)
1 % Nebenniereninsuffizienz (Genpanel) % Nierenerkrankkungen (Genpanel)
Schilddriisenerkrankungen/ Nebenschilddriisenerkrankungen
1 14 Multiple Endokrine Neoplasie Typ 1 (MEN1) 1 1 TSH-Rezeptordefizienz (TSHR)
15 Multiple Endokrine Neoplasie Typ 2 (RET) 1 3 Hyperthyreose (Genpanel)’
1 1% Pendred-Syndrom (SLC26A4) 1 % Hypothyreose (Genpanel)’
1 %6 Schilddrisenhormonresistenz (THRB) 1 ® Hypoparathyreodismus (Genpanel)
2 3 Hyperparathyreodismus (Genpanel)*
Pharmakogenetik
Medikamentdse Therapie- Leistungen der gesetzl. Krankenkasse
1 18 Eliglustat (CYP2D6, relevante Allele)* 1 Mavacamten (CYP2C19, relevante Allele)*
1 M 5-Fluorouracil (DPYD, relevante Allele)’ 1 % Siponimod (CYP2CY, relevante Allele)*
3 1 lIrinotecan (UGT1A1, rs3064744) #5  Lecanemab (APOE-Varianten)
weitere Analysen, Selbstzahler-Leistungen (IGEL)
siehe gesonderter Anforderungsschein
Skelett- und Wachstumsstérungen
— s FGFR3-assoziierte Erkrankungen 1 Kraniosynostosen (Genpanel)
1 1 Mesomele Dysplasie (SHOX)* 3 & Makrozephalie (Genpanel)
1 1 Sotos-Syndrom (NSD1) 1 & Mikrozephalie (Genpanel)
%5 Extremitatenfehlbildung (Genpanel) 1 14  Osteogenesis imperfecta (Genpanel)*
1 % Exostosenkrankheit (Genpanel) 1 m  Skelettdysplasien (Genpanel)
1 & GroRwuchs (Genpanel) 1 3 Syndaktylie/ Polydaktylien/ Synostosen (Genpanel)
% Jeune-Syndrom (Genpanel) 1 &  Multiple Fehlbildungen/ Dysmorphien (Genpanel)
— & Kleinwuchs (Genpanel)
Stoffwechselerkrankungen
CJ 4  Adrenogenitales Syndrom (Genpanel) 1 18  MTHFR-Variante (rs18011333)"
3 3 Ahornsiruperkrankung (Genpanel) 1 1 Hyperbilirubinamie (Genpanel)
1 15 Akute intermittierende Porphyrie (HMBS) 1 % Hyperinsulinismus (Genpanel)
1 1% Alpha-1-Antitrypsinmangel (SERPINAT) 1 #  Hyperkalidmie und Pseudohypoaldosteronismus (Genpanel)
1 % Alport Syndrom (Genpanel) 1 # Hypokalziurische Hyperkalzamie (Genpanel)*
1 M Amyloidose (Genpanel)* 1 # Lysosomale Speicherkrankheiten (Genpanel)
J #& Cystische Fibrose/CFTR-assoziierte Erkrankungen (CFTR) 1 am  Maturity-onset Diabetes of the Young (MODY; Genpanel)
1. Stufe: haufigste mitteleuropéische Varianten 1 % Morbus Meulengracht/ Gilbert-Syndrom, UGT1A7-Promotorvariante (rs3064744)
2. Stufe: vollstéandige Sequenzierung 1 18 Morbus Wilson (ATP7B)
% Galaktosamie (Genpanel) 2 Mukopolysaccharidosen (Genpanel)
1 1% Glykogenspeicherkrankheit (Genpanel) 1 % Phenylketonurie (PAH)
w0  Glykosylierungsdefekte (Genpanel) 1 # Phosphatdiabetes/hypophosphatdmische Rachitis (Genpanel)
1 Hamochromatose Typ 1 (HFE-Varianten (C282Y; rs1800562 / H63D; rs1799945))* 1 a4  Porphyrien (Genpanel)
3 % Hamochromatose, seltene Formen (Genpanel) 3 M  Purin-/Pyrimidin-Stoffwechselstérungen (Genpanel)
Tumorerkrankungen
1 3% Hereditarer Darmkrebs (Genpanel)* 28 Nephroblastom/ Wilms-Tumor (WT1)
1 2 Hereditdres Endometriumkarzinom (Genpanel)* 1 m Neurofibromatose Typ 1 (NF1)*
1 2 Fanconi Andmie (Genpanel)* — a1 Neurofibromatose Typ 2 (NF2)
1 20 Gastrointestinaler Stromatumor (Genpanel)* 1 % Hereditéres Nierenkarzinom (Genpanel)*
1 2 Gorlin-Goltz-Syndrom (Genpanel)* 1 2 Hereditares Ovarialkarzinom (Genpanel)*
1 w Hereditdre Hauttumore (Genpanel)* 3 m Hereditéres Pankreaskarzinom (Genpanel)*
1 % Hereditdres Hypophysenadenom (Genpanel)* 1 26 Hereditdres Paragangliom/Phdochromozytom (Genpanel)*
1 1 Hereditdres Mamma- und Ovarialkarzinom (Genpanel)’ 1w Peutz-Jeghers-Syndrom (STK11)
1 3 Hereditdires Mammakarzinom bei Mannern (Genpanel) 1 ® Familidre Adenomattse Polyposis (Genpanel)*
3 # Hereditare neuroendokrine Tumore (Genpanel)* 1 # Hereditares Prostatakarzinom (Genpanel)*
1 % Leiomyomatosis (FH) 1 25 PTEN-Hamartom-Tumorsyndrom (Genpanel)’
3 2  Li-Fraumeni-Syndrom (LFS; Genpanel)* 1 # Hereditares Schilddriisenkarzinom (Genpanel)*
1 2 Lynch-Syndrom (Genpanel)* CJ 4 Schwannomatose (Genpanel)*
1 2 Hereditares Magenkarzinom (Genpanel)* 1 8 Therapie mit PARP-Inhibitoren (Olaparib)*
1 25 Medulléres Schilddriisenkarzinom (RET)* 1 8 Tuberose Sklerose (TSC1, TSC2)*
14 Multiple Endokrine Neoplasie Typ 1 (MEN1) — 2 Von Hippel-Lindau-Syndrom (VHL)
3 15 Multiple Endokrine Neoplasie Typ 2 (RET)

Die angebotenen Genpanel werden nach international anerkannten Qualitatsstandards zusammengestellt und regelmaRig aktualisiert.
Die im Rahmen der Panelanalysen untersuchten Gene finden Sie auf unserer Homepage.

Fir privat versicherte Patienten ist eine Kosteniibernahmeerklarung notwendig. Kostenvoranschldge werden auf Anfrage bereitgestellt.

°Fremdversand (Leistungen aus unseren Partnerlaboren)

*Durch die DAkkS nach DIN EN I1SO 15189 akkreditiertes Labor. Die Akkreditierung gilt nur fiir den in der Urkundenanlage ML-22009-01 aufgefiihrten Akkreditierungsumfang.

Verzeichnis fir diese und weitere Analyte unter: zotzklimas.de/service/leistungsverzeichnis
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Empfangnisregelung, Sterilisation,
Schwangerschaftsabbruch

SSW

Befund

eilt, Ubermittiung an D Telefon D Fax Nr.

L]

Diagnose/Verdachtsdiagnose

Befund/Medikation

Auftrag

Vertragsarztstempel / Unterschrift Gberw. Arzt

Nicht zu verwenden bei Arbeitsunfillen, Berufskrankheiten und Schiilerunfélien

Muster 10 (4.2024)

—

Humangenetische Untersuchungen (((0?5) 70TZ | KLIMAS
éb

Hinweis zum Einsender und Befundempfanger:

3
9/ MVZ Disseldorf-Centrum GbR

GemaR Gendiagnostikgesetz erfolgt eine Befundzustellung ausschlieRlich an den veranlassenden Arzt/ die veranlassende Arztin. Eine Befundweitergabe an Dritte ist
mit Einwilligung des Patienten/ der Patientin nur durch den veranlassenden Arzt/ die veranlassende Arztin méglich.

Ansprechpartner/ in fur Rickfragen

Arztname Telefon

Fax

1 Heparinblut 1 Mundschleimhautabstrich

— EDTA-Blut 1 Chorionzotten (CVS)

1 Fruchtwasser

1 Nabelschnurblut

1 Abortmaterial 1 Sonstiges Material 1 DNA extrahiert aus

Schwanger — Ja — Nein

SSW rechnerisch U_‘_‘_‘ SSW sonographisch U_‘_‘_‘

3 0 Asservierung Blut/ DNA gewiinscht
J m gezielte Anforderung

(Vorbefunde beilegen)

Segregationsanalysen: Gen (Angabe der Referenzsequenz) / chromos. Lokalisation........................... Varianten............cccoeeeeunnes

EINZEIGENANGAIYSE: ... e it ettt e a e

ST 41511 = O OO PP PPTPPIN

Zytogenetik und Molekularzytogenetik pranatal
— 1 Karyotypisierung (Fruchtwasser) Geschlechtsangabe % ja 1 2 nein
1 % Karyotypisierung (Chorionzotten)
3 2 Pranataler Schnelltest (Chr. 13, 18, 21, X/Y)
% Molekulare Karyotypisierung mittels NGS

Molekulargenetik pranatal
— 71 Klinisches Exom
1 3 Trio-Exom (Indexpatient, Vater, Mutter; klinische Angaben zu Indexpatient und Eltern dringend erforderlich)

Zytogenetik und Molekularzytogenetik postnatal
3 19 Karyotypisierung, Lymphozyten J 2 FISH Down-Syndrom
CJ 2 Karyotypisierung, Abortgewebe % FISH Ulrich-Turner-Syndrom
1 2 Molekulare Karyotypisierung, Abortgewebe (Chr. 13, 15, 16, 18, 21,22 und XY) == 2  FISH DiGeorge-Syndrom
1 % Molekulare Karyotypisierung mittels NGS 3 % FISH Klinefelter-Syndrom
1 3 Molekulare Karyotypisierung mittels Optical Genome Mapping 2 FISH Williams-Beuren-Syndrom

1 m FISH andere Mikrodeletionssyndrome
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Molekulargenetik postnatal

Augenerkrankungen
1 2 Achromatopsie (Genpanel) % Retinitis pigmentosa (Genpanel)
1 % Albinismus (Genpanel) % Stargardt-Krankheit (Genpanel)
CJ %  Lebersche kongenitale Amaurose (Genpanel) 3 3%  Usher-Syndrom (Genpanel)
1 %  Optikusatrophie (Genpanel) 1 % Zapfen-Stabchen Dystrophien (Genpanel)
Autoinflammatorische Syndrome/ Immundefekte/ Rheumatische Erkankungen
3 %  Angioddem (Genpanel) % Hyperurikdmie (Genpanel)
1 2 Arthritis (Genpanel)* 1 4 Immundefekt kombiniert/ syndromal (Genpanel)
3 % Ataxia-Teleangiectasia (Genpanel) 1 & kalteinduziertes autoinflammatorisches Syndrom (FCAS; NLRP3)
1 4  Autoinflammatorische Syndrome (Genpanel) 3 #  Morbus Bechterew (HLA-B27)
1 ¥  Familidres Mittelmeerfieber (Genpanel) — Morbus Crohn/ Colitis ulcerosa (Genpanel)
1 2 Fanconi Andmie (Genpanel)* 1 #  Muckle-Wells-Syndrom (NLRP3)
1 28 Granulomatose (Genpanel) - & Periodische Fiebersyndrome (Genpanel)
1 % Hereditére Neutropenie (Genpanel) 1 6 Severe combined immunodeficiency (Genpanel)
1 % Hyper-IlgD-Syndrom (MVK) 1 @ Systemic Lupus Erythematosus (Genpanel)
Bindegewebs-, GefalR- und Hauterkrankungen
1 %  Albinismus (Genpanel) 1 25 Hypophosphatasie (ALPL)
1 %5 Amelogenesis imperfecta (Genpanel) 1 5 Ichthyosen/ Keratinisierungsstérungen (Genpanel)
1 % Angioddem (Genpanel) %8 Isolierte Alopezie (Genpanel)
2 #  Arachnodaktylie, kongenital kontrakturell (FBN2)* 1 2 Kaverndses Angiom (Genpanel)
1 2 CADASIL/ CARASIL (Genpanel)* 1 % Loeys-Dietz-Syndrom (Genpanel)*
1 5 Ehlers-Danlos-Syndrom (Genpanel)’ 1 & Marfan-Syndrom (FBN1)*
1 %6 Ektodermale Dysplasie (Genpanel) 1 2 Morbus Osler (Genpanel)
1 s Epidermolysis bullosa (Genpanel) 1 1  Stickler-Syndrom (Genpanel)
4 Priméare Erythromelalgie (SCN9A) J m Syndromale Alopezie (Genpanel)
1 8 Thorakales Aortenaneurysma und Aortendissektion (Genpanel)*
Entwicklungsstérungen, -verzégerung/ geistige Behinderung, Epilepsien
1 M Angelman-Syndrom (15911-q13) 1 6 Muskelhypotonie (Genpanel)
1 15 Autismus (Genpanel) 1 m Neonatale Spastik-epileptische Enzephalopathie (Genpanel)
1 25 Dravet-Syndrom (Genpanel) — 15 Noonan-Syndrom (Genpanel)*
1 m Epilepsie (Genpanel) 1 % Prader-Willi-Syndrom (15q11-q13)
1 26 Epilepsie fokal/ generalisiert (Genpanel) 1 2 RASopathien (Genpanel)*
1 a1 Epileptische Enzephalopathie (Genpanel) 1 1 Rett-Syndrom (MECP2)
1 % Fragiles-X-Syndrom (FMR1, repeats)* 1 u  Stickler-Syndrom (Genpanel)
1 21 Hirnfehlbildungen (Genpanel) 1 m Tuberdse Sklerose (TSC1, TSC2)
— & Joubert-Syndrom (Genpanel) 1 % Molekulare Karyotypisierung mittels NGS
& Laurence-Moon-Biedl-Bardet-Syndrom (Genpanel) 3 1% Klinisches Exom
1 1 Meckel-Gruber Syndrom (Genpanel) 3 3 Trio-Exom (Indexpatient, Vater, Mutter; klinische Angaben zu Indexpatient und Eltern dringend erforderlich)
Fettstoffwechselerkrankungen
1 28 Adipositas (Genpanel) 1 8 Hypobetalipoproteinamie, APOB-Variante (rs5742904)
1 2 Hypercholesterindmie (Genpanel)* 4 Lipodystrophie (Genpanel)
1 21 Hyperlipidamie (Genpanel)* 1 % Lipoproteinlipase-Mangel (LPL)
1 & Hyperlipoproteindmie Typ Ill, APOE-Varianten (rs429358, rs7492) 1w LPA-Defizienz, LPA-Varianten (rs10455872, rs3798220)
1 ® Hypertriglyceridamie (Genpanel)* 1 # Morbus Fabry (GLA)
1 Hypobetalipoproteindmie (Genpanel)
Fertilitatsstorungen/ Stérung der Geschlechtsentwicklung
Stérung der Geschlechtsentwicklung
1 %5 Geschlechtsdifferenzierungsstorung (Genpanel)*
Mannliche Fertilitasstérung
1 &  Aplasie des Vas deferens, CAVD; Cystische Fibrose/CFTR-assoziierte Erkrankungen (CFTR) = %2 Azoospermie, nicht-obstruktiv (Genpanel)*
1. Stufe: haufigste mitteleuropéische Varianten 1 & Hypogonadotroper Hypogonadismus/ Kallmannsyndrom (Genpanel)*
2. Stufe: vollstandige Analyse CFTR-Gen 1 3 Spermiendefekte (Form und Beweglichkeit) (Genpanel)*
1 &%  Azoospermie-Faktor (AZF) 1 #  Maénnliche Infertilitat, gesamt (Genpanel)*
m  Azoospermie, obstruktiv (CFTR, ADGRG2)*
Weibliche Fertilitatsstorung
3 4 Adrenogenitales Syndrom (Genpanel) 1 &  Pramature Ovarialinsuffizienz*
1 8 Eizellreifungsdefekt (Genpanel)* 1. Stufe: FMR1-Pramutation (repeats)
1 %7 Habituelle Aborte (Genpanel)” 2. Stufe: Genpanel
1 8 Hypogonadotroper Hypogonadismus/ Kallmannsyndrom (Genpanel)* m  Polyzystisches Ovarialsyndrom (Genpanel)*
1 ® Molenschwangerschaft (Genpanel)* %1 Weibliche Infertilitat, gesamt (Genpanel)*
1 & Ovariale Dysgenesie (Genpanel)*
Gastroenterologische Erkrankungen/ Nahrungsmittelunvertraglichkeiten
— % Favismus (G6PD) 1 am Maturity-onset Diabetes of the Young (MODY)
1 % Fruktose-Intoleranz (ALDOB) CJ # Morbus Crohn/ Colitis ulcerosa (Genpanel)
1 9 Hereditare Pankreatitis (Genpanel)’ 1 % Morbus Meulengracht/ Gilbert-Syndrom, UGT1A7-Promotorvariante (rs3064744)
1 % Laktoseintoleranz, LCT-Promotorvariante (rs4988235) 1 29 Nutrigenetik-Panel (Laktose-, Fruktose-Intoleranz, Favismus, Zéliakie)
1 2 LPAC-Syndrom (Genpanel) 1 % Zoliakie (HLA-DQB1)
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Gerinnungsstérungen/ Hamatologische Erkrankungen
Thrombophilie

1 m ACE-l/D-Variante (rs1799752)" 1 18 Plasminogen-Mangel (PLG)
1 1 Antithrombin-Mangel (SERPINC1) 1 14 Protein C-Mangel (PROC)
1 M  FGG-Variante (rs2066865)" 1 25 Protein C-Rezeptordefizienz (PROCR)
1 m FV-HR2-Variante (rs1800595)" 1 15 Protein S-Mangel (PROS1)
1 M FV-Leiden-Variante (rs6025)* 1 16 Protein Z-Mangel (PROZ)
1 M GPla-Variante (rs1126643)" 1 m  Prothrombin-Variante (rs1799963)"
1 m MTHFR-Variante (rs18011333)" 3 2% Thrombomodulin-Defekt (THBD)
1 m  HPA-1a/1b-Variante (rs5918)" — 19 von Willebrand-Syndrom (VWF)
1 m  PA/1-4G/5G-Variante (rs1799889)"
Thrombophilie/ Thrombozytopathien
1 1 Bernard-Soulier-Syndrom (GP9, GP1BA, GP1BB)
3w  Thrombophilie (Genpanel)
1 1% Thrombozytopathie/ Thrombozytopenie (Genpanel)*
Thalassamie/ Anamie
1 2 Alpha-Thalassamie (HBA1, HBA2)* 1 1 Eisenrefraktare Eisenmangelanamie (IRIDA; TMPRSS6)
1 m Beta-Thalasséamie (HBB)* 1 2 hypochrome mikrozytdre Anamie (Genpanel)
1 M Alpha-/Beta-Thalassémie (Genpanel)* 121 Sphéarozytose (Genpanel)
Hamophilie
13  Faktor II-Mangel (F2) 1 16 Faktor X-Mangel (F10)
— 15 Faktor VIl-Mangel (F7) 1 13 Fibrinogen-Stérung (FGA, FGB, FGG)
14 Faktor V-Mangel (F5) 1 3% Hamophilie (Genpanel)®
1 19 Faktor Xlll-Mangel (F13) 1 11 Hamophilie A (F8)°
— m Faktor XIl-Mangel (F12) 1 1 Hamophilie B (F9)
1 #1  Faktor XI-Mangel (F11) 1 1 Kombinierter FVIII-/ Faktor V-Mangel (LMAN1, MCFD)
Hoérstérungen
W Horstorung, autosomal rezessiv Typ IA/IB (GJB2, GJB6)* 1 19 Pendred-Syndrom (SLC26A4)
3  Horstérung, gesamt (Genpanel) 3 3  Usher-Syndrom (Genpanel)
Kardiovaskulare Erkrankungen
1 18  Arrhythmogene rechtsventrikuldre Kardiomyopathie (Genpanel) 1 3 Maligne Hyperthermie (Genpanel)
— 1 Arrythmogene Erkrankungen (Genpanel) 5  Moyamoya-Erkrankung (Genpanel)
3 1% Brugada-Syndrom (Genpanel) 1 w6 Non compaction Kardiomyopathie (Genpanel)
1 14 Dilatative Kardiomyopathie (Genpanel) 1 1% Restriktive Kardiomyopathie (Genpanel)
1 18 Hereditare pulmonale arterielle Hypertonie (Genpanel) CJ w Schlaganfall oder Schlaganfall-dhnliche Episoden (Genpanel)*
1 1% Hypertrophe Kardiomyopathie (Genpanel) 1 18  Short QT-Syndrom (Genpanel)
1 3w Idiopathic Ventricular Fibrillation (Genpanel) 24 Strukturelle Herzfehler (Genpanel)
1 Katecholaminerge polymorphe ventrikuldre Tachykardie (Genpanel) CJ 8 Thorakales Aortenaneurysma und Aortendissektion (Genpanel)*
1 2% Loeys-Dietz-Syndrom (Genpanel)* 1 m Vorhoffimmern (Genpanel)
1 12 Long QT-Syndrom (Genpanel)
Leber- und Pankreaserkrankungen
% Alagille Syndrom (Genpanel) 24 Porphyrien (Genpanel)
1 # Cholestase, intrahepatisch (Genpanel) 1 3 Lebererkrankungen (Genpanel)
3 9 Hereditare Pankreatitis (Genpanel)”
Neurologische/ Neuromuskulare Erkrankungen
Ataxie
1 M  FraX assoziiertes Tremor/Ataxie Syndrom (FMR1, repeats)* 2 m Friedreich Ataxie (FXN, Repeats)®
1 m  Ataxie
1.Stufe: SCA 1, 2, 3,6, 7, 8 und 17 (Repeats)°®
2. Stufe: Ataxie, gesamt (Genpanel)
Bewegungstérung
3 1 Chorea Huntington (HTT, Repeat) 164 Spastik (Genpanel)
1 16 Dystonie (Genpanel) 36 Spastische Ataxie Typ Charlevoix-Saguenay (Genpanel)
1 18 Parkinson (Genpanel) #5  Spastische Spinalparalyse (Genpanel)
Demenz
3  Frontotemporale Demenz/ Amyotrophe Lateralsklerose Typ 1 (C9ORF72) [ 8 Frontotemporale Demenz/ Alzheimer (Genpanel)
Myopathien/ Muskeldystrophien
— # Emery-Dreiful Muskeldystrophie (Genpanel) 6  Muskelhypotonie (Genpanel)
1 1%  Muskeldystrophie (Genpanel) 1 17 Myasthene Syndrome (Genpanel)
1 W  Muskeldystrophie Duchenne/ Becker (DMD) 10  Myopathie (Genpanel)
1. Stufe: Dosisanalyse (DMD)
2. Stufe: Sequenzanalyse (DMD)
Migréne
1 3 Familigre Hemiplegische Migrane (Genpanel)
Neurodegenerative Erkrankungen
1 m Ceroidlipofuszinose (Genpanel) — 1 Neurodegenerative Erkrankungen (Genpanel)
1 18 Leukenzephalopathie (Genpanel) 2 Pontozerebelldre Hypoplasie (Genpanel)
Neuropathien
1 1% Charcot-Marie-Tooth-Krankheit Typ 1A (PMP22 Dosis-Analyse) 5 Neuropathie (Genpanel)
1 % Hereditdre Neuropathie mit Neigung zu Drucklasionen (HNPP; PMP22 Dosis-Analyse) = #6 Small Fiber Neuropathie (Genpanel)
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