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WICHTIG:

Bitte einen U-Schein Labor Nr. 10 und eine Einwilligungserkla-
rung (EE) nach Gendiagnostikgesetz beifligen bzw. vermerken,
dass eine EE vorliegt. Auf dem U-Schein bitte die Verdachts-
diagnose (Erkrankung/Syndrom) und als Auftrag die ge-
wunschte Einzel-Gen-Diagnostik eintragen.

Uhrzeit

[HHM M

Auswahl aus unserer Einzel-Gen-Diagnostik

Autoinflammatorische Erkrankungen

e Hereditare periodische
Fiebersyndrome
OMEFV O MVK
OTNFRSF1A

O NLRP3

Bindegewebserkrankungen
e Ehlers-Danlos-Syndrom (EDS)

OCOL1AT OCOL1A2  ©COL3A1
OCOL5A1 OCOL5A2  OTNXB

e Marfan-Syndrom
OFBN1  OTGFBR1T OTGFBR2

Endokrinologische
Stoffwechselerkrankungen

e 17B-Hydroxysteroid Dehydrogenase
Typ 3 Mangel
O HSD17B3

o[zJ Adrenogenitales Syndrom (AGS)
OCYP21A2 OCYP11B1 OHSD3B2
O POR O CYP17A1 OSTAR

e Alpha-1-Antitrypsin-Mangel
O SERPINA1

e Cortisol-Reduktase-Defizienz
O HSD1181 HSD11B2

e Cystische Fibrose (CF)
O CFTR

e Diabetes insipidus AVP
OAVPR2 ©

e Familidre
Schilddrisenhormonresistenz
O THRB

o] ;] Familidre Hyperkalzémie (FHH)
und primarer Hyperparathyreoidis

mus (pHPT)
OAP251 O CASR O CDC73
OCDKN1A OCDKN1B  OCDKN2B
OCDKN2C OGCM?2 OGNA11
OMEN1 OPTH ORET

e Hamochromatose
O HFE O TFR2 O HAMP
OHJV OSLC40A1

e Hereditare
Hypophysenhormondefizienz
O PROP1

e Hereditarer Phosphoglukomutase-
1-Mangel
O PGM1

e Hypophosphatasie
O ALPL

e Laktose-Intoleranz
OLCT

e Leptinresistenz
O SH2B1

o [ Maturity Onset Diabetes of the
Young (MODY-Diabetes)

O HNF4A O NEUROD1 O BLK

OGCK OKLF11 OABCC8
OHNF1A  OCEL OKCNJ11
OPDX1 OPAX4 OAPPL1
OHNF1B  OINS

e Morbus Fabry
O GLA

gewunscht (erforderlich
bei Abrechnung nach GOA)
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Haufig kommen bei Verdachtsdiagnosen mehrere Gene zur Ab-
klarung infrage. In diesen Fallen darf fur die Stufendiagnostik
die Gen-Panel-Diagnostik eingesetzt werden. Schauen Sie dafur
bitte auf unser Anforderungsformular Gen-Panel-Diagnostik!

[ Auch als Gen-Panel anzufordern

Stand:01.2025

e Morbus Gaucher

O GBA
e Morbus Meulengracht
O UGT1A1

eMorbus Wilson ATP7B

Erbliche Tumorerkrankungen
e Cowden-Syndrom

O PTEN

e [ Erblicher Brust- u. Eierstockkrebs
OBRCA1 O BRCA2 O RAD51C
OCHEK2  OPALB2 ORAD51D
OATM ONBN OTP53
OCDH1 OSMARCA4  OPTEN
OBARD1  OBRIP1

e Erblicher Magenkrebs
O CDH1

e Familidre tumordse Calcinose

OGALNT3 OFGF23 OKL

e Li-Fraumeni-Syndrom
O TP53

e Lynch-Syndrom (HNPCC)
OMSH2 O MSH6 O MLH1
OPMS2 OEPCAM

e Multiple Endokrine Neoplasien (MEN)
OMEN1 ORET OCDKN1B

e Neurofibromatose (NF1)
O NF1
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e | ;] Paragangliom-Ph&ochromo-
zytom-Syndrom

OKIF1IB O MAX O RET
OSDHA  OSDHAF2 O SDHB
OSDHC  OSDHD O VHL
O TMEM127
e Polyposis Syndrome
O APC OMUTYH  ©OSMAD4
OSTK11  OBMPR1 O NTHL1
OPOLD1 OPOLE O BMPR1A
e Schwannomatose
OLZTR1 O SMARCB1
e \on-Hippel-Lindau-Syndrom (VHL)
O VHL

Fettstoffwechselstérungen

e Familidre Hypercholesterinamie (FH)
O LDLR O APOB O PCSK9

Fertilitatsstérungen
e Androgeninsensitivitdtssyndrom

(AIS)
O AR
e Azoospermie
O AZF O ADGRG2 O TEX11

e Congenitale Bilaterale Aplasie des
Vas deferens (CBAVD)
O CFTR

|3 Hypogonadotroper
Hypogonadismus

OCHD7  OFGF8 O FGFR1
OGNRH1 OGNRHR  OKAL1

O KISS1 O KISSTR O PROK2
O PROKR2 O TAC3 O TACR3

e Swyer-Syndrom
O SRY

Gerinnung / Hamatologie

e Akute intermittierende
Porphyrie (AIP)

OALAD  OCPOX O HMBS
O PPOX

e Hamophilie
OF8 OF9

e Hereditare Spharozytose
OANK1  OSPTA1 O SPTB

OSLC4A1 O EPB42

o Myeloproliferativen Neoplasie (MPN)

O JAK2 O CALR

e Protein C-Mangel
O PROC

e Protein S-Mangel
O PROS1

e Sideroblastische Anamie
O ALAS2

e Thalassdamien
O HBA1 O HBA2

e Thrombophilie
OF5 OF2

O MPL

OHBB

Hauterkrankungen

e Psoriasis
O HLA-Cw6

Herzerkrankungen

e Brugada-Syndrom
O SCN5A

Hoérstérungen

e Erbliche, nicht-syndromale
H&rstdrung
0 GJB2 0 GJB6

e Pendred-Syndrom (PDS)
O SLC26A4

Kleinwuchs

e Achondroplasie
O FGFR3

e Silver-Russel-Syndrom
O Methylierungsanalyse 11p15.5

e SHOX-assoziierter Kleinwuchs
O SHOX

Muskelerkrankungen

e Duchenne-Muskeldystrophie
O DMD

e Hypokalidmische Periodische
Paralyse (HypoPP)
OKCNJ2 OSCN4A O CACNA1S

e Maligne Hyperthermie (MH)
O RYR1 O CACNA1S

e Spinale Muskelatrophie (SMA))
O SMN1

Nierenerkrankungen

e Alport Syndrom
O COL4A3 O COL4A4 O COL4A5

e Renale Glukosurie
O SLC5A2

e Renal-tubulare Azidose (RTA)
O ATP6V1B1 O ATP6VOA4

Pharmakogenetik

e Cytochrom P-450-bedingte
Arzneimittelunvertraglichkeit

O CYP1A1 OCYP1A2 O CYP1B1
O CYP2A6 OCYP2C9 OCYP2C19
OCYP2D6 OCYP2E1 OCYP3A4

e Dihydropyrimidin-Dehydrogenase-
Defizienz
O DPYD

e Thiopurin-S-Methyltransferase-
Defizienz
O TPMT

Skeletterkrankungen

e Osteogenesis imperfecta (Ol
O COL1A1T OCOL1A2 O CTRAP
O P3H1 O WNT1

| Juvenile Osteoporose (OPO)
OCOL1A1  OALPL OCASR
O CYP27B1 OLRP5 OPHEX
O VDR

e McCune-Albright-Syndrom (MAS)
O GNAS

o| A Hereditare Hypophosphatidmie

O PHEX O CLCN5 O DMP1
OENPP1 OFAM20C © FGF23
OFGFR1T OKL O SCL34A1
O SLC34A3 O SLCA3R1
sonstige

e Familidre Cavernose
OKRIT1T  OCCM2 O PDCD10

e Hereditare chronische Pankreatitis
O PRSS1 O SPINK1 O CFTR
OCTRC  OCPA1

e Hereditare Polyglobulie
O EGLN1T O EPAS1 O EPOR
O VHL

e Hyper IgE Syndrom
O STAT3

e Narkolepsie
O HLADQB"

e Nichtalkoholische Steatohepatitis
(NAFLD)

O PNPLA3

e Prader-Willi-Syndrom
O Deletions- und Methylierungs-
analyse 15011913

e Primare Erythromelalgie
O SCN9A

e Progressive familiare
intrahepatische Cholestase (PFIC)
O ATP8B1 O ABCB4 O ABCB11

e Transthyretin Amyloidose (ATTR)
OTIR

e Williams-Beuren-Syndrom (WBS)
O Deletionsanalyse 7011.23

Andere
( nach telefonischer Absprache)

O

0 00

Anmerkungen

Einwilligungserklarung
siehe Extrablatt
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