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Anderungen gegeniiber der letzten Fassung: NEU: C100rf2 in TWNK geé&ndert, neue Analyten TTN + m.3243 Heteroplasmie hinzugefiigt,
Anpassung KGE an Amplikonsequenzierung

Institut fur Klinische Genetik des UKD und MVZ Fachbereich: Humangenetik - Klinische Genetik (KGE)

Genetische Beratung

Angebot

Indikation

Klinisch Genetische Diagnostik und Beratung
entsprechend Gendiagnostikgesetz

Patienten mit vermutlich genetisch bedingten Erkrankungen

Untersuchungsart:
Molekulargenetische Untersuchungen
Analyt (Messgrofe) Indikation Untersuchungsmaterial (Matrix) Untersuchungstechnik Untig,ﬂgﬂ‘:nngs'
ACTB (OMIM: 243310, Ear?;tser-vl\:/mter_- Genomische DNA aus Blut, Speichel oder | PCR, Amplikon-Sequenzierung 4-8 Woch
614583, 606155) yndrom, Fryns Gewebe per NGS ochen
Aftimos-Syndrom
Baraitser-Winter-
ACTG1 (OMIM: 243310, i]};?rgg’sms Fr{é’:‘osm Genomische DNA aus Blut, Speichel oder | PCR, Amplikon-Sequenzierung | , o\
614583, 606155) Y . Gewebe per NGS
autosomal dominante
Taubheit (DFNA20)
Familigrer Brust- und
Eierstockkrebs Exom-Analyse per Next-
NGS-Paneldiagnostik (HBOC), familiarer Genomische DNA aus Blut Generation-Sequencing, Panel- | 4-8 Wochen
Darmskrebs (Lynch- Asuwertung
Syndrom)
NCUTE RSN EIESe [, Exom-Analyse per Next- Forschungs-
. : Von-Hippel-Lindau- Genomische DNA aus Blut, Speichel oder . ) . :
NGS-Paneldiagnostik Generation-Sequencing, Panel- | diagnostik
Syndrom, Cowden- Gewebe
Asuwertung 6-8 Wochen

Syndrom,
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Phaochromocytom-
Paragangliomsyndrom
, Li-Fraumeni-Syndrom

Bei geistiger
Entwicklungs- : . Exom-Analyse per Next- Forschungs-
NGS-Paneldiagnostik verzogerung/ Crenine e Bk e B, St eeer Generation-Sequencing, Panel- | diagnostik,
Gewebe
syndromale Asuwertung ca. 6 Monate
Erkrankungen
MLH1 (120436), HNPCC (Lynch genomische DNA PCR, Amplikon-Sequenzierung | 4 - 8 Wochen
MSH2 (609309), Syndrom) (120435) per NGS
MSH®6 (600678),
PMS2 (600259),
MLH1 (120436), MSH2 Konstitutive MNR- genomische DNA PCR, Amplikon-Sequenzierung | 4 - 8 Wochen
(609309), MSH6 (600678), Defizienz (CMMR-D)- per NGS
PMS2 (600259), Syndrom
APC (611731) Adenomatdse genomische DNA PCR, Amplikon-Sequenzierung | 4 - 8 Wochen
Polyposis coli, per NGS
FAP (175100)
MUTYH (604933) Adenomatose genomische DNA PCR, Amplikon-Sequenzierung | 4 - 8 Wochen
Polyposis coli, per NGS
MAP (608456)
CDH1 (192090) Familiares genomische DNA PCR, Amplikon-Sequenzierung | 4 - 8 Wochen
Magenkarzinom per NGS
(137215)
Zyto- und Molekularzytogenetische Untersuchungen
Analyt (Messgrof3e) Indikation Untersuchungsmaterial (Matrix) Untersuchungstechnik Unterstl:;l:lrl,rl]ngszel
Chromosomenstérung | Lymphozyten aus Blut und

Chromosomenanalyse,
postnatal und pranatal

Nabelschnurblut, Amnionzellen,
Chorionzottenzellen, Fibroblasten aus

GTG-Banderung

Postnatal 4-8
Wochen
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Gewebe (Haut, Achillessehne) und
Abortmaterial

Pranataler FISH-Schnelltest Chromosomenstérung | Amnionzellen, Chorionzottenzellen, FISH-Untersuchung 3 Tage
(Chr. 13, 18, 21, X, Y) Nabelschnurblut
Mikrodeletionenssyndrome:
Lymphozyten aus Blut und
Nabelschnurblut, Amnionzellen,
Postnataler FISH-Schnelltest (Chr. 13, 18, 21, X, Y) Chorionzottenzellen, Fibroblasten aus FISH 3 Tage
Gewebe (Haut, Achillessehne) und
Abortmaterial
Molekulare Karyotypisierung
Analyt (Messgrof3e) Indikation Untersuchungsmaterial (Matrix) Untersuchungstechnik Untig,ﬁ;nl;]ngs'
Patienten mit
Molekulare Karyotypisierung Ezléllzrdeer? DyStme e Blut, Genomische DNA Array-CGH 3-4 Wochen
Retardierungssyndrom
Deletations- und
Duplikationsanalyse
definierter
Molekulare Karyotypisierung chromosomaler Blut, Genomische DNA Array-CGH 4-8 Wochen
Abschnitte flr
Diagnostik bei HBOC
und Lynch-Syndrom
Deletations- und Ca. 6 Monate

Molekulare Karyotypisierung

Duplikationsanalyse
definierter
chromosomaler
Abschnitte

Blut, genomische DNA

Custom Array

(Design eines
Arrays wenn
geniigend Proben
vorhanden sind)
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Klinik und Poliklinik fur Neurologie, AG Mitochondriale Erkrankungen - Molekulargenetische Untersuchungen

Analyt (MessgrofRe)

Indikation

Untersuchungs-
material (Matrix)

Untersuchungstechnik

Untersuchungs-
zeitraum

m.1555A>G
in MT-RNR1
[MIM: 561000.0001]

1) Maternal vererbter nichtsyndromischer sensorineuraler
Horverlust [MIM: 500008]

2) Aminoglykosidinduzierte, nichtsyndromische familiare
Taubheit [MIM: 580000]

DNA aus Blut, Urin,
Muskel, Fibroblasten

PCR, Elektrophorese,
Sequenzierung

3-6 Wochen

MT-RNR1
[MIM: 561000]

1) Maternal vererbter nichtsyndromischer sensorineuraler
Hoérverlust [MIM: 500008]

2) Aminoglykosidinduzierte, nichtsyndromische familiare
Taubheit [MIM: 580000]

DNA aus Blut, Urin,
Muskel, Fibroblasten

PCR, Elektrophorese,
Sequenzierung

3-6 Wochen

m.3243A>G
in MT-TL1
[MIM: 590050.0001]

1) MELAS-Syndrom: mitochondriale Enzephalomyo-
pathie, Laktatazidose, schlaganfalléhnliche Episoden
[MIM: 540000]

2) MIDD (Maternal vererbter Diabetes und Taubheit [MIM:

520000]

3) Nichtsyndromischer sensorineuraler Horverlust [MIM:
500008]

4) Kombination von mehreren der genannten Symptome:
Migraneéahnliche Kopfschmerzen mit Erbrechen;
Enzephalomyopathie; Chronisch-progressive externe
Ophthalmoplegie; Kognitive Beeintrachtigung;
Schlaganfallahnliche Episoden (Hemiparese) bei jungen
Personen; Laktatazidose; RRF; maternal vererbter
Diabetes mellitus Typ | und Il; syndromische oder
nichtsyndromische Schwerhdrigkeit,

Minderwuchs

DNA aus Blut, Urin,
Muskel, Fibroblasten

PCR, Elektrophorese,
ARMS-PCR

3-6 Wochen

m.3243A>G

in MT-TL1

[MIM: 590050.0001]
Heteroplasmie

Nach Absprache

DNA aus Blut, Urin,
Muskel, Fibroblasten

Real-Time-PCR

4-6 Wochen
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MT-TL1
(mlto_chondrlal tRNA Siehe m.3243A>G in MT-TL1 DNA aus I_3Iut, Urin, PCR, EIe_ktrophorese, 4-6 Wochen
Leucin 1) Muskel, Fibroblasten Sequenzierung
[MIM: 590050]
1) Myoklonusepilepsie, proximale Muskelschwache,
.ragged-red fibers® in der Muskelbiopsie (MERRF) [MIM:
545000]
m.8344A>G 2) Maternal vererbtes Leigh-Syndrom (MILS:
in MT-TK nekrotisierende Enzephalomyelopathie) [MIM: 256000] DNA aus Blut, Urin, PCR, Elektrophorese, 3-6 Wochen
[MIM: 590060.0001] 3) Multiple symmetrische Lipomatose (Madelung) (MIM: Muskel, Fibroblasten ARMS-PCR
151800]
Kombination aus mindestens 3 der folgenden Symptome:
Myoklonien, Epilepsie, Ataxie, Demenz, Optikusatrophie,
Schwerhdérigkeit, Polyneuropathie, Myopathie, CPEO
MT-ATP6 DNA aus Blut, Urin, PCR, Elektrophorese, 4-6 Wochen
Muskel, Fibroblasten Sequenzierung
MT-ATPS DNA aus Blut, Urin, PCR, Elektrophorese, 4-6 Wochen
Muskel, Fibroblasten Sequenzierung
MT-TK (mitochondrial . DNA aus Blut, Urin, PCR, Elektrophorese,
tRNA Lysin) Sl gt Muskel, Fibroblasten Sequenzierung A e
m.8993T>G 1) NARP-Syndrom (Neuropathie, Ataxie, Retinitis
[MIM: 516060.0001] pigmentosa, Muskelschwache) [MIM: 551500]
m.8993T>C 2) Mb. Leigh DNA aus Blut, Urin, PCR, Elektrophorese, 3-6 Wochen
[MIM: 516060.0002] 3) Maternal vererbtes Leigh-Syndrom (MILS) [MIM: Muskel, Fibroblasten RFLP
in MT-ATP6 256000]
4) Episodische Ataxie und Hemiplegie
m.11778G>A A WREIE, (1

[MIM: 516003.0001]

Leber’sche hereditare Optikusneuropathie (LHON) [MIM:
535000] (haufigste Mutation)

DNA aus Blut, Urin,
Muskel, Fibroblasten

PCR, Elektrophorese,
Sequenzierung

dringenden Féllen
nach Ricksprache
3-4 Wochen
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m.3460G>A

[MIM: 516000.0001],
m.11778G>A

[MIM: 516003.0001]
m.14484T7>C

(MIM: 516006.0001]

Leber’sche hereditare Optikusneuropathie (LHON) [MIM:
535000]. Drei haufigste Mutationen - sind zusammen fiir
etwa 95% aller Félle von LHON verantwortlich.

DNA aus Blut, Urin,
Muskel, Fibroblasten

PCR, Elektrophorese,
Sequenzierung

4-6 Wochen, in
dringenden Féllen
nach Riicksprache
3-4 Wochen

m.3460G>A

[MIM: 516000.0001],
m.11778G>A

[MIM: 516003.0001]
m.14484T>C

(MIM: 516006.0001]
m.3733G>A
m.4171,
m.10663T>C

[MIM: 516004.0002],
m.14459G>A

[MIM: 516006.0002],
m.14482C>A/
m.14482C>G
m.14495A>G

[MIM: 516006.0002]
m.14568C>T

Leber’sche hereditare Optikusneuropathie (LHON) [MIM:
535000]. 11 haufigste LHON-Mutationen

DNA aus Blut, Urin,
Muskel, Fibroblasten

PCR, Elektrophorese,
Sequenzierung

4-8 Wochen

mtDNA komplett

nach Absprache

DNA aus Blut, Urin,
Muskel, Fibroblasten

PCR, Elektrophorese,
Sequenzierung

8-12 Wochen

Deletionen mtDNA

1) Pearson’s Syndrom [MIM: 557000]

2) Kearns-Sayre Syndrom [MIM: 530000]

3) progressive externe Ophthalmoplegie (CPEO) und
Ptosis

4) neurologische Multisystemer-krankung mit CPEO
5) Sensible ataktische Neuropathie, Dysarthrie,
Ophthalmo-parese (SANDO) [MIM:607459]

1) Pearson’s Syndrom:
DNA aus Blut

2) Kearns-Sayre
Syndrom: Alter <
20J.: aus Blut

Altere Patienten: aus

LR-PCR,
Elektrophorese,

3-6 Wochen
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6) MNGIE [MIM:603041] Muskel oder ggf. aus
7) Alpers-Huttenlocher Syndrom (AHS) [MIM:203700] Urin.
3) Alle anderen: DNA
aus Muskel-, Leber-
oder ggf. Urin

1) Gliedergurteldystrophie Typ 2L (LGMDZ2L) [MIM:

611307]
QIX(SJI’?GZE)?S]];S)U(EQ 2) s Dysferlin—as§oziierte Cliizelle WLt gL DNA aus Blut, Muskel, | PCR, Elektrophorese,
[MIM: 608662.0004] 1372 (IO [Tl 6F i) Fibroblasten Sequenzierung 445 WIEEET

’ ' 3) idiopathische hohe HyperCKamie

4) Myalgien mit oder ohne HyperCKamie

5) Wadenmuskelatrophie mit oder ohne HyperCKéamie

1) CPT Mangel, hepatisch, Typ Il [MIM: 600649]
CPT2 2) CPT Il Mangel, neonatal letal [MIM: 608836] DNA aus Blut, Muskel, | PCR, Elektrophorese, 4-8 Wochen
[MIM: 600650] 3) CPT Il Mangel, myopathische Form [MIM: 255110]. Fibroblasten Sequenzierung

Late-onset

Autosomal dominante Mutationen:

1)Katarakt [MIM: 613763] oder

2)im Erwachsenenalter beginnende myofibrillare

Myopathie [MIM: 608810]
CRYAB oder 3) Kardiomyopathie [MIM: 615184] DNA aus Blut, Muskel, | PCR, Elektrophorese, 4-6 Wochen
[MIM: ] oder 4) verschiedene Kombinationen von 1) -3) Fibroblasten Sequenzierung

Autosomal rezessive Mutationen: im Kindesalter

beginnende myofibrillare Myopathie [MIM: 613869].

Histologisch sind ,ausradierte Fasern, COX-negative

Fasern und parakristalline Einschlisse mdoglich.
DES DNA aus Blut, Muskel, | PCR, Elektrophorese, 4-6 Wochen
[MIM: 125660] Fibroblasten Sequenzierung
5258850_ étaxie,Epilepsig, Cyziesle, Anereie, VEIETEEEE, DNA aus Blut, Muskel, | PCR, Elektrophorese,

. nzephalopathie, Leukoenzephalopathie mit Hirnstamm- . i 3-4 Wochen

ZIal2 1 TITEC und Rickenmarksbeteiligung und Laktatazidose (LBSL) Forelsisien SEOUEHEUNY
[MIM: 610956.0001]
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DGUOK
[MIM: 601465]

1) Hepatopathie, Cholestase, Splenomegalie, Hypotonie,
erhohtes Plasmalaktat

2) Infantiles Leberversagen mit Nachweis hepatischer
MtDNA-Depletion (MIM 251880)

3) CPEO mit Zusatz-Symptomen und multiplen Deletionen
der mtDNA im Muskel nach Ausschluss von Mutationen in
POLG und C10o0rf2

4) Nachweis multipler Deletionen der mtDNA im Muskel,
ohne CPEO, nach Ausschluf von Mutationen in POLG
und C10orf2

DNA aus Blut, Muskel,
Fibroblasten

PCR, Elektrophorese,

. 4-8 Wochen
Sequenzierung

FHL1
MIM: ]

DNA aus Blut, Muskel,
Fibroblasten

PCR, Elektrophorese,

. 4-6 Wochen
Sequenzierung

MPV17
[MIM: 137960]

1) CPEO mit Nachweis multipler Deletionen der mtDNA
im Muskel nach Ausschluss von Mutationen in POLG und
C10orf2

2) CPEO mit Zusatz-Symptomen und multiplen Deletionen
der mtDNA im Muskel nach Ausschluss von Mutationen in
POLG und C100rf2

3) Nachweis multipler Deletionen der mtDNA im Muskel,
ohne CPEO, nach Ausschluss von Mutationen in POLG
und C10orf2

4) Infantiles Leberversagen mit Nachweis hepatischer
mtDNA-Depletion (MIM 256810)

5) Nachweis einer MPV17-Mutation bei
Familienangehérigen

DNA aus Blut, Muskel,
Fibroblasten

PCR, Elektrophorese,

i 4-8 Wochen
Sequenzierung

MYBPC1, Exon 1
[MIM: 516060]

DNA aus Blut, Muskel,
Fibroblasten

PCR, Elektrophorese,

. 4-6 Wochen
Sequenzierung
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MYOT [MIM: 604103]

1) Gliedergurtelmuskel-dystrophien Typ 1A (LGMD1A)
[MIM: 159000]

DNA aus Blut, Muskel,

PCR, Elektrophorese,

Exon 2 2) Myofibrillare Myopathie 3 (MFM3) [MIM: 609200] Fibroblasten Sequenzierung AL TEE R
3) Spheroid-Korper-Myopathie [MIM: 182920]
PABPN1
[MIM: 602279], . DNA aus Blut, Urin, PCR, Elektrophorese, i
Exon 1, GCG Repeat UL Il1s 1% <10 Muskel, Fibroblasten Sequenzierung S lieshe
Alpers-Huttenlocher Syndrom (AHS) [MIM: 203700]
CPEO, autosomal-dominanter Typ 1 (PEOAL) [MIM:
POLG 157640]
[MIM: 174763] CPEO, autosomal-rezessiv (PEOB) [MIM: 258450] DNA aus Blut, Muskel, | PCR, Elektrophorese, 4-8 Wochen
‘ SANDO [MIM: 607459] Fibroblasten Sequenzierung
MNGIE-Syndrom, ohne Leukoenzephalopathie [MIM:
613662]
Multiple Deletionen der mitochondrialen DNA
Encephalomyopathisches mitochondriales
Depletionssyndrom mit renaler Tubulopathie (EMDSRT;
RRM2B MTDPS8A) [MIM: 612075].
[MIM: 604712] Mitochondriales DNA-Depletionssyndrom 88 (MNGIE DA a:sstzwt’ UG gg%i’;‘g;&fhorese' 4-8 Wochen
type) [MIM: 612075] q g
CPEO mit mitochondrialen DNA- Deletionen, autosomal-
dominant Typ 5 (PEOAS5) [MIM: 613077].
TK2 DNA aus Blut, Muskel, | PCR, Elektrophorese, 4-6 Wochen
[MIM: 188250] Fibroblasten Sequenzierung
Erwachsene mit dem klinischen Bild HMERF:
1) Characterized by proximal and/or distal myopathy with
TTN, Exon 344 early,_ severe r.esplratory insufficiency. _ . D_EA tzitlus Blut, Muskel, | PCR, EIe_ktrophorese, 3-4 Wochen
[MIM: 188250] 2) Respiratory failure may be the presenting symptom in | Fibroblasten Sequenzierung
an otherwise ambulant adult.
3) Additional clinical features can include facial
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weakness, dropped-head, calf hypertrophy, finger
flexion extension, scapular winging, myalgia, cramps,
rigid spine, dysphagia and dysarthria.

4) A typical MRI pattern, with fatty degeneration of the
semitendinosus and obturator muscles and the
anterolateral compartment of the lower legs may occur
early in the course of the disease.

TWNK
[MIM: 606075]

1) Autosomal-dominante CPEO, sowie Nachweis multipler
Deletionen der mtDNA im Muskel

[MIM: 609286].

2) SANDO) [MIM: 607459] und keine Mutation in POLG

3) hepatozerebrale mitochond-riale DNA-
Depletionssyndrome [MIM:271245]

4) Multiple Deletionen der mtDNA im Muskel und keine
Mutationen in POLG

DNA aus Blut, Muskel,
Fibroblasten

PCR, Elektrophorese,

: 4-8 Wochen
Sequenzierung
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Klinik und Poliklinik fir Kinder- und Jugendmedizin (KIK) — Molekulargenetische Untersuchungen

Analyt Indikation Untersuchungs- Untersuchungs- Untersuchungs-

(Messgrof3e) material (Matrix) technik zeitraum
TNFRSF1A Klinischer Verdacht auf Tumor necrosis factor alpha receptor PCR, Elektrophorese, | ,
(OMIM 191190) associated periodic fever syndrome (TRAPS) St D Sequenzierung Sz tiEshen
NLRP3 Klinischer Verdacht auf Cryopyrin associated periodic fever PCR, Elektrophorese, | ,
(OMIM 606416) | syndrome (CAPS) S, [l Sequenzierung B2 T
CASP1 Klinischer Verdacht auf Interleukin-1 beta converting enzyme PCR, Elektrophorese, i
(OMIM 147678) induced fever syndrome (ICE-fever) Bl Bt Sequenzierung -2 Uiz
CYBB Klinischer und biochemischer Verdacht auf septische PCR, Elektrophorese, i
(OMIM 300481) Granulomatose (chronic granulomatous disease, CGD) B, DIV Sequenzierung Sz e
NCF1 Klinischer und biochemischer Verdacht auf septische PCR, Elektrophorese, i
(OMIM 608512) Granulomatose (chronic granulomatous disease, CGD) Blut, DNA Sequenzierung 3-12 Wochen
AAAS . . PCR, Elektrophorese, )
(OMIM 231550) Klinischer Verdacht auf Triple-A-Syndrom Blut, DNA Sequenzierung 3-12 Wochen
GMPPA Klinischer Verdacht auf Alakrimie-Achalasie-Mentale PCR. Elektrophorese
(OMIM 615510, Retardierung (AAMR)-Syndrom oder Triple-A-Syndroms ohne | Blut, DNA Se u’enzierur? ' | 3-12 Wochen
231550) Mutationen im AAAS-Gen q 9
CFTR - . PCR, Elektrophorese,
(OMIM 219700) Klinischer Verdacht auf Mukoviszidose Blut, DNA Sequenzierung 3-12 Wochen
TREXL Klinischer Verdacht auf Aicardi-Goutieres Syndrom, Verdacht PCR, Elektrophorese
(O] 225050 auf Chilblain Lupus ’ ElUIE B Se Ljenzierun B
610448) P q 9
RNASEH2A - o . PCR, Elektrophorese,
(OMIM 610329) Klinischer Verdacht auf Aicardi-Goutieres Syndrom Blut, DNA Sequenzierung 3-12 Wochen
Erstellt: K. Fischer Geandert: K. Witte Geprift: F. Kuhlee Freigegeben: E. Schrock
Datum: 30.09.2013 Datum: 26.01.2021 Datum: 28.01.2021 Datum: 28.01.2021
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?(g\ll\':\I?AEgllzoB?,zg) Klinischer Verdacht auf Aicardi-Goutiéres Syndrom Blut, DNA ggcﬁeilzeil:rfﬁgorese’ 3-12 Wochen
(ROI\:\I;?'?AEQ]_ZO%ZQ) Klinischer Verdacht auf Aicardi-Goutiéres Syndrom Blut, DNA ggcl;\;,e?;l;trrfﬁgorese, 3-12 Wochen
(S§I\|>I/II||;|/ID611O329) Klinischer Verdacht auf Aicardi-Goutiéres Syndrom Blut, DNA gg&;ﬁgﬁﬁgorese’ 3-12 Wochen
'(A‘ODI\':‘IF;All 46920) Klinischer Verdacht auf Aicardi-Goutieres Syndrom Blut, DNA gg&;ﬁgﬁﬁgorese’ 3-12 Wochen
I('gb”lM 615846, hKAIjar:‘itSé?‘]tjgl;ng:gr?]Cht auf Aicardi-Goutiéres Syndrom, Singleton- Blut, DNA ggcl;edeilzeilétrrfﬁgorese, 3-12 Wochen
182250)

'(I'OI\/II\I/TIII\\/I/IlngQM) Klinischer Verdacht auf SAVI, Chilblain Lupus Blut, DNA gg&;ﬁgﬁﬁgorese’ 3-12 Wochen
(Sumsorsae | mmgnepan O o | SIS | 512 octe
E:OEI\SI:IT/I:I-607575) Klinischer Verdacht auf Polyarteritis nodosa, Sneddon Sydrom | Blut, DNA gg&eilgitrrfﬁgorese, 3-12 Wochen
I(I'OSS:T\AN605507) Klinischer Verdacht auf pustulare Psoriasis Blut, DNA gquRu,eiI;I;trrSr?gorese, 3-12 Wochen
(P(')AI\I;:IM 612349) Klinischer Verdacht auf Phenylketonurie Blut, DNA gg&;ﬁggﬁgorese’ 3-12 Wochen
I('gl\l;IIFM 606945) Klinischer Verdacht auf familiare Hypercholesterinamie Blut, DNA gquu’eilzeiEtrrngorese’ 3-12 Wochen
(P(gzl\ilﬁ607786) Klinischer Verdacht auf familiare Hypercholesterinamie Blut, DNA gg&;ﬁgﬁfgorege’ 3-12 Wochen

Erstellt: K. Fischer

Geandert: K. Witte

Geprift: F. Kuhlee

Freigegeben: E. Schrock

Datum: 30.09.2013

Datum: 26.01.2021

Datum: 28.01.2021

Datum: 28.01.2021




Universitatsklinikum CGC
Medizinisches Versorgungszentrum
am Universitatsklinikum

Carl Gustav Carus GmbH

Genetische Diagnostik

Anlage

Version: 11

zu Untersuchungsverfahren

Anlage Leistungsverzeichnis GD

Seite 14 von 14

ACADM
(OMIM 607008)

Klinischer Verdacht auf MCAD-Mangel

Blut, DNA

PCR, Elektrophorese,

] 3-12 Wochen
Sequenzierung
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