
Hintergrundliste: aktuelle Liste aller Untersuchungsverfahren im flexiblen Akkreditierungsbereich Stand: 07.07.2026

U ntersuchungsgebiet:KlinischeChem ie

U ntersuchungsart:

L igandenassays[FlexB]

Analyt(M eßgröße)
U ntersuchungsm aterial

(M atrix)
U ntersuchungstechnik Anw eisung/ Version

Schwangerschaftsassoziiertes Protein A

(PAPP-A)

Serum TRFIA (time resolved

Fluoreszenzimmunassay)

Freie Kette des ß-HCG (freies ß-HCG) Serum TRFIA (time resolved

Fluoreszenzimmunassay)

Plazentarer Wachstumsfaktor (PlGF) Serum TRFIA (time resolved

Fluoreszenzimmunassay)

Anhang AA 9.1 fr. ß-HCG, PAPP-A, PlGF / Version 1.38

Innerhalb der mit [Flex B] gekennzeichneten Untersuchungsbereiche sind wir flexibel akkreditiert.
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Hintergrundliste: aktuelle Liste aller Untersuchungsverfahren im flexiblen Akkreditierungsbereich Stand: 07.07.2026

U ntersuchungsgebiet:Hum angenetik(Zytogenetik)

U ntersuchungsart:
m olekulareKaryotypisierung(Array CGH)kom m erzielleAusw ertesoftw are

(CytoS ureInterpretS oftw are4.11.58)

Chrom osom enanalyse [Flex C]

A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

angeborenerChrom osom ensatz Blut,Am nionzellen,

Chorionzottenundandere

Gew ebeproben°°

Chrom osom enbänderungsanalyse AnhangAA 9.2.L ym phozytenkultur/ Version 1.44 ;

AnhangAA 9.2.Fruchtw asser/ Version 1.48;

AnhangAA 9.2.Chorion/Version 1.32;

AnhangAA 9.2.Abortm aterial/ Version 1.35;

AnhangAA 9.2.Hautfibroblastenkultur/Version1.15;

AnhangAA 9.2.GT G-Bänderung/Version1.12;

AnhangAA 9.2.CBG-Färbung/Version1.13;

AnhangAA 9.2.DA-DAP I-Färbung/Version1.12;

AnhangAA 9.2.Q FQ -Bänderung/Version1.6;

AnhangAA 9.2.N O R -Färbung/Version1.9;

AnhangAA 9.2.Giem sa-Färbung/Version1.7;

AnhangAA 9.2.FetalesHäm oglobin/Version1.6
angeborenerChrom osom ensatz Blut,Am nionzellen,

Chorionzottenundanderen

Gew ebeproben°°;genom ische

DN A

m olekulareKaryotypisierung

(Array CGH)

AnhangAA 9.2.M olekulareKaryotypisierung/Version1.23

erw orbenerChrom osom ensatz Knochenm ark,Blut Chrom osom enbänderungsanalyse AnhangAA 9.2.T um orzytogenetik/Version1.47;

AnhangAA 9.2.GT G-Bänderung/Version1.12;

AnhangAA 9.2.CBG-Färbung/Version1.13;

AnhangAA 9.2.DA-DAP I-Färbung/Version1.12;

AnhangAA 9.2.Q FQ -Bänderung/Version1.6;

AnhangAA 9.2.N O R -Färbung/Version1.9;

AnhangAA 9.2.Giem sa-Färbung/Version1.7

erw orbenerChrom osom ensatz Knochenm ark,Blut;genom ische

DN A

m olekulareKaryotypisierung

(Array CGH)

AnhangAA 9.2.M olekulareKaryotypisierung/Version 1.24

°:postnataleGew ebeproben

°°:pränataleundpostnataleGew ebeproben

°und°°:DieP robenw erdenvom L aborohnevorherigehistologischeBeurteilungbearbeitetund

analysiert.

Innerhalbderm it[FlexC]gekennzeichnetenU ntersuchungsbereichesindw irflexibelakkreditiert.
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Hintergrundliste: aktuelle Liste aller Untersuchungsverfahren im flexiblen Akkreditierungsbereich Stand: 22.06.2026

U ntersuchungsgebiet:Hum angenetik(M olekulareHum angenetik)

U ntersuchungsart:

N extgenerationsequencinginkl.CN V:S equencecapture(custom ized und

kom m erzielleP anels),S equencing-by-synthesis,kom m erzielle

Ausw ertesoftw are(S eqP ilotVersion5.4.4,in-houseVerfahren),alle

angegebenenAnalytenauchm ittelsT ruS ightO neexpanded P aneloderT w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

M olekularbiologischeU ntersuchungen(A m plifikationsverfahren)
[FlexC]

A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Aarskog-S cottS yndrom

L aborpanel1;T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

FGD1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Absence-EpilepsiederKindheit

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

CACN A1H,EFHC1,GABR A1,

GABR B3,GABR G2,JR K,N IP A2,

S L C2A1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Absence-EpilepsiederKindheit

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

CACN A1H,EFHC1,GABR A1,

GABR G2,JR K

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Absence-EpilepsiederKindheit

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5,S L C2A1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Achondrogenesie(ACG)

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

CO L 2A1,S L C26A2

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Achondrogenesie(ACG)CO L 2A1 Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Achondrogenesie(ACG)S L C26A2,

T R IP 11

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Adipositas

L aborpanel4

ADR B2,ADR B3,AGR P ,BDN F,

CAR T P T ,EN P P 1,GHR L ,L EP ,L EP R ,

M C3R ,M C4R ,N R 0B2,N T R K2,

P CS K1,P O M C,P P AR G,S DC3,S IM 1,

U CP 1,U CP 3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

AdipositasEN P P 1 (L R G_1288t1:

Exon1,c.1-c.200)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

AdipositasL EP R ,P O M C,S IM 1,L EP ,

M C4R ,M C3R

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

AdrenogenitalesS yndrom

L aborpanel4,EBM -P anel

CYP 17A1,CYP 11B1,HS D3B2,S T AR

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

AdrenogenitalesS yndrom CYP 11B1,

HS D3B2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

AdrenogenitalesS yndrom CYP 17A1 Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

AdrenogenitalesS yndrom CYP 21A2 Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Akutem yeloischeL eukäm ie

L aborpanel4,T ruS ightHereditary

CancerP anel

AN KR D26 (5'U T R N M _014915.3:c.-

172-c.-25),AS X L 1 (L R G_630t1:Exon

11-13),BCO R L 1,CBL (L R G_608t1:

Exons7-9),CEBP A,DDX 41,FL T 3

(L R G_457t1:Exons14-17und 20),

GAT A2,GN B1,IDH1 (L R G_610t1:

Exon4),IDH2 (L R G_611t1:Exon4),

KM T 2A-P T D,KR AS (L R G_344t1:

Exons2-4),N P M 1 (L R G_458t1:Exon

11),P HF6,R AD21,R U N X 1,T P 53,

BCO R ,CU X 1,DN M T 3A,KIT

(L R G_307t1:Exons2,8,9,10,11,

13,17,18),U 2AF1 (L R G_615t2:

Exon2,5,6),U 2AF2 (L R G_623:Exon

6),W T 1 (L R G_525t1:Exons7und 9)

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Akutem yeloischeL eukäm ieFL T 3

(L R G_457t1:Exons14,15 und 20);

CEBP A (L R G_456t1:c.700-c.1000),

IDH1 (L R G_610t1:Exon4),IDH2

(L R G_611t1:Exon4),N P M 1

(L R G_458t1:Exon11),R U N X 1,

AS X L 1 (L R G_630t1:Exon12-13),

KR AS ,N R AS ,DN M T 3A (L R G_459t4:

Exon23)

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Akute myeloische Leukämie FLT3-

ITD-Mutationen (LRG_457t1: Exons

14, 15)

Blut, Knochenmark, Knochenmark-

Kultur; DNA

PCR, Fragmentlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Akutem yeloischeL eukäm ieT P 53 Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

AlagilleS yndrom

L aborpanel1;T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

JAG1,N O T CH2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

AlagilleS yndrom JAG1 Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Alpha1-Antitrypsinm angel

L aborpanel4

S ER P IN A1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Alpha1-Antitrypsinm angel

S ER P IN A1 (L R G_575t1:c.863A>T ,

L R G_575t1:c.1096G>A)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

AlportS yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

CD151,CO L 4A3,CO L 4A4,CO L 4A5,

M YH9

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

AlportS yndrom CO L 4A3,CO L 4A4,

CO L 4A5

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Alzheim er-Dem enz

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,L aborpanel4

AP P ,AP O E,CHCHD10,CHM P 2B,

FU S ,GR N ,IT M 2B,M AP T ,P R N P ,

P S EN 1,P S EN 2,S IGM AR 1,S Q S T M 1,

T AR DBP ,T BK1,T R EM 2,U BQ L N 2,

VCP ,VP S 35

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Alzheim er-Dem enzAP O E,P S EN 2,

T AR DBP ,CHM P 2B

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Alzheim er-Dem enz P R N P Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse,

S anger-S equenzierung

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Alzheim er-Dem enz AP P ,P S EN 1,

M AP T ,GR N

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Am yloid-P olyneuropathie

T T R

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Am yotropheL ateralsklerose

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

AL S 2,AN G,CHCHD10,CHM P 2B,

FU S ,KIF5A,S P G11,M AT R 3,S ET X ,

S O D1,S Q S T M 1,T AR DBP ,T BK1,

U BQ L N 2,VAP B,VCP

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Am yotropheL ateralsklerose

C9O R F72,S CA1,S CA2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Am yotropheL ateralskleroseS ET X Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Am yotropheL ateralskleroseAL S 2,

FU S ,S O D1,T AR DBP ,VAP B

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Androgenrezeptor-Defekt

L aborpanel4

AR

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Androgenrezeptor-DefektAR

(L R G_1406t1:P rom oter,anteilig)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Angelm anS yndrom

m sM L P A 15q11.2,U BE3A

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A m sM L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Angelm anS yndrom L aborpanel1,

T w istBioscienceforIllum inaExom e

2.5,Epilepsie-P anel

U BE3A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Antithrom bin-III-M angel

L aborpanel4

S ER P IN C1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Arrhythm ogenerechtsventrikuläre

Kardiom yopathie

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,

CT N N A3,DS C2,DS G2,DS P ,JU P ,

P KP 2,R YR 2,T GFB3,T M EM 43

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Arrhythm ogenerechtsventrikuläre

Kardiom yopathieDS C,JU P ,T GFB3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Arrhythm ogenerechtsventrikuläre

Kardiom yopathieDS G2,DS P ,P KP 2,

R YR 2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

AR X -assoziierteErkrankungen

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,Epilepsie-P anel

AR X

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse,

S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Ataxiateleangiectasia

T ruS ightHereditary CancerP anel,

EBM -P anel

AT M

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Augenerkrankungen,T ruS ightO ne

expanded P anel,

Twist Bioscience for Illumina

Exome 2.5,

ABCA4,ACBD5,ACO 2,ADAM 9,

ADGR A3 (GP R 125),ADIP O R 1,

AFG3L 2,AHI1,AHR ,AIP L 1,AL M S 1,

AR L 2BP ,AR L 3,AR L 6,AT F6,BBIP 1,

BBS 1,BBS 10,BBS 12,BBS 2,BBS 4,

BBS 5,BBS 7,BBS 9,BES T 1,C1Q T N F5,

C21orf2 (CFAP 410),C8orf37,CA4,

CABP 4,CACN A1F,CACN A2D4,

CDH3,CDHR 1,CEP 19,CEP 250,

CEP 290,CER KL ,CFH,CHM ,CL N 3,

CL R N 1,CN GA1,CN GA3,CN GB1,

CN GB3,CN N M 4,CR B1,CR X ,

CT N N A1,CYP 4V2,DHDDS ,DHX 38,

DN AJC30,DN M 1L ,EL O VL 4,EYS

(R P 25),FAM 161A,FL VCR 1,

FS CN 2,GN AT 1,GN AT 2,GP R 179,

GU CA1A,GU CA1B,GU CY2D,

HGS N AT ,HK1,IDH3B,IFT 140,

IFT 172,IFT 27,IM P DH1,IM P G1,

IM P G2,IQ CB1,KCN J13,KCN V2,

KIAA1549,KIF11,KIZ (P L K1S 1),

KL HL 7,L CA5,L R AT ,L ZT FL 1,M AK,

M ER T K,M FN 2,M FR P ,M KKS ,M KS 1,

N BAS ,N EU R O D1,N M N AT 1,N R 2E3,

N R 2F1,N R L ,N YX ,O AT ,O P A1,

O P A3,O T X 2,P CAR E(C2orf71),

P CYT 1A,P DE6A,P DE6B,P DE6C,

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

AugenerkrankungenP O C1B,

P O M GN T 1,P R CD,P R O M 1,P R P F3,

P R P F31,P R P F4,P R P F6,P R P F8,

P R P H2,R AB28,R AX 2,R BP 3,R BP 4,

R CBT B1,R D3,R DH11,R DH12,

R DH5,R GR ,R GS 9BP ,R HO ,R IM S 1,

R IM S 2,R L BP 1,R O M 1,R P 1,R P 1L 1,

R P 2,R P 9,R P E65,R P GR ,R P GR IP 1,

R S 1,S AG,S CAP ER ,S DCCAG8,

S EM A4A,S L C25A46,S L C7A14,

S N R N P 200,S P AT A7,S P G7,S P P 2,

S S BP 1,T IM P 3,T M EM 126A,

T O P O R S ,T R IM 32,T T C8,T T L L 5,T U B,

T U L P 1,U N C119,U S H2A,W DP CP ,

W FS 1,ZN F408,ZN F513

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Augenerkrankungen

R P GR -O R F15

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Autism us

L aborpanel1,Epilepsie-P anel,EBM -

P anel,T ruS ightHereditary Cancer

P anel,T w istBioscienceforIllum ina

Exom e2.5

ADN P ,AL DH5A1,AP 1S 2,AR X ,AT R X ,

AU T S 2,BR AF,CACN A1C,CAS K,

CDKL 5,CHD7,CHD8,CN T N AP 2,

DHCR 7,DP P 6,EHM T 1,FGD1,

FO X G1,FO X P 1,FO X P 2,GR IN 2B,

HP R T 1,KDM 5C,L 1CAM ,M BD5,

M ECP 2,M ED12,M EF2C,M ID1,N HS ,

N IP BL ,N L GN 3,N L GN 4X ,N R X N 1,

N S D1,O P HN 1,P CDH19,P HF6,

P N KP ,P Q BP 1,P T CHD1,P T EN ,

P T P N 11,R AB39B,R AI1,S CN 1A,

S HAN K2,S HAN K3,S L C9A6,

S M AR CB1,S M C1A,S M C3,T CF4,

T S C1,T S C2,U BE2A,U BE3A,VP S 13B,

ZEB2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Autism usAR X Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse,

S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Autism usCDKL 5,CHD7,DHCR 7,

FGD1,FO X G1,L 1CAM ,M ECP 2,

M ID1,N IBP L ,N S D1,P CDH19,P T EN ,

R AI1,S CN 1A,S M AR CB1,T CF4,T S C1,

T S C2,U BE3A,VP S 13B,ZEB2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Autism usBR AF,CACN A1C,M BD5,

P T P N 11,S M C1A,S M C3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Autism usCAS K,EHM T 1,GR IN 2B,

N L GN 4X ,N R X N 1,O P HN 1,P Q BP 1,

S HAN K2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Bainbridge-R opersS yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

AS X L 3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Basalzellkarzinom

T ruS ightHereditary CancerP anel,

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

P T CH1,P T EN ,S U FU ,FL CN ,T ER T

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Basalzellkarzinom P T CH1,P T EN Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Beckw ith-W iedem annS yndrom

(BW S )

m sM L P A 11p15.5,CDKN 1C

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A m sM L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Beckw ith-W iedem annS yndrom

(BW S )L aborpanel5,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

CDKN 1C

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Beckw ith-W iedem annS yndrom

(BW S )L aborpanel1,L aborpanel5,

T w istBioscienceforIllum inaExom e

2.5

DIS 3L 2,GP C3,HR AS ,N FIX ,N S D1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Beckw ith-W iedem annS yndrom

(BW S )N S D1,N FIX ,GP C3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Beckw ith-W iedem annS yndrom

(BW S )HR AS

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Benignefam iliäre

N eugeborenenkräm pfe

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

CHR N A2,KCN Q 2,KCN Q 3,P R R T 2,

S CN 2A,S CN 8A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Benignefam iliäre

N eugeborenenkräm pfeP R R T 2,

S CN 2A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Benignefam iliäre

N eugeborenenkräm pfeKCN Q 2,

KCN Q 3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Branchio-oto-renalesS yndrom

(BO R S yndrom )

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

EYA1,S IX 1,S IX 5

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Branchio-oto-renalesS yndrom

(BO R S yndrom )EYA1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Branchio-oto-renalesS yndrom

(BO R S yndrom )S IX 1,S IX 5

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

BrugadaS yndrom

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

CACN A1C,CACN A2D1,CACN B2,

GP D1L ,HCN 4,KCN E3,S CN 1B,

S CN 5A,T R P M 4,

AN K2,CAL M 1,CAS Q 2,CAV3,

KCN E1,KCN E2,KCN H2,KCN J2,

KCN J5,KCN Q 1,P KP 2,R YR 2,S CN 4B,

S N T A1,T R DN

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

BrugadaS yndrom AN K2,CACN A1C,

CACN B2,CAS Q 2,KCN E3,KCN J2,

S CN 1B

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

BrugadaS yndrom CAV3,KCN E1,

KCN E2,KCN H2,KCN Q 1,P KP 2,

R YR 2,S CN 5A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Brustkrebs

T ruS ightHereditary CancerP anel,

EBM -P anel

AT M ,BAR D1,BR CA1,BR CA2,BR IP 1,

CDH1,CHEK2,EP CAM ,M L H1,

M S H2,M S H6,N BN ,P AL B2,P M S 2,

P T EN ,R AD51C,R AD51D,S M AR CA4,

S T K11,T P 53

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

BrustkrebsEP CAM Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

BrustkrebsAT M ,BAR D1,BR CA1,

BR CA2,BR IP 1,CDH1,CHEK2,M L H1,

M S H2,M S H6,M U T YH,P AL B2,

P M S 2,P T EN ,R AD51C,R AD51D,

S T K11,T P 53

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

CADAS IL S yndrom

L aborpanel1,L aborpanel5,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

N O T CH3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

CHAR GES yndrom

L aborpanel1,L aborpanel3,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

CHD7

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

CHAR GES yndrom S EM A3E

(L R G_1287t1:Exon17)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

ChoreaHuntington

HT T ,JP H3,T BP ,AT N 1,S CA1,S CA2,

S CA3,S CA7,P R N P

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

ChoreaHuntington,L aborpanel5,

Epilepsiepanel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

ADCY5,AR S A,FR R S 1L ,FT L ,GM 2A,

GN AO 1,JP H3,KCN A1,N KX 2-1,

P R N P ,R N F216,VP S 13A,X K

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

ChoreaHuntingtonKCN A1,P R N P Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

ChronischeGranulom atose

L aborpanel4

CYBB

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

ChronischeL ym phatischeL eukäm ie

T ruS ightHereditary CancerP anel,

EBM -P anel,L aborpanel4

BIR C3 (L R G_1423t1:Exon2-9),

N O T CH1 (L R G_1122t1:Exons26,27

und 34),S F3B1 (L R G_624t2:Exons

13-17),T P 53

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

ChronischeL ym phatischeL eukäm ie

T P 53

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Coffin-L ow ry S yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

R P S 6KA3 (R S K2)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Coffin-S irisS yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

AR ID1A,AR ID1B,KM T 2A (M L L ),

S M AR CA4,S M AR CB1,S M AR CE1,

DO CK6,GR IN 2B,KM T 2D (M L L 2),

P HF6,S HAN K3,S M AR CA2,S O X 11

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Coffin-S irisS yndrom AR ID1A

(L R G_875t1:c.880-c.1137),AR ID1B

(L R G_875t1:c.420-c.840 und c.1000-

c.1415)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Coffin-S irisS yndrom GR IN 2B Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Coffin-S irisS yndrom S M AR CB1,

KM T 2D (M L L 2)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

CohenS yndrom

L aborpanel1,L aborpanel5,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

CO H1 (VP S 13B)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

CorneliadeL angeS yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

AN KR D11,HDAC8,N IP BL ,R AD21,

S M C1A,S M C3

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

CorneliadeL angeS yndrom N IP BL Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

CorneliadeL angeS yndrom R AD21,

S M C1A,S M C3

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

CostelloS yndrom

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,EBM -P anel

HR AS

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Cow denS yndrom

T ruS ightHereditary CancerP anel,

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,EBM -P anel,

P T EN ,S DHB,S DHD

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Cow denS yndrom S DHB,S DHD Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Cow denS yndrom P T EN Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

CYP 2C9-Genotypisierung

CYP 2C9 (L R G_1195t1:c.430C>T ,

L R G_1195t1:c.1075A>C)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

CYP 2C19-GenotypisierungbeiHCM

CYP 2C19 (L R G_584t1:c.636G>A,

L R G_584t1:c.681G>A)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

CystischeFibrose

L aborpanel4,EBM -P anel,Twist

Bioscience for Illumina Exome 2.5

CFT R

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Dem enz

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,L aborpanel1,

L aborpanel4

AP O E,AP P ,CHCHD10,CHM P 2B,

FU S ,GR N ,IT M 2B,M AP T ,N O T CH3,

P R N P ,P S EN 1,P S EN 2,S IGM AR 1,

S Q S T M 1,T AR DBP ,T BK1,T R EM 2,

U BQ L N 2,VCP ,VP S 35

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Dem enzS CA17,S CA2,C9O R F72,

P R N P

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Dem enzAP O E,CHM P 2B,P S EN 2,

P R N P ,T AR DB1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Dem enzAP P ,GR N ,M AP T ,N O T CH3,

P S EN 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

DiGeorgeS yndrom /DiGeorge

S yndrom T yp2

22q11.2,4q35,8p23,9q34.3,

10p14,17p13.3

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

DiGeorgeS yndrom /DiGeorge

S yndrom T yp2; L aborpanel3,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

T BX 1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

DilatativeKardiom yopathie

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,

ACT N 2,BAG3,DES ,FKT N ,L DB3,

L M N A,M YBP C3,M YH6,M YH7,P L N ,

R BM 20,S CN 5A,T N N C1,T N N I3,

T N N T 2,T P M 1,

ACT C1,AN KR D1,CS R P 3,DM D,

DS C2,DS G2,DS P ,DT N A,EM D,

FKT N ,JU P ,M IB1,P KP 2,R YR 2,

S GCD,T AZ,T CAP ,T GFB3,T M EM 43,

VCL

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

DilatativeKardiom yopathieDS C2,

JU P ,T GFB3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

DilatativeKardiom yopathieACT C1,

ACT N 2,CS R P 3,DES ,L DB3,P L N ,

T CAP ,T N N I3,T N N T 2,T P M 1,VCL

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

DilatativeKardiom yopathieDM D,

EM D,DS G2,DS P ,FKT N ,L M N A,

M YBP C3,M YH7,P KP 2,R YR 2,

S CN 5A,S GCD

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

DP YD-Genotypisierung

DP YD (L R G_722t1:c.1905+1G>A,

L R G_722t1:c.1679T >G,L R G_722t1:

c.2846A>T ,L R G_722t1:c.1129-

5923C>G,L R G_722t1:c.1236G>A)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Dyschondrosteose,T ypL eri-W eill

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

S HO X

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot
Dystonie

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,Epilepsiepanel

ADCY5,AN O 3,AN O 5,AT P 1A3,

GCH1,GN AL ,P AN K2,P N KD,P R KR A,

P R R T 2,S GCE,S L C2A1,S P R ,T AF1,

T H,T HAP 1,T O R 1A,T U BB4A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

DystonieP R R T 2 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

DystonieAT P 1A3,P R KR A Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

DystonieGCH1,S GCE,S L C2A1,T H,

T HAP 1,T O R 1A,AN O 5

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Ehlers-Danlos-S yndrom

EBM -P anel,L aborpanel3,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

ADAM T S 2,B3GAL T 6,B4GAL T 7,

CHS T 14,CO L 1A1,CO L 1A2,CO L 3A1,

CO L 5A1,CO L 5A2,FKBP 14,FL N A,

P L O D1,S L C39A13,T N X B

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Ehlers-Danlos-S yndrom ADAM T S 2,

CO L 5A2,B3GAL T 6

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Ehlers-Danlos-S yndrom CO L 1A1,

CO L 1A2,CO L 3A1,CO L 5A1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Ehlers-Danlos-S yndrom FL N A,

P L O D1,T N X B

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Em ery-DreifussM uskeldystrophie

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,

EM D,L M N A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Em ery-DreifussM uskeldystrophie

L M N A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Epilepsie

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

AAR S ,ACY1,ADAR ,ADS L ,AL DH7A1,

AL G13,AM ACR ,AM T ,AR HGEF15,

AR HGEF9,AR X ,AS AH1,AT P 13A2,

AT P 1A2,AT P 6AP 2,AT R X ,BR AT 1,

C10orf2/T W N K,C19orf12,

CACN A1A,CACN A1H,CACN B4,

CAS K,CAS R ,CDKL 5,CHD2,CHD8,

CHR N A2,CHR N A4,CHR N B2,CL CN 2,

CL CN 4,CL N 3,CL N 5,CL N 6,CL P 1,

CN T N 2,CN T N AP 2,CP ,CP A6,CP T 2,

CR H,CS T B,CU L 4B,DCAF17,DCX ,

DEP DC5,DN M 1,DO CK7,DP AGT 1,

DP M 2,DYR K1A,EAR S 2,EEF1A2,

EFHC1,EIF2AK3,EIF2B3,EL P 4,

EP M 2A,ET FA,ET FB,ET FDH,ET HE1,

FA2H,FAM 126A,FAR S 2,FAS N ,

FAS T KD2,FBX L 4,FL AD1,FL N A,

FM R 1,FO L R 1,FO X G1,FO X R ED1,

FT L ,GABBR 2,GABR A1,GABR B3,

GABR D,GABR G2,GAM T ,GCS H,

GFAP ,GFER ,GFM 1,GL DC,GL U L ,

GM P P B,GN AO 1,GO S R 2,GP HN ,

GP R 98(ADGR V1),GR IA3,

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

EpilepsieGR IN 1,GR IN 2A,GR IN 2B,

HADH,HCN 1,HCN 2,HDAC4,HEX A,

HEX B,HN R N P DL ,HN R N P H1,

HN R N P U ,HS D17B10,IBA57,

IQ S EC2,JR K,KCN A1,KCN A2,

KCN B1,KCN C1,KCN H5,KCN J10,

KCN M A1,KCN Q 2,KCN Q 3,KCN T 1,

KCT D7,KDM 5C,L GI1,L R P P R C,

L YR M 7,M AR S 2,M BD5,M E2,

M ECP 2,M ED12,M EF2C,M ICU 1,

M O CS 1,M O CS 2,M P V17,M R P S 16,

M R P S 22,M T FM T ,M T HFR ,M T O 1,

M T O R ,M T P AP ,M YBP C1,N DU FA1,

N DU FA12,N DU FA2,N DU FA9,

N DU FAF2,N DU FAF3,N DU FAF4,

N DU FAF5,N DU FAF6,N DU FB3,

N DU FB9,N DU FS 1,N DU FS 2,

N DU FS 3,N DU FS 4,N DU FS 6,

N DU FS 7,N DU FS 8,N DU FV1,

N DU FV2,N ECAP 1,N EDD4L ,N EU 1,

N FU 1,N HL R C1,N IP A2,N O L 3,N P C1,

N P C2,N R X N 1,N U BP L ,O FD1,O P A1,

O P HN 1,P AK3,P AN K2,P C,P CDH19,

P DHA1,P DHB,P DHX ,P DP 1,P DS S 1,

P DS S 2,P GK1,P HF6,P HGDH,P IGA,

P IK3AP 1,P L A2G6,P L CB1,P L P 1,

P N KP ,P N P O ,P N P T 1,P O L G,

P O L R 3A,P O L R 3B,P P T 1,P P T 2,

P R ICKL E1,P R ICKL E2,P R R T 2,P T CD1,

P U S 1,Q AR S ,R AB39B,R AN BP 2,

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

EpilepsieR AN GAP 1,R AR S 2,

R BFO X 1,R BFO X 3,R M N D1,

R N AS EH2A,R N AS EH2B,R N AS EH2C,

R O GDI,R R M 2B,R YR 3,S AM HD1,

S AR S 2,S CAR B2,S CN 1A,S CN 1B,

S CN 2A,S CN 8A,S CN 9A,S CO 1,S CO 2,

S DHA,S DHAF1,S DHAF2,S DHB,

S DHC,S DHD,S ER AC1,S EZ6,S GCE,

S IK1,S L C1A3,S L C2A1,S L C33A1,

S L C35A2,S L C6A1,S L C6A8,S L C9A6,

S M S ,S P G7,S P T AN 1,S R P X 2,

S T 3GAL 3,S T 3GAL 5,S T X 1B,S T X BP 1,

S U CL A2,S U CL G1,S U R F1,S YN 1,

S YN E1,S YN GAP 1,S YN J1,S YP ,S ZT 2,

T ACO 1,T AR S 2,T AZ,T BC1D24,T CF4,

T IM M 8A,T K2,T M EM 70,T N K2,

T P K1,T P P 1,T R EX 1,T R IT 1,T R M U ,

T S C1,T S C2,T S FM ,T T C19,T U BB2A,

T U BB4A,T U FM ,T YM P ,U BE2A,

U BE3A,U BR 5,U Q CR B,U Q CR C2,

U Q CR Q ,VAR S 2,W DR 45,W FS 1,

W W O X ,YAR S 2,ZEB2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

EpilepsieAT P 1A2,CACN A1H,

CACN B4,CAS R ,EFHC1,GABR A1,

GABR D,GABR G2,IQ S EC2

(L R G_1194t1,Exon15 anteilig),JR K,

KCN J10,M BD5,P R R T 2,S CN 1B,

S CN 2A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

EpilepsieCAS K,EP M 2A,FL N A,

GP R 98,GR IN 2A,GR IN 2B,N HL R C1,

N R X N 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

EpilepsieCACN A1A,CDKL 5,

CHR N A4,CHR N B2,DCX ,FO X G1,

S CN 1A,T CF4,KCN A1,KCN Q 2,

KCN Q 3,L GI1,M ECP 2,P CDH19,

P O L G,S CN 1A,S L C2A1,S L C6A8,

S GCE,S T X BP 1,T CF4,T S C1,T S C2,

U BE3A,W S F1,ZEB2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

EpilepsieAR X Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse,

S anger-S equenzierung,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

EpisodischeAtaxie

L aborpanel5,Epilepsie-P anel,

T w istBioscienceforIllum inaExom e

2.5

CACN A1A,CACN B4,KCN A1,S CN 2A,

S L C1A3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

EpisodischeAtaxieCACN A1A,

KCN A1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

EpisodischeAtaxieCACN B4,S CN 2A Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Fam iliäreadenom atöseP olyposis

T ruS ightHereditary CancerP anel

AP C,BM P R 1A,

CHEK2,GR EM 1,M S H3,M U T YH,

N T HL 1,P O L D1,P O L E,P T EN ,

S M AD4,S T K11

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Fam iliäreadenom atöseP olyposis

AP C,BM P R 1A,CHEK2,M U T YH,

P T EN ,S M AD4,S T K11

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Fanconianäm ie

T ruS ightHereditary CancerP anel

BR CA2,FAN CA,FAN CB,FAN CC,

FAN CD2,FAN CE,FAN CF,FAN CG,

FAN CI,FAN CL ,BR CA1,BR IP 1,

FAN CM ,P AL B2,R AD51C,S L X 4,

R AD51

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Fanconianäm ieBR CA1,BR CA2,

BR IP 1,P AL B2,R AD51C

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite32 von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Favism us

L aborpanel4

G6P D

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Fettstoffw echselstörung

L aborpanel4

ABCA1,AN GP T L 3,AN GP T L 4,

AP O A1,AP O A5,AP O B,AP O C2,

AP O E,CET P ,GP IHBP 1,L CAT ,L DL R ,

L DL R AP 1,L IP C,L IP G,L M F1,L P L ,

M T T P ,P CS K9

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Fettstoffw echselstörungAP O E,

L DL R AP 1,P CS K9,AP O B

(N M _000384:c.1-c.82)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Fettstoffw echselstörungL DL R Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

FG S yndrom

L aborpanel1,Epilepsie-P anel,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

M ED12

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Fiebersyndrom e,

L aborpanel5,T ruS ightO ne

expanded P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5,

EL AN E,IL 1R N ,IL 36R N ,L P IN 2,

M EFV,M VK,N L R C4,N L R P 12,N L R P 3

(CIAS 1),N O D2,P S M B8,P S T P IP 1,

T M EM 173,T N FR S F1A,CAR D14,

IL 10,IL 10R A,IL 10R B,N L R P 7,P L CG2,

S H3BP 2,S L C29A3,T N FR S F11A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Fiebersyndrom eN L R P 3 (CIAS 1),

M VK,T N FR S F1A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Fiebersyndrom eM EFV Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

FragilesX -S yndrom

FM R 1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Friedreich‘scheAtaxie

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

FX N

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Fruktose-Intoleranz

L aborpanel4

AL DO B

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

GastrointestinalerS trom atum or

T ruS ightHereditary CancerP anel

KIT ,M AX ,M EN 1,N F1,P DGFR A,

S DHA,S DHAF2,S DHB,S DHC,S DHD,

S M AR CB1,T M EM 127

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

GastrointestinalerS trom atum or

M EN 1,S M AR CB1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

GastrointestinalerS trom atum or

S DHB,S DHC,S DHD,S DHAF2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Gerinnungsstörung

L aborpanel1,L aborpanel3,

L aborpanel4,L aborpanel5,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

F2 (L R G_551t1:c.*97G>A),

F5 (L R G_553t1:c.1601G>A,L eiden/

L R G_553t1:c.3980A>G,HR 2),

M T HFR (L R G_726t1:c.665C>T ),

P AI/S ER P IN E1 (L R G_597t1:c.-

675del)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

GerinnungsstörungACE

(rs1799752)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

GerinnungsstörungF5

(L R G_553t1:c.1001G>C,

Cam bridge),F13

(L R G_549t1:c.103G>T )

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Gliedergürtelm uskeldystrophie

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,

AN O 5,CAP N 3,CAV3,DAG1,DES ,

DN AJB6,DYS F,FKR P ,FKT N ,

HN R N P DL ,L M N A,M YO T ,P L EC,

P O M T 1,P O M T 2,S GCA,S GCB,S GCD,

S GCG,T CAP ,T N P O 3,T R IM 32

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Gliedergürtelm uskeldystrophie

AN O 5,CAP N 3,CAV3,DYS F,FKR P ,

FKT N ,L M N A,M YO T ,S GCA,S GCB,

S GCD,S GCG

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Gliedergürtelm uskeldystrophie

T CAP ,T R IM 32

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Gliedergürtelm uskeldystrophie

L AR GE1,P O M T 2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Glukosetransporter-Defekt

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,Epilepsie-P anel

S L C2A1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

GorlinS yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,T ruS ight

Hereditary CancerP anel

P T CH1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Greig-Zephalopolysyndaktylie

S yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

GL I3

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4 S eite37von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Haarzellleukäm ie

EBM -P anel,L aborpanel1,

L aborpanel4,L aborpanel5,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

BR AF(L R G_299t1:c.1799T >A)

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Häm ochrom atose

L aborpanel4

BM P 6,HAM P ,HFE,HJV /HFE2,

S L C40A1,T FR 2,FT L ,FT H1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Häm ochrom atoseHFE

(L R G_748t1:c.187C>G,L R G_748t1:

c.845G>A),HFE,BM P 6-Exon1

(N M _001718:c.1-c.500)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Häm ochrom atoseHFE Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Häm ochrom atoseHAM P ,HJV/

HFE2,S L C40A1,T FR 2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite38von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Häm ophilie

L aborpanel4

F8,F9

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Häm ophilieF8

Inversion1,Inversion22

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Hereditärem otorischsensorische

N europathie

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,T ruS ightO ne

expanded P anel

AAR S ,AR HGEF10,AT L 1,AT L 3,

BICD2,BS CL 2,CAV3,CR YAB,DCT N 1,

DES ,DN AJB2,DN AJB6,DN M 2,

DN M T 1,DYN C1H1,EGR 2,FBX O 38,

FL N C,GAR S ,GAR S 1,GDAP 1,

GJB1/CX 32,GL A,HO X D10,HS P B1,

HS P B3,HS P B8,IGHM BP 2,KIF1B,

KIF5A,L DB3,L IT AF,L M N A,L R S AM 1,

M AT R 3,M FN 2,M P Z,M YH7,M YO T ,

N EFL ,P L EKHG5,P M P 22,P R X ,

R AB7A,R EEP 1,S CN 10A,S CN 11A,

S CN 9A,S EP T 9,S ET X ,S IGM AR 1,

S L C5A7,S P T L C1,S P T L C2,T IA1,

T R P A1,T R P V4,T T N ,T T R ,YAR S

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite39 von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Hereditärem otorischsensorische

N europathie17p11.2-12,R AB7A,

HS P B1,HS P B8,R EEP 1,S P T L C1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Hereditärem otorischsensorische

N europathieCAV3,CX 32,M P Z,

L M N A,M FN 2,M YH7,M YO T ,

P M P 22,S ET X

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Hereditärem otorischsensorische

N europathieDES ,EGR 2,GAR S ,

L DB3,L IT AF,N EFL ,S H3T C2,T T R

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

HereditäreP ankreatitis

L aborpanel4,EBM -P anel

CAS R ,CFT R ,CP A1,CT R C,P N L IP ,

P R S S 1,S P IN K1,T R P V6

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

HereditäreP ankreatitisCAS R Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

HereditäreP ankreatitisCFT R ,

P R S S 1,S P IN K1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4 S eite40 von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

HereditäreP ankreatitisCT R C Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Hereditäresangioneurotisches

Ö dem

L aborpanel4,L aborpanel5,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

F12,S ER P IN G1 (C1N H)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Hereditäresangioneurotisches

Ö dem S ER P IN G1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Hereditäresangioneurotisches

Ö dem F12

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Hereditäresnicht-polypösesKolon-

Karzinom

EBM -P anel,T ruS ightHereditary

CancerP anel

EP CAM ,M L H1,M S H2,M S H6,P M S 2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Hereditäresnicht-polypösesKolon-

Karzinom EP CAM

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4 S eite41 von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Hereditäresnicht-polypösesKolon-

Karzinom M L H1,M S H2,M S H6,

P M S 2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

HereditäreT um orerkrankungen

erw eitert

T ruS ightHereditary CancerP anel

ACD,BL M ,CT R C,DDB2,DICER 1,

ER CC1,ER CC2,ER CC3,ER CC4,

ER CC5,FAM 175A,GAL N T 12,

GAT A2,HO X B13,KIF1B,M R E11A,

P HO X 2B,P O T 1,P R KAR 1A,R AD50,

R AD51B,R ECQ L 4,R HBDF2,R IN T 1,

S M AR CA4,S M AR CE1,T ER F2IP ,X P A,

X P C,X R CC2

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Histam in-Intoleranz

L aborpanel4

AO C1 (rs2052129,rs2268999,

rs10156191,rs1049742)

HN M T (rs11558538)

AO C1 (ABP 1,DAO ),HN M T

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Holoprosencephalie

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

CDO N ,DHCR 7,DL L 1,EYA4,

FBX W 11,FGF8,GAS 1,GL I2,GL I3,

P T CH1,S HH,S IX 3,S M AD2,T GIF1,

ZIC2

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

HoloprosencephalieDHR C7,GL I2,

GL I3,P T CH1,S HH,S IX 3,ZIC2,T GIF1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4 S eite42 von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

HoloprosencephalieFGF8,GAS 1 Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

HoloprosencephalieFBX W 11 Blut,Gew ebeprobe°°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Holt-O ram S yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

S AL L 4,T BX 5

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Hom ocysteinäm ie/Hom ocystinurie

L aborpanel4

CBS ,M T HFR

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Hyper-IgES yndrom

L aborpanel4

DO CK8,S T AT 1,S T AT 3,T YK2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

HypertropheKardiom yopathie

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,

ACT C1,ACT N 2,AN KR D1,CACN A1C,

CAS Q 2,CAV3,CS R P 3,DES ,JP H2,

M YBP C3,M YH6,M YH7,M YL 2,

M YL 3,M YL K2,P L N ,P R KAG2,T CAP ,

T N N C1,T N N I3,T N N T 2,T P M 1,VCL

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

HypertropheKardiom yopathie

T ruS ightO neexpanded P anel,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5,

T T N

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

HypertropheKardiom yopathie

ACT C1,ACT N 2,CACN A1C,CAS Q 2,

CS R P 3,DES ,M YL 2,M YL 3,P L N ,

T CAP ,T N N I3,T N N T 2,T P M 1,VCL

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

HypertropheKardiom yopathie

CAV3,M YBP C3,M YH7

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Hypophysen-Horm ondefizienz

L aborpanel4

HES X 1,L HX 3,L HX 4,P R O P 1,P O U 1F1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Hypophysen-Horm ondefizienz

HES X 1,L HX 3,P R O P 1,P O U 1F1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Ichthyose,X -gebunden

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

S T S

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

InfantileEpilepsiem itm ent.

R etardierung,X -chr.

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

P CDH19

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Infertilität/AZF

L aborpanel4

AZF,S R Y

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Infertilität/AZFS R Y Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite45von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Intrahepatischeprogressive

Cholestase,

T ruS ightO neexpanded P anel,

Twist Bioscience for Illumina

Exome 2.5,

ABCB4,ABCB11,AT P 8B1,N R 1H4,

T JP 2,M YO 5B,S L C25A13,T R M U

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite46von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

JuvenileM yoklonusepilepsie

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

AS AH1,CACN B4,CAS R ,CL CN 2,

CL N 3,CL N 5,CL N 6,CS T B,EFHC1,

EP M 2A,FO L R 1,GABR A1,GABR D,

GL DC,GO S R 2,HEX A,HEX B,KCN C1,

KCN M A1,KCT D7,M YBP C1,N EU 1,

N HL R C1,N O L 3,N P C1,N P C2,P O L G,

P P T 1,P R ICKL E1,P R ICKL E2,S CAR B2,

S GCE,S L C6A1,T BC1D24,T P P 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

JuvenileM yoklonusepilepsie

CACN B4,CAS R ,EFHC1,GABR A1,

GABR D

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

JuvenileM yoklonusepilepsieP O L G,

S GCE

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

JuvenileP olyposis

T ruS ightHereditary CancerP anel,

EBM -P anel

BM P R 1A,P T EN ,S M AD4

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

KabukiS yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

KM T 2D (M L L 2),KDM 6A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

KabukiS yndrom KM T 2D (M L L 2) Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Kagam i-O gata-S yndrom (KO S 14)

m sM L P A 14q32.2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A m sM L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Kallm annS yndrom

L aborpanel1,L aborpanel3,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

KAL 1,FGFR 1,P R O KR 2,P R O K2,

CHD7,FGF8

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Kallm annS yndrom FGF8 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Kallm annS yndrom KAL 1,FGFR 1,

P R O K2,CHD7,P R O KR 2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

KardiofasziokutanesS yndrom

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,EBM -P anel

BR AF,KR AS ,M AP 2K1,M AP 2K2

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Katecholam inergeP olym orphe

VentrikuläreT achykardie

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,

AN K2,CACN A1C,CACN A2D1,

CACN B2,CAL M 1,CAS Q 2,CAV3,

GP D1L ,HCN 4,KCN E1,KCN E2,

KCN E3,KCN H2,KCN J2,KCN J5,

KCN Q 1,P KP 2,R YR 2,S CN 1B,S CN 4B,

S CN 5A,S N T A1,T R DN ,T R P M 4

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Katecholam inergeP olym orphe

VentrikuläreT achykardieAN K2,

CACN A1C,CACN B2,CAS Q 2,HCN 4,

KCN E3,S CN 1B

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Katecholam inergeP olym orphe

VentrikuläreT achykardieCAV3,

KCN E1,KCN E2,KCN H2,KCN J2,

KCN Q 1,P KP 2,R YR 2,S CN 5A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Kleinw uchs,

T ruS ightO neexpanded P anel,

Twist Bioscience for Illumina

Exome 2.5,

ACAN ,AL P L ,FGFR 3,GH1,GHR H,

HES X 1,IGF1,IGF1R ,IGF2,IGFAL S ,

L HX 4,N P R 2,P O U 1F1,P R O P 1,S HO X

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Kleinw uchs

FGFR 3,HES X 1,P O U 1F1,P R O P 1,

S HO X

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

KollagenopathieT ypII,S tickler

S yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

CO L 11A1,CO L 11A2,CO L 2A1,

CO L 9A1,CO L 9A2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

KollagenopathieT ypII,S tickler

S yndrom CO L 2A1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

KollagenopathieT ypII,S tickler

S yndrom CO L 11A1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

KolorektaleKarzinom e

T ruS ightHereditary CancerP anel

AP C,BM P R 1A,EP CAM ,GR EM 1,

M L H1,M S H2,M S H3,M S H6,

M U T YH,N T HL 1,P M S 2,P O L D1,

P O L E,P T EN ,S M AD4,S T K11,T P 53

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

KolorektaleKarzinom eAP C,

BM P R 1A,P T EN ,M L H1,M S H2,

M S H6,P M S 2,M U T YH,S AM D4,

S T K11,T P 53

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

KolorektaleKarzinom eEP CAM Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Kontam inationssausschluß Blut,Gew ebeprobe°°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Kraniosynostosen

L aborpanel1,L abropanel3,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

FGFR 1,FGFR 2,FGFR 3,M S X 2,

T W IS T 1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Kraniosynostosen FGFR 1,FGFR 2,

FGFR 3,M S X 2,T W IS T 1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Kraniosynostosen FGFR 1,FGFR 2

(L R G_994T 1:Exon

2,3,7,8,9,12,13,15),FGFR 3

(L R G_1021t1:Exon

5,7,8,9,10,12,13,14,15,18),M S X 2,

T W IS T 1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Kreatin-DefizienzS yndrom

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

S L C6A8

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L ADD-S yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

FGFR 2,FGFR 3,FGF10

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L ADD-S yndrom FGFR 2,FGFR 3 Blut,Gew ebeprobe°°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L ADD-S yndrom FGFR 2 (L R G_994T 1:

Exon2,3,7,8,9,12,13,15),FGFR 3

(L R G_1021t1:Exon

5,7,8,9,10,12,13,14,15,18),FGF10

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

L aktose-Intoleranz

L aborpanel4

L CT

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L aktose-IntoleranzL CT

(L R G_338t1:c.-13907T >C)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L anger-GiedionS yndrom /T richo-

rhino-phalangealesS yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

T R P S 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L ateraleT em porallappenepilepsie

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

CP A6,DEP DC5,L GI1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L ateraleT em porallappenepilepsie

L GI1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L egiusS yndrom

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,T ruS ight

Hereditary CancerP anel

S P R ED1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

L eukodystrophie,autosom al-

dom inant

L M N B1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L iFraum eniS yndrom

T ruS ightHereditary CancerP anel,

EBM -P anel,L aborpanel4

T P 53

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L issenzephalie

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

AR FGEF2,AR X ,CO L 4A1,DCX ,FKR P ,

FKT N ,FL N A,GL I3,IS P D,L 1CAM ,

N DE1,N U DC,P AFAH1B1,P IK3CA,

P IK3R 2,P O M GN T 1,P O M T 1,

P O M T 2,R EL N ,T K2,T U BA1A,

T U BB2B,VL DL R ,W DR 62

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L issenzephalieAR X Blut,Gew ebeprobe°°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse,

S anger-S equenzierung,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L issenzephalieDCX ,FKR P ,FKT N ,

GL I3,L 1CAM ,P AFAH1B

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

L issenzephalieFL N A,P O M GN T 1,

P O M T 1,P O M T 2

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L issenzephalieT U BA1A Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L oeys-DietzS yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

EBM -P anel

T GFBR 1,T GFBR 2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L oeys-DietzS yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

S M AD2,T GFB3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
L oeys-DietzS yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

S M AD3,T GFB2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite55von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

L ong-Q T S yndrom /S hortQ T

S yndrom

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,L aborpanel3

AN K2,CACN A1C,CACN A2D1,

CACN B2,CAL M 1,CAS Q 2,CAV3,

GP D1L ,HCN 4,KCN E1,KCN E2,

KCN E3,KCN H2,KCN J2,KCN J5,

KCN Q 1,P KP 2,R YR 2,S CN 1B,S CN 4B,

S CN 5A,S N T A1,T R DN ,T R P M 4

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L ong-Q T S yndrom /S hortQ T

S yndrom AN K2,CACN A1C,CACN B2,

CAS Q 2,KCN E3,KCN J2,S CN 1B

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L ong-Q T S yndrom /S hortQ T

S yndrom CAV3,KCN E1,KCN E2,

KCN H2,KCN Q 1,P KP 2,R YR 2,S CN 5A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

L ym phatischeN eoplasieninkl.AL L

und M orbusW aldenström

L aborpanel4,EBM -P anel,

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

AT M ,BCO R ,BR AF(L R G_299t1:

Exon11 und 15),CX CR 4 (L R G_51t1:

Exon2),DN M T 3A,EZH2,IKZF1,

KM T 2A-P T D,KR AS (L R G_344t1:

Exons2-4),M AP 2K1,M YD88

(L R G_157t1:Exons2-5),N O T CH1

(L R G_1122t1:Exons26,27und 34),

N R AS (L R G_92t1:Exons2 und 3),

P AX 5 (L R G_1384t1:Exon3),P HF6,

P T EN ,R U N X 1,S F3B1 (L R G_624t2:

Exons13-17),S T AT 3,S T AT 5B

(L R G_192t1:Exon15-18),T ET 2,

T P 53,ZEB2 (N M _014795.4:Exon

10)

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite57von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

L ym phatischeN eoplasieninkl.AL L

und M orbusW aldenström CX CR 4

(L R G_51t1:Exon2),M YD88

(L R G_157t1:c.794T >C),R U N X 1,

T ET 2

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L ym phatischeN eoplasieninkl.AL L

und M orbusW aldenström AT M ,

BCO R

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

L ym phatischeN eoplasieninkl.AL L

und M orbusW aldenström P T EN ,

T P 53,EZH2

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M abry S yndrom

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

P IGV

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M agenkarzinom

T ruS ightHereditary CancerP anel,

EBM -P anel

AP C,BM P R 1A,CDH1,CHEK2,M L H1,

M S H2,M S H6,M U T HY,P M S 2,P T EN ,

S M AD4,S T K11,T P 53

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite58von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M akrozephalie

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,T ruS ight

Hereditary CancerP anel,Epilepsie

P anel

AKT 1,AKT 3,AS P A,BR W D3,CHD8,

CCDC88C,CCN D2,CU L 4B,DIS 3L 2,

DN M T 3A,EIF2B5,EZH2,GCDH,

GFAP ,GL I3,GP C3,GP S M 2,GR IA3,

HEP ACAM ,HU W E1,IGF2,

KIAA0196,KIF7,KP T N ,L 1CAM ,

M ED12,M L C1,N FIX ,N S D1,O FD1,

P HF6,P IGA,P IGN ,P IGT ,P IK3CA,

P T CH1,P T EN ,R AB39B,R IN 2,

R N F135,S ET D2,S N X 14,S T R ADA,

S YN 1,T BC1D7,S HAN K3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M akrozephalieHU W E1 Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M akrozephalieEZH2 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M akrozephalieGL I3,GP C3,L 1CAM ,

N FIX ,N S D1,P T CH1,P T EN

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M alignesM elanom

T ruS ightHereditary CancerP anel

BAP 1,BR CA2,CDK4,CDKN 2A,M IT F,

P T EN ,R B1,T P 53

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M alignesM elanom BR CA2,

CDKN 2A,M IT F,P T EN ,T P 53

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M arfanS yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,EBM -P anel,

FBN 1,T GFBR 1,T GFBR 2,FBN 2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M arfanS yndrom FBN 1,T GFBR 1,

T GFBR 2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M asaS yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,L aborpanel5

L 1CAM

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M EN inkl.P aragangliom -

P häochrom ozytom -S yndrom

T ruS ightHereditary CancerP anel

CDC73,CDKN 1B,M EN 1,R ET ,AIP ,

CAS R ,M AX ,S DHB,S DHC,S DHD,

VHL ,N F1,P DGFR A,S DHA,S DHAF2,

T M EM 127

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M EN inkl.P aragangliom -

P häochrom ozytom -S yndrom CDC73,

S DHB,S DHC,S DHD,S DHAF2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M EN inkl.P aragangliom -

P häochrom ozytom -S yndrom M EN 1,

R ET ,VHL ,N F1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M EN inkl.P aragangliom -

P häochrom ozytom -S yndrom CAS R

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M entaleR etardierung

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

CAS K,CU L 4B,GDI1,GR IA3,

IL 1R AP L 1,IQ S EC2,KDM 5C,O P HN 1,

P Q BP 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M entaleR etardierungIQ S EC2

(L R G_1194t1,Exon15 anteilig)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M entaleR etardierungACS L 4,AFF2,

AGT R 2,AR HGEF6,CAS K,GDI1,

IL 1R AP L 1,O P HN 1,P Q BP 1,S L C6A8,

T S P AN 7

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M entaleR etardierung

L aborpanel1,Epilepsie-P anel,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

AN KR D11,AR ID1B,DYR K1A,

EHM T 1,FO X P 1,GR IN 2B,KM T 2A/

M L L ,S YN GAP 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M igräne

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

AT P 1A2,CACN A1A,P O L G,P R R T 2,

S CN 1A,S L C2A1,S L C1A3,T R EX 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M igräneAT P 1A2,P R R T 2 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M igräneCACN A1A,P O L G,S CN 1A,

S L C2A1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M ikroangiopathien

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

CO L 4A1,CO L 4A2,CT C1,GL A,

HT R A1,N O T CH3,T R EX 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M ikroangiopathienN O T CH3 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M ikrodeletionen

1p36,1q21.1,2q13,3q29,4p16,

5p15,5q35.3,7p21.1,7q11.23,

8q24.12,11p13,11q14.3,14q12,

15q11.2,15q13,15q13.1,15q24,

16p12.1,16p12.1-p11.2,16p11.2,

16p13.3,16p13.11,17p11.2,

17p13.3,17q12,18q21.2,20p12.2,

22q11.21,22q13,X q21.1,X p21.3,

X p11.4,X p11.22,X p11.23,X p22.12,

X q12,X q22.3,X q23,X q24,X q26.3,

X q27.3,X q28

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite63 von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M itochondrialeDefekte

M T -T L 1,M T -N D1,M T -N D2

(N C_012920:m .4920-5505),M T -

N D3,M T -N D4 (N C_012920:m .11725-

12238),M T -N D5,M T -N D6

(N C_012920:m .14310-14673),M T -

AT P 6,M T -AT P 8,M T -T K,M T -R N R 1

(N C_012920:m .960-1600),M T -T F,

M T -T I,M T -T Q ,M T -T M ,M T -T W ,M T -

T A,M T -T N ,M T -T C,M T -T Y,M T -CO 1

(N C_012920:m .6665-7445),M T -

T S 1,M T -T D,M T -CO 2 (m .7586-

7730),M T -CO 3,M T -T G,M T -T R ,M T -

N D4L ,M T -T H,M T -T S 2,M T -T L 2,M T -

T E,M T -CYB,M T -T T ,M T -T P

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse,

S anger-S equenzierung

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M itochondrialeDefekteM T -T L 1,

M T -N D1,M T -N D2,M T -N D3,M T -

N D4,M T -N D5,M T -N D6,M T -T K,M T -

T C,M IT -CO 1,M T -CO 2,M T -CO 3,M T -

AT P 6

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M itochondrialeDefekteL aborpanel

5,Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5 mit Illumina

Mitochondrial Panel

P O L G

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M O DY

L aborpanel4

HN F4A,GCK,HN F1A,P DX 1,HN F1B,

N EU R O D1,KL F11,CEL ,P AX 4,IN S ,

BL K,ABCC8,KCN J11,AP P L 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M O DY HN F4A,GCK,HN F1A,HN F1B Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M O DY P DX 1,N EU R O D1,KL F11,CEL ,

P AX 4,IN S

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M orbusFabry

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,L aborpanel4

GL A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M orbusGaucher

L aborpanel4

GBA

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M orbusHirschsprung

L aborpanel3,T ruS ightHereditary

CancerP anel,L aborpanel1,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

EDN R B,EDN 3,R ET ,S O X 10,ZEB2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite65von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M orbusM eulengracht

L aborpanel4

U GT 1A1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M orbusM eulengrachtU GT 1A1

(L R G_733 t1:c.-41_-40dup),

U GT 1A1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M orbusP om pe

L aborpanel4

GAA

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M orbusW ilson

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

AT P 7B

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M ow at-W ilson

L aborpanel1,Epilepsie-P anel,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

ZEB2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M ultipleExostose

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

EX T 1,EX T 2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4 S eite66von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M uskeldystrophieT ypDuchenne

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,

DM D

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite67von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M yelodysplastischesS yndrom

L aborpanel4,T ruS ightHereditary

CancerP anel

AN KR D26 (5'U T R N M _014915.3:c.-

172-c.-25),AS X L 1 (L R G_630t1:Exon

11-13),BCO R ,BCO R L 1,CBL

(L R G_608t1:Exons7-9),DDX 41,

DN M T 3A,ET V6,EZH2,GAT A2,

GN AS (N M _000516.5:Exon8und

9),GN B1,IDH1 (L R G_610t1:Exon

4),IDH2 (L R G_611t1:Exon4),

KM T 2A-P T D,KR AS (L R G_344t1:

Exons2-4),N F1,N R AS (L R G_92t1:

Exons2 und 3),P P M 1D,P R P F8,

P T P N 11 (N M _002834.5:Exon

3,4,8,11-13),R AD21,R U N X 1,

S ET BP 1 (L R G_1150t1:Exon4),

S F3B1 (L R G_624t2:Exons13-17),

S R S F2 (L R G_640t1:Exon1),T ET 2,

T P 53,U 2AF1 (L R G_615t2:Exon2,

5,6),U 2AF2 (L R G_623:Exon6),

U BA1 (N M _003334.4:Exon3),

ZR S R 2

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M yelodysplastischesS yndrom BCO R Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M yelodysplastischesS yndrom

P T EN ,T P 53,EZH2

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite68von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M yelodysplastischesS yndrom

AS X L 1 (L R G_630t1:Exon12-13),

IDH1 (L R G_610t1:Exon4),IDH2

(L R G_611t1:Exon4),KR AS ,N R AS ,

R U N X 1,T ET 2,DN M T 3A

(L R G_459t4:Exon23),S F3B1

(L R G_624t2:Exons10-16),S R S F2

(L R G_640t1:Exon1),U 2AF1

(L R G_615t2:Exons6 und 7)

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite69 von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M yeloproliferativeErkrankunginkl.

CM M L und M astozytose

L aborpanel4,T ruS ightHereditary

CancerP anel

AS X L 1 (L R G_630t1:Exon11-13),

BCO R ,BCO R L 1,CAL R (L R G_828t1:

Exon9),CBL (L R G_608t1:Exons7-

9),CS F3R (L R G_144t2:Exon14-17),

DN M T 3A,EGR 2 (L R G_239t1:Exon

2),ET N K1 (N M _018638.5:Exon5),

EZH2,FL T 3 (L R G_457t1:Exons14-

17und 20),GN AS (N M _000516.5:

Exon8und 9),IDH1 (L R G_610t1:

Exon4),IDH2 (L R G_611t1:Exon4),

JAK2 (L R G_612t1:Exons12-15),KIT

(L R G_307t1:Exons2,8,9,10,11,

13,17,18),KR AS (L R G_344t1:

Exons2-4),M P L (L R G_510t1:Exon

10),N F1,N P M 1 (L R G_458t1:Exon

11),N R AS (L R G_92t1:Exons2 und

3),P P M 1D,P T P N 11 (N M _002834.5:

Exon3,4,8,11-13),R U N X 1,S ET BP 1

(L R G_1150t1:Exon4),S F3B1

(L R G_624t2:Exons13-17),S H2B3,

S R S F2 (L R G_640t1:Exon1),S T AG2,

S T AT 5B (L R G_192t1:Exon15-18),

T ET 2,T P 53,U 2AF1 (L R G_615t2:

Exons2,5,6),U 2AF2 (L R G_623:

Exon6),W T 1 (L R G_525t1:Exons7

und 9),ZR S R 2

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M yeloproliferativeErkrankunginkl.

CM M L und M astozytoseJAK2

(L R G_612t1:c.1849G>T ),JAK2

(L R G_612t1:Exons12 und 14),

CAL R (L R G_828t1:Exon8und 9),

M P L (L R G_510t1:Exon10),AS X L 1

(L R G_630t1:Exon12-13),FL T 3

(L R G_457t1:Exons14,15 und 20),

IDH1 (L R G_610t1:Exon4),IDH2

(L R G_611t1:Exon4),KIT

(L R G_307t1:c.2447A>T ),KR AS ,

N R AS ,N P M 1 (L R G_458t1:Exon11),

R U N X 1,T ET 2,DN M T 3A

(L R G_459t4:Exon23),S F3B1

(L R G_624t2:Exons10-16),S R S F2

(L R G_640t1:Exon1),U 2AF1

(L R G_615t2:Exons6 und 7)

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M yeloproliferativeErkrankunginkl.

CM M L und M astozytoseBCO R ,

CALR

(NM_004343.4:c.1099_1150del,

c.1154_1155insTTGTC), JAK2

(NM_004972.4:c.1624_1629del,

c.1627_1632del, c.1849G>T), KIT

(NM_000222.3:c.2447A>T), MPL

(NM_005373.3:c.1544G>T,

c.1543_1544TG>AA)

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M yeloproliferativeErkrankunginkl.

CM M L und M astozytosEZH2,P T EN ,

T P 53

Blut,Knochenm ark,Knochenm ark-

Kultur;DN A

S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M yoadenylat-Desam inaseM angel

AM P D1 (rs17602729)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

M yotoneDystrophieT yp1

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

DM P K

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

M yotoneDystrophieT yp2 (DM 2)/

P R O M M

CN BP (ZN F9)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

N ächtlicheFrontallappenepilepsie

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

CHR N A2,CHR N A4,CHR N B2,CP A6,

CR H,DEP DC5,EL P 4,GR IN 2A,

KCN T 1,L GI1,S CN 1A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

N ächtlicheFrontallappenepilepsie

CHR N A4,CHR N B2,L GI1,S CN 1A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

N ächtlicheFrontallappenepilepsie

GR IN 2A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

N eurofibrom atoseT yp1

T ruS ightHereditary CancerP anel

N F1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

N eurofibrom atoseT yp1 17q11.2 Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Nierenkarzinom

TruSight Hereditary Cancer Panel

BAP1, CDC73, CHEK2, DICER1, FH,

FLCN, GPC3, MET, PTEN, SDHA,

SDHB, SDHC, SDHD, TP53, TSC1,

TSC2, VHL, WT1

Blut, Gewebeprobe°; DNA Next generation sequencing:

Sequence capture; Sequencing-by

synthesis inkl. CNV

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

N ijm egen-BreakageS yndrom

T ruS ightHereditary CancerP anel,

EBM -P anel

N BN

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

N oonanS yndrom

L aborpanel5,L aborpanel1,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5,

EBM -P anel

P T P N 11,S O S 1,BR AF,KR AS ,R AF1,

R IT 1,AKT 3,CBL ,HR AS ,L ZT R 1,

M AP 2K1,M AP 2K2,N R AS ,P IK3CA,

P IK3R 2,P P P 1CB,R AS A1,R AS A2,

R R AS ,S HO C2,S O S 2,S P R ED1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

N oonanS yndrom P T P N 11,S O S 1,

BR AF,KR AS ,R AF1,R IT 1,HR AS ,

M AP 2K1,M AP 2K2,N R AS ,S P R ED1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

O htaharaS yndrom

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

AR X ,S T X BP 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

O htaharaS yndrom AR X Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

O pitzS yndrom ,X -gebunden

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

M ID1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

O steogenesisim perfecta

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

BM P 1,CO L 1A1,CO L 1A2,CO L 5A2,

CR T AP ,FKBP 10,IFIT M 5,L EP R E1,

P L O D2,P P IB,S ER P IN F1,S ER P IN H1,

S P 7,T M EM 38B,W N T 1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

O steogenesisim perfectaCO L 1A1,

CO L 1A2

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

O steogenesisim perfectaCO L 5A2,

T M EM 38B,W N T 1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

P ankreaskarzinom

T ruS ightHereditary CancerP anel,

EBM -P anel

AP C,AT M ,BAR D1,BR CA1,BR CA2,

CDKN 2A,CHEK2,EP CAM ,M L H1,

M S H2,M S H6,P AL B2,P M S 2,P R S S 1,

P T EN ,S M AD4,S P IN K1,S T K11,T P 53,

VHL ,W T 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P ankreaskarzinom

EP CAM

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P ankreaskarzinom

AP C,BAR D1,BR CA1,BR CA2,

CDKN 2A,CHEK2,M L H1,M S H2,

M S H6,P AL B2,P M S 2,P R S S 1,P T EN ,

S M AD4,S P IN K1,S T K11,T P 53,VHL

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P arkinson

L aborpanel5,L aborpanel2,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5,

AT P 1A3,FBX O 7,L R R K2 (P AKR 8),

P AR K2 (P R KN ),P AR K7(DJ1),P IN K1

(P AR K6),S L C6A3,S N CA (P AR K1),

VP S 35

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P arkinsonAT P 1A3 Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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P arkinsonP AR K2,L R R K2,S N CA Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P arkinsonP IN K1,P AR K7 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P elizaeus-M erzbacherErkrankung

L aborpanel5,Epilepsie-P anel,

T w istBioscienceforIllum inaExom e

2.5

P L P 1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P endred S yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

FO X I1,KCN J10,S L C26A4

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P endred S yndrom S L C26A4 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P eutz-JeghersS yndrom

T ruS ightHereditary CancerP anel,

EBM -P anel

S T K11

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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P henylketonurie

L aborpanel4

P AH,Q DP R

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P henylketonurieP AH Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P itt-HopkinsS yndrom

L aborpanel1,Epilepsie-P anel,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

T CF4 (L aborpanel1,Epilepsie-

P anel,T w istBioscienceforIllum ina

Exom e2.5),N R X N 1 (Epilepsie-

P anel,T w istBioscienceforIllum ina

Exom e2.5)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P itt-HopkinsS yndrom T CF4 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P itt-HopkinsS yndrom N R X N 1 Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

P O L G-assoziierteEpilepsie

L aborpanel5,Epilepsie-P anel,

T w istBioscienceforIllum inaExom e

2.5

P O L G

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P olyzystischeN ierenerkrankung

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,L aborpanel3,

L aborpanel4,T S O Expanded (T S O E)

EYA1,FR AS 1,HN F1B,KAL 1,P AX 2,

P KD1,P KD2,P KHD1,S AL L 1,S IX 1,

S IX 5,U M O D

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P olyzystischeN ierenerkrankung

S AL L 1,P KHD1,P KD2

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P olyzystischeN ierenerkrankung

EYA1,HN F1B,KAL 1,P KD1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P olyzystischeN ierenerkrankung

S IX 1,S IX 5,P KD2 (N M _000297.3,

Exon1)

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P raderW illiS yndrom

m sM L P A 15q11.2

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A m sM L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
S eite80 von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial
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T estm aterial)
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P räm atureO varialinsuffizienz

L aborpanel4

BM P 15 (GDF9B),DIAP H2,ES R 1,

FIGL A,FO X L 2,FS HR ,GDF9,IN HA,

L HCGR ,N O BO X ,N R 5A1,S T AG3,

S O HL H1,S O HL H2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P räm atureO varialinsuffizienz

FO X L 2 (L R G_1295t1:Exon1,

anteilig),S T AG3 (N M 012447.4,

Exons30-32)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P räm atureO varialinsuffizienzFM R 1 Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P rim äreM ikrozephalie(rezessiv)

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

AS P M ,CAS C5,CDK5R AP 2,CDK6,

CEN P J,CEP 135,CEP 152,M CP H1,

P HC1,P N KP ,S T IL ,W DR 62,X R CC4,

ZN F335

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P rim äreM ikrozephalie(rezessiv)

CDK6,P HC1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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P rim äreM ikrozephalie(rezessiv)

AS P M ,CDK5R AP 2,CEN P J,M CP H1,

S T IL ,W DR 62

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P rostatakarzinom

T ruS ightHereditary CancerP anel,

EBM -P anel

BR CA1,BR CA2,CHEK2,MLH1,

MSH2, MSH6, P AL B2,PMS2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Prostatakarzinom

TruSight Hereditary Cancer Panel

HOXB13

Blut,Gew ebeprobe°;DN A Next generation sequencing:

Sequence capture; Sequencing-by

synthesis inkl. CNV

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P rotein-C-M angel

L aborpanel4

P R O C

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

P rotein-S -M angel

L aborpanel4

P R O S

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

R etinoblastom

T ruS ightHereditary CancerP anel

R B1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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R ettS yndrom

L aborpanel1,Epilepsie-P anel,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

M ECP 2,CDKL 5,FO X G1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

R ubinstein-T aybiS yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

CR EBBP ,EP 300

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S chizenzephalie

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

CO L 4A1,EM X 2,S HH,S IX 3,T U BB2B

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S chizenzephalieEM X 2 Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S chizenzephalieS HH,S IX 3 Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S chw annom atose

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,T ruS ight

Hereditary CancerP anel

L ZT R 1,N F2,S M AR CB1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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S chw annom atoseN F2,S M AR CB1 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S chw erhörigkeit

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

ABHD12,ACT G1,ADGR V1 (GP R 98),

AL M S 1,AN KH,BS N D,CACN A1D,

CCDC50,CD151,CDH23,CIB2,CL P P ,

CL R N 1,CO CH,CO L 11A2,CO L 4A6,

CR YM ,DFN A5,DFN B31,DIAP H1,

EYA4,GJB2,GJB3,GJB6,GP S M 2,

HAR S ,HS D17B4,IL DR 1,KCN Q 4,

L AR S 2,M YH14,M YH9,M YO 15A,

M YO 6,M YO 7A,N DP ,O T O A,O T O F,

P CDH15,P DZD7,P O L R 1C,P O L R 1D,

P O U 3F4,P R P S 1,S IX 1,S L C19A2,

S L C26A4,S T R C,T CO F1,T ECT A,

T M C1,T M P R S S 3,T P R N ,U S H1C,

U S H1G,U S H2A,W FS 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S chw erhörigkeitGJB2,GJB3,GJB6,

S T R C,U S H2A,W FS 1,S L C26A4

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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S chw erhörigkeitGP R 98,P O U 3F4,

O T O A

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S ilver-R ussellS yndrom

m sM L P A 11p15,7p12,7q32,14q32

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A m sM L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S im pson-Golabi-Behm elS yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,T ruS ight

Hereditary CancerP anel

GP C3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S kelettdysplasie

EBM -P anel,L aborpanel3,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5

AGP S ,AR S E,CO L 11A1,CO L 11A2,

CO L 1A1,CO L 1A2,CO L 2A1,CO M P ,

EBP ,FGFR 3,GN P AT ,GP C6,

KAL 1/AN O S 1,N S DHL ,P EX 5,P EX 7,

R M R P ,S HO X ,S L C26A2,W N T 5A

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S kelettdysplasie,

T ruS ightO neexpanded P anel,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5,

ACAN ,AL P L ,N P R 2,FGFR 3,GH1,

GHR H,HES X 1,IGF1,IGF1R ,IGF2,

IGFAL S ,L HX 4,P O U 1F1,P R O P 1,

S HO X

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite85von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

S kelettdysplasieCO L 1A1,CO L 1A2,

CO L 2A1,KAL 1,S HO X ,FGFR 3

(L R G_1021t1:Exon

5,7,8,9,10,12,13,14,15,18)

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S kelettdysplasieCO L 11A1,EVC,

EVC2

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S kelettdysplasieS L C26A2 Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S L CO 1B1-Genotypisierung Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S m ith-L em li-O pitzS yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

DHCR 7

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S m ith-M agenisS yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,L aborpanel4

R AI1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
S eite86von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

S m ith-M agenisS yndrom 17p11.2 Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S otosS yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

N S D1,N FIX ,DN M T 3A,EZH2,S ET D2,

GP C3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S otosS yndrom N S D1,N FIX ,GP C3 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S otosS yndrom EZH2 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite87von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

S pastischeAtaxie

L aborpanel5,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,

AFG3L 2,KIF1C,M AR S 2,M T P AP ,

S ACS ,S P G7,VAM P 1,ZFYVE26,

GBA2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S pastischeAtaxieS P G7,R EEP 1,

S ACS

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S pastischeP araplegie

L aborpanel5,L aborpanel1,

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,Epilepsiepanel

AL S 2,AT L 1 (S P G3a),BS CL 2 (S P G17),

CYP 7B1 (S P G5A),GBA2 (S P G46),

GR ID2 (S CAR 18),HS P D1 (S P G13),

KIF1C (S P G58),KIF5A (S P G10),

L 1CAM (S P G1),N IP A1 (S P G6),P L P 1

(S P G2),P N P L A6 (S P G39),R EEP 1

(S P G31),R T N 2 (S P G12),S L C16A2

(S P G22/M CT 8),S L C2A1,S L C33A1

(S P G42),S P AS T (S P G4),S P G11,

S P G7,VAM P 1 (S P AX 1),ZFYVE26

(S P G15),ZFYVE27(S P G33)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite88von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

S pastischeP araplegieAT L 1,R EEP 1,

S P G11,S P G7

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S pastischeP araplegieL 1CAM ,P L P 1,

S L C2A1,S P AS T

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S pastischeP araplegieS L C26A2 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S eite89 von98



A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

S pinaleM uskelatrophie

S M N 1/S M N 2

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S pinaleM uskelatrophieT ruS ight

O neexpanded P anel,L aborpanel5,

L aborpanel2,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,

AAR S ,AS AH1,AS CC1,AT P 7A,BICD2,

BS CL 2,CHCHD10,DCT N 1,DN AJB2,

DYN C1H1,EX O S C3,EX O S C8,

FBX O 38,GAR S 1,HEX A,HS P B1,

HS P B3,HS P B8,IGHM BP 2,P L EKHG5,

R EEP 1,S CO 2,S ET X ,S IGM AR 1,

S L C5A7,T FG,T R P V4,U BA1 (U BE1),

VAP B,VR K1

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S pinaleM uskelatrophieS ET X Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

S pinaleM uskelatrophieR EEP 1,

HS P B1,HS P B8,GAR S

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S pinaleM uskelatrophieAR Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S pinobulbäreM uskelatrophie

AR

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

S pinocerebelläreAtaxie

L aborpanel5,L aborpanel2,T w ist

BioscienceforIllum inaExom e2.5,

Epilepsiepanel,EBM -P anel

ABCB7,ADCK3,AFG3L 2,AHI1,

AN O 10,AP T X ,AR L 13B,AT P 1A3,

AT P 8A2,AT X N 2,AT X N 10,C5orf42,

CA8,CACN A1A,CACN A1G,CACN B4,

CC2D2A,CCDC88C,CEP 290,CEP 41,

CL CN 2,CL N 5,CS P P 1,DAR S 2,

DN AJC5,DM P K,DN M T 1,EEF2,

EIF2B1,EIF2B2,EIF2B3,EIF2B4,

EIF2B5,EL O VL 4,EL O VL 5,FGF14,

FL VCR 1,FX N ,GBA2,GO S R 2,GR ID2,

GR M 1,IN P P 5E,IT P R 1,KCN A1,

KCN C3,KCN D3,KIAA0586,KIF1C,

KIF7,M AR S 2,M R E11A,M T P AP ,

N P C2,N P HP 1,O P A1,P DE6D,P DYN ,

P IK3R 5,P N KP ,P N P L A6,P O C1B,

P O L G,P R KCG,R P GR IP 1L ,S ACS ,

S CN 2A,S ET X ,S IL 1,S L C1A3,S N X 14,

S P G7,S P T BN 2,S T U B1,S YN E1,

S YT 14,T CT N 1,T CT N 2,T CT N 3,

T DP 1,T GM 6,T M EM 138,T M EM 216,

T M EM 231,T M EM 237,T M EM 240,

T M EM 67,T R P C3,T T BK2,T T C21B,

VAM P 1,W W O X ,ZN F423

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

S pinocerebelläreAtaxieAP T X ,

N P HP 1,S ACS ,AT P 1A3

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S pinocerebelläreAtaxieCACN 1A,

P O L G,S ET X ,S P G7,FX N

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S pinocerebelläreAtaxieCACN B4,

KCN A1,S CN 2A,FX N

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S pinocerebelläreAtaxie

DR P L A/AT N 1,S CA1,2,3,6,7,

S CA17/T BP ,FR DA,FX N ,FM R 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

S törungderS perm atogenese

L aborpanel4

AU R KC,CAT S P ER 1,DM R T 1,

DP Y19L 2,KL HL 10,N R 5A1,P L CZ1,

S EP T 12,S P AT A16,S YCP 3,T EX 11,

T EX 14,U S P 9Y

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S törungderS perm atogenese

DM R T 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

S ubtelom er Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

T em pleS yndrom (T S 14)

m sM L P A 14q32.2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A m sM L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

T horakaleAortenerw eiterung

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,EBM -P anel

ACT A2,CO L 3A1,FBN 1,M YH11,

M YL K,S M AD3,T GFB2,T GFBR 1,

T GFBR 2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

T horakaleAortenerw eiterungFBN 1,

T GFBR 1,T GFBR 2,CO L 3A1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

T reacher-CollinsS yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

P O L R 1C,P O L R 1D,T CO F1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

T uberöseS klerose

T ruS ightHereditary CancerP anel,

Epilepsie-P anel,T w istBioscience

forIllum inaExom e2.5

T S C1,T S C2

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

U niparentaleDisom ie

U P D2,U P D5,U P D6,U P D7,U P D9,

U P D11,U P D13,U P D14,U P D15,

U P D16,U P D18,U P D20,U P D22,

U P DX

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A P CR ,Fragm entlängen-Analyse w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

U niparentaleDisom ieU P D14

(14q32.2)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Von-Hippel-L indau S yndrom

T ruS ightHereditary CancerP anel

VHL ,FH,FL CN ,M ET ,W T 1

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Von-Hippel-L indau S yndrom VHL Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

Von-Hippel-L indau S yndrom FH Blut,Gew ebeprobe°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

Von-W illebrand-Faktor

L aborpanel4

VW F

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

W aardenburgS yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

EDN 3,EDN R B,M IT F,P AX 3,S N AI2,

S O X 10

Blut,Gew ebeprobe°;DN A N extgenerationsequencing:

S equencecapture;S equencing-by

synthesisinkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

W aardenburgS yndrom EDN 3,

EDN R B,M IT F,P AX 3,S O X 10

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

W eaverS yndrom

L aborpanel1,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5,L aborpanel4

EZH2

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4
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A nalyt(M essgröße)

U ntersuchungsm aterial

(Eingangsm aterial;ggf.

T estm aterial)

U ntersuchungstechnik A nw eisung/Version

W illiam s-BeurenS yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

EL N

Blut,Gew ebeprobe°°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V,M L P A

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

W illiam s-BeurenS yndrom 7q11.23 Blut,Gew ebeprobe°°;DN A M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

W olfram S yndrom

L aborpanel3,T w istBiosciencefor

Illum inaExom e2.5

W FS 1,CIS D2 (W FS 2)

Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,N ext

generationsequencing:S equence

capture;S equencing-by synthesis

inkl.CN V

w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

W olfram S yndrom W FS 1 Blut,Gew ebeprobe°;DN A S anger-S equenzierung,M L P A w ennP CR :AnhangVA 9.3.5.P CR basierteVerfahrenaktuelleVersion1.3 /AnhangVA

9.3.5.Am plideX ® C9orf72-P CR Version 1.6 /AnhangVA 9.3.5.Am plideX ® FM R 1 P CR -Kit

Version1.5 /AnhangVA 9.3.5.IdentifilerVersion1.5 -Ausw ertesoftw areGeneM apper6

w ennS anger:AnhangVA 9.3.4.S anger-S equenzierungaktuelleVersion1.6-

Ausw ertesoftw areS eqP ilotVersion5.4.4

w ennN GS :AnhangVA 9.3.2.N GS aktuelleVersion 1.7 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

w ennM L P A:AnhangVA 9.3.3.M L P A aktuelleVersion 1.5 -Ausw ertesoftw areS eqP ilot

Version5.4.4

°:postnataleGew ebeproben

°und °°:DieP robenw erdenvom L aborohnevorherigehistologischeBeurteilungbearbeitetund

analysiert.

Innerhalb derm it[FlexC] gekennzeichnetenU ntersuchungsbereichesind w irflexibelakkreditiert.

°°:pränataleund postnataleGew ebeproben
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