
Leistungsverzeichnis

Humangenetik - Molekulargenetik

Untersuchung Gen/Exon

(CDS komplett)

Menge/Material Häufigkeit

Testdauer

Methode

Ichthyose und Differentialdiagnosen AAGAB, AARS, ABCA12, ABHD5, ADAMTS17, ALDH3A2, ALOX12B, 

ALOXE3, AP1B1, AP1S1, AQP5, ASPRV1, CARD14, CARS1, CASP14, 

CAST, CDSN, CERS3, CHST8, CLDN1, CLDN10, CSTA, CTSB, 

CYP4F22, DOLK, DSG1, DSP, EBP, ELOVL1, ELOVL4, ENPP1, 

ERCC2, ERCC3, FLG, FLG2, GBA, GJA1, GJB2, GJB3, GJB4, GJB6, 

GTF2E2, GTF2H5, JUP, KDSR, KRT1, KRT10, KRT14, KRT16, KRT17, 

KRT2, KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT83, KRT9, LIPN, LOR, MBTPS2, 

MPLKIP, NGLY1, NIPAL4, NSDHL, PEX7, PHYH, PIGL, PNPLA1, 

POMP, RHBDF2, RNF113A, RSPO1, SDR9C7, SERPINB7, SERPINB8, 

SLC27A4, SLURP1, SNAP29, SPINK5, SRD5A3, SREBF1, ST14, STS, 

SULT2B1, SUMF1, TARS, TGM1, TGM5, TRPV3, VPS33B, WNT10A

5 ml EDTA-Blut nach Bedarf

4-6 Wochen

NGS

Hinweis:

Gemäß Gendiagnostikgesetz muss jeder Untersuchungsanforderung zur humangenetischen Diagnostik eine Einwilligungserklärung des Patienten bzw. seines 

gesetzlichen Vertreters beigefügt sein.

Formulare hierfür sowie Anforderungsformulare für Untersuchungen stehen im Downloadbereich unserer Homepage zur Verfügung.

Hauterkrankungen
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