Leistungsverzeichnis

Humangenetik - Molekulargenetik

Reproduktionsmedizin

Adrenogenitales Syndrom (AGS)

INSTITUT FUR
IMMUNOLOGIE
UND GENETIK

]
110 N (011

CYP11A1, CYP11B1, CYP17A1, CYP19A1, CYP21A2, HSD3B2, POR,
PRKAR1A, STAR

11G Humangenetik Kaiserslautern
Tel.:+49 (0)631/31670-0

11G Humangenetik Ludwigshafen
Tel.: +49 (0)621 550 066 - 60

11G Humangenetik Birkenfeld
Tel.: +49 (0)631/31670-0

5 ml EDTA-Blut

nach Bedarf
4-6 Wochen

IMD Humangenetik Wieshaden
Tel.: +49 (0)611 /33 31 - 37

IMD Humangenetik Bad Homburg
Tel.: +49 (0)611 /3331 - 37

Amenorrhoe (gesamt)

Genpanel mit 125 Genen (auf Nachfrage kann eine ausfiihrliche
Genliste zur Verfiigung gestellt werden).

5 ml EDTA-Blut

nach Bedarf
4-6 Wochen

NGS

Amenorrhoe (primar)

ANOS1, AR, AXL, BBS1, BMP15, BMPR1B, CAV1, CCDC141, CHD?,
CISD2, CLPP, CPE, CTDP1, CYP17A1, CYP19A1, DAP3, DCAF17,
DHH, DHX37, DUSP6, EIF2B1, EIF2B4, ERAL1, ESR1, ESR2,
FBXO11, FEZF1, FGF17, FGF8, FGFR1, FIGLA, FLRT3, FSHB, FSHR,
GATA3, GDF9, GNRH1, GNRHR, HERC2, HROB, HS6ST1, HSD17B4,
ITGAS8, KISS1, KISS1R, LARS2, LEP, MAGEL2, MCM8, MCM9, MGA,
MKRN3, MRPS22, MSTO1, NDNF, NIN, NOBOX, NPAP1, NR5AT,
NSMF, NUP107, PCSK1, PNPLA6, POF1B, POLG, POR, PPARG,
PROK2, PROKR2, PRORP, PSMC3IP, RNF216, SEMA3A, SEMA3E,
SMCHD1, SOHLH1, SOX10, SPIDR, SPRY4, SRA1, SRY, STAGS3,
SYCE1, TAC3, TACR3, TP63, TRMT10A, TWNK, WDR11, WNT4, WT1,
YARS1, ZSWIM7

5 ml EDTA-Blut

nach Bedarf
4-6 Wochen

NGS

Amenorrhoe (sekundar)

BMP15, C140rf39, DIAPH2, EIF2B1, EIF2B2, EIF2B3, EIF2B4, ERALT,
ERCC6, FANCM, FIGLA, FOXL2, HAMP, HSF2BP, KASH5, LARS?2,
LHB, MEIOB, MGA, MPV17, MSH4, NOBOX, NR5A1, PAPSS2, POLG,
PRKAR1A, RCBTB1, RNF216, SYCP2L, TBL1X, TP63

5 ml EDTA-Blut

nach Bedarf
4-6 Wochen

NGS

CREST-Syndrom, Eizellreifestorung

ACP5, ADA2, AGXT, APOLD1, CAV1, CCN2, CCR6, COL10A1,
COL2A1, COL4A1, EGR2, ELP1, ENPP1, ERBB4, FBN1, FLNA,
GUCY1A1, HLA-DRB1, IKZF1, IRF5, KIAAO319L, KIAA0753, KIF1B,
LBR, LMNA, LRRK1, MMP13, NF1, NRG1, PAH, PDCD1, PDPK1,
PRKCD, RNF125, RPS10, RPS19, RPS24, RSPO1, S1PR1, SAMD9,
SEC61A1, SS18L1, STING1, STMN1, TGFB1, TLR7, TREX1, UROD,
UROS, WRN

5 ml EDTA-Blut

nach Bedarf
4-6 Wochen

NGS
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11G Humangenetik Kaiserslautern
Tel.:+49 (0)631/31670-0

11G Humangenetik Ludwigshafen
Tel.: +49 (0)621 550 066 - 60

11G Humangenetik Birkenfeld
Tel.: +49 (0)631/31670-0

IMD Humangenetik Wieshaden
Tel.: +49 (0)611 /33 31 - 37

IMD Humangenetik Bad Homburg
Tel.: +49 (0)611 /3331 - 37

Embryonaler Arrest / Eizellreifungsstérung ASTL, BTG4, CDC20, CHEK1, FBX0O43, KHDC3L, KPNA7, MEI1, MOS, |5 ml EDTA-Blut nach Bedarf
NLRP2, NLRP5, NLRP7, PABPC1L, PADI6, PANX1, PATL2, REC114, 4-6 Wochen
TLE6, TRIP13, TUBA1C, TUBA4A, TUBBS8, WEE2, ZFP36L2, ZP1, ZP2,
ZP3
Pramature Ovarialinsuffizienz (POI) ATM, BMP15, BNC1, C140rf39, CLPP, DAP3, DIAPH2, ERAL1, 5 ml EDTA-Blut nach Bedarf NGS
ERCC6, FANCM, FIGLA, FMR1, FOXL2, FSHR, GDF9, GGPST, 4-6 Wochen
HARS2, HFM1, HSD17B4, HSF2BP, KASH5, LARS2, MCM8, MCM9,
MEIOB, MGA, MSH4, MSH5, NR5A1, PSMC3IP, SOHLH1, SPATAZ22,
STAGS3, SYCE1, SYCP2L, TP63, TWNK, XRCC2
Fragiles X-Syndrom FMR1 5 ml EDTA-Blut nach Bedarf NGS
4-6 Wochen
Spermiogrammauffilligkeiten Genpanel mit 217 Genen (auf Nachfrage kann eine ausfiihrliche 5 ml EDTA-Blut nach Bedarf NGS
Genliste zur Verfiigung gestellt werden). 4-6 Wochen

Hinweis:

GemaR Gendiagnostikgesetz muss jeder Untersuchungsanforderung zur humangenetischen Diagnostik eine Einwilligungserkldrung des Patienten bzw. seines

gesetzlichen Vertreters beigefiigt sein.

Formulare hierfiir sowie Anforderungsformulare fiir Untersuchungen stehen im Downloadbereich unserer Homepage zur Verfiigung.
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