geédnderte Parameter

nicht akkreditierte Parameter

icht mebH Rt
8

0 LABOR STABER Hintergrundliste ML

Standort: Bischof-von-Henle StraRRe 2a, 93051 Regensburg

Untersuchungsgebiet: Humangenetik (Molekulare Humangenetik)

Untersuchungsart:

Molekularbiologische Untersuchungen (Amplifikationsverfahren)

Aortenaneurysma (ACTA2, COL3A1, FBN1, MYH11, MYLK, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
SMAD3, TGFB2, TGFBR1, TGFBR2); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[Nextera Custom Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
grsrg;ﬁ;g?;rz)esl'scgzsl\\;;"fﬂf:I:ﬁpﬁa'ﬁiw?gﬁjlig{;ﬁx\[y Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
7 7 iy i § . 7 7 7 EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
DES, TGFB3, TMEM43); SNV, CNV . . N
. LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
[Nextera Custom Panel. llluminal
A mie (A (AZF)-Deletion) EDTA-Blut, DNA; DNA PCR, Agarosegelelektrophorese Multiplex-PCR RH-MG-SOP-Multiplex-PCR (LDT) - 4 Thermocycler nicht akkreditiert |wéchentlich
Gelelektrophoresekammer
Behget, Morbus (HLA-B51) EDTA-Blut, DNA; DNA PCR, Agarosegelelektrophorese HLA-Diagnostik RH-MG-SOP-HLA-Diagnostik (LDT) - 6 Thermocycler nicht akkreditiert |wéchentlich
Gelelektrophoresekammer
BRCA-Diagnostik vor PARP-Inhibitoren-Therapie (BRCA7, e ———— “M"igiN%%jfj‘?::ﬁ:;”:ﬁ{:ﬁna)_ MiSeq
BRCA2); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA d g-by sy . a . . . NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
. . . LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] MLPA Thermocycler
Brugada-Syndrom (SCN5A, CACNA1C, CACNB2, GPD1L, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
HCN4, KCND3, KCNE3, SCN1B, SCN3B, TRPM4); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[Nextera Custom Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Brust- und Ovarialkarzinom, hereditdar (HBOC; BRCA1, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
BRCA2, CHEK2, PALB2, RAD51C, TP53); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
z;;; ;;(:?g\;arslzﬁ;n;gr;,1h::;;a;;;\;vfl;::;;ggnosnk Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
SMAR"CA4)' S’NV CN\YI ’ 7 7 7 EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[TruSiaht hereditarv Cancer-Panel. lliuminal LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
:?;rzho(l::anﬁ:r%;;z::’);mg;;ir;3v?;rsllgjzla;(eCTNajzhy.’l_(Ea;I;i Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
TRDN;' SNV, (SNV 7 7 7 Y 7 EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
INextera Custom Panel. llluminal LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Cystische Fibrose (Mukoviszidose und CBAVD; CFTR); SNV, P nthesis_"M"igiN(i%niz'l";';‘;‘ware ("‘I’umina). MiSeq
CNV EDTA-Blut, DNA; DNA “ 9-0y sy > a- ‘ ' |NGS Amplicon Panel RH-MG-SOP-NGS-Qiaseq-Diagnostik (LDT) - 5 ABI310 nicht akkreditiert |14-tigig
. . LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
[QiaSeq Targeted DNA Custom Panel, Qiagen] MLPA Thermocycler
Dilatative Kardiomyopathie (TTN, LMNA, MYBPC3, MYH6,
MYH7, TNNT2, ACTC1, ACTN2, BAG3, DES, DSP, FLNC, JPH2, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
MYPN, NEXN, PLN, RBM20, SCN5A, TNNC1, TNNI3, TPM1, EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina);  [NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert (14-tagig
VCL); SNV, CNV LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
|[INextera Custom Panel. llluminal
Ehlers-Danlos-Syndrom (COL1A1, COL1A2, COL3A1, COL5A1, Hochdurct ung (NGS, Sequence capture; Miseq
COL5A2, TNXB, ADAMTS2, AEBP1, FKBP14, PLOD1, . Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); . . . . . . L
SLC39A13); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ?Eeli::;l:)c - nicht akkreditiert |14-tagig
[Nextera Custom Panel. llluminal MLPA Y
Ehlers-Danlos-Syndrom (seltene Formen inkl. Brittle-Cornea- . .
Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
Syndrom) (B3GALT6, BAGALT7, C1R, C1S, CHST14, COL12A1, EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
DSE, PRDMS5, ZNF469); SNV, CNV . . N
. LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
[Nextera Custom Panel. llluminal
Familidre adenomatdse Polyposis coli (FAP/MAP; APC, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
MUTYH); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Familidre Hypercholesterinamie (LDLR, APOB, LDLRAP1, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
PCSK9); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[Nextera Custom Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Familidre juvenile Polyposis (FJP; BVIPR1A, SMAD4); SNV, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
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Fragiles-X-assoziiertes Tremor-Ataxie-Syndrom (FXTAS, r . groR pezifische DNA-Fragmer yse in Gell ix i . MG ¥ . B ABI310 . . .
FMR1) EDTA-Blut, DNA; DNA (aaf. Southern-Blot) FMR1-Diagnostik RH-MG-SOP-Fragmentldangenanalyse (LDT) - 6 Thermocvcler nicht akkreditiert [monatlich
o Y ' R groR ifische DNA-Frag yse in ix Di N MG ¥ . . ABI310 . . .
Fragiles-X-Syndrom (FMR1) EDTA-Blut, DNA; DNA (aaf. Southern-Blot) FMR1-Diagnostik RH-MG-SOP-Fragmentldngenanalyse (LDT) - 6 Thermocveler nicht akkreditiert [monatlich
Gonadendysgenesie (SRY) EDTA-Blut, DNA; DNA PCR, Agarosegelelektrophorese Multiplex-PCR RH-MG-SOP-Multiplex-PCR (LDT) - 4 Thermocycler nicht akkreditiert [wchentlich
Gelelektrophoresekammer
Hamoglobin-Genotypisierung (Thalassdmie-alpha (HBA1, | . . - . G ~ = . R Thermocycler . - . .
HBA2) und Thalassémie-beta (HBB)) EDTA-Blut, DNA; DNA DNA Sequenzierung (Sa-nger), MLPA Sanger-Sequenzierung RH-MG-SOP-Sanger-Sequenzierung (LDT) - 4 ABI310. ABI3100 nicht akkreditiert |wd&chentlich
Hereditdres Non-Polypdses Colon-Karzinom (HNPCC/ Lynch- ggc:::::?:Sj:zs:t:‘ﬁ::::rmgsg‘%i’jfﬂ‘?:::’:;p:m:;‘ina). MiSeq
Syndrom; MLH1, PMS2, MSH6, MSH2); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA d g-by sy . q N N . NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
. . . LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] MLPA Thermocycler
Hereditares Periodisches Fieber (HPF, hereditédre
Fiebersyndrome; MEFV, ADA2, ELANE, IL1RN, IL36RN, LPIN2, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, amplikonbasiert; MiSe
MVK, NLRC4, NLRP12, NLRP3, NOD2, PSMB8, PSTPIP1, EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Amplicon Panel RH-MG-SOP-NGS-Qiaseq-Diagnostik (LDT) - 5 Ther:mc cler nicht akkreditiert |14-tdgig
TNFRSF1A); SNV, CNV LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) 4
IQiaSea Taraeted DNA Custom Panel. Qiagen]
';XIPN?II";?ng;CK'IaT:‘l"rlzlyzoZ’EIL‘:’I;(E.‘:‘(AZTSB};’%&JA;”;’ZHI’VICIZZKZ‘IIYL‘? Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
o o e N 7 7 ’ 7 EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
PLN, TNNC1, TPM1); SNV, CNV . B .
. LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
INextera Custom Panel. llluminal
Kolonkarzinom (APC, BMPR1A, CHEK2, EPCAM, MLH1, MSH2, Hochdurct ung (NGS, Sequence capture; MiSeq
MSH3, MSH6, MUTYH, NTHL1, POLD1, POLE, PMS2, PTEN, ¥ . Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); N MG ¥ g i bt D N B R . e
SMAD4, STK11, TP53); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ¢E£r17?uc o nicht akkreditiert |14-tagig
ITruSiaht hereditarv Cancer-Panel. llluminal MLPA 4
Li-Fraumeni-Syndrom / TPDS (TP53, BAP1, CHEK2, POT1); Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Loeys-Dietz-Syndrom (TGFBR1, TGFBR2, SMAD2, SMAD3, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
TGFB2, TGFB3); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[Nextera Custom Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
It_l‘:ngNg.l';Csygjim “éi’:;z’ gﬁfg;’ 2§A‘;§Akénggkéxg§’ Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
! ! | ; N ’ ’ EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina);  [NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert (14-tagig
KCNJ2, KCNJ5, SCN4B, SNTA1, TRDN); SNV, CNV . B .
. LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
|[INextera Custom Panel. llluminal
Magenkarzinom (CDH1, BMPR1A, CHEK2, MLH1, MSH2, ;:":::t':in -by s nthesis-Tvll1igSiN(;ngnf:tgl::f::l:raeptllljlr:;ina : MiSeq
MSH6, PMS2, PTEN, SMAD4, STK11, TP53); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA q 9-by SY! - e . ( ) NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert (14-tagig
. . . LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] MLPA Thermocycler
Magenkarzinom, erweiterte Diagnostik (CDH1, APC, ATM, Hochdurct ung (NGS, Sequence capture; Miseq
BMPR1A, BRCA1, BRCA2, CHEK2, MLH1, MSH2, MSH6, r . Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); N MG ¥ ’ i b o N B R . e
MUTYH, PMS2, PTEN, SMAD4, STK11, TP53); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
. N Thermocycler
TruSight here Cancer-Panel. lllumina MLPA
malignes Melanom (CDKN2A, CDK4, ACD, BAP1, MITF, POT1, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
TERF2IP, TERT); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina);  [NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert (14-tagig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
. . Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
Martan-Syndrom (FBNT, TGFBR1, TGFBR2); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); |NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tigig
[Nextera Custom Panel, lllumina] N N N
LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
EDTA-Blut, DNA, . .
maternaler Kontaminationsausschluss Mundschleimhautabstrich, Mlkro-SateIIltenana_lyse Mikrosatellitenanalyse RH-MG-SOP-Mikrosatellitenanalyse (LDT) - 5 ABIS10 nicht akkreditiert |wd&chentlich
Gewebe: DNA (Fragmentanalyse inkl. Short Tandem Repeats) Thermocycler
Maturity Onset Diabetes of the Young (MODY; HNF4A, GCK, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, amplikonbasiert; MiSeq
HNF1A, PDX1, HNF1B, NEUROD1, KLF11, CEL, PAX4, INS, r . Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); N MG ¥ i Di N B N . o
BLK, ABCC8, KCNJ11, APPL1); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)); NGS Amplicon Panel RH-MG-SOP-NGS-Qiaseq-Diagnostik (LDT) - 5 ?Eeli::;l:)c . nicht akkreditiert |14-tdgig
IQiaSea Taraeted DNA Custom Panel. Qiaagen] MLPA Y
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B . . . Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, amplikonbasiert; MiSeq
Mittelmeerfieber, hereditar (MEFV); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina);  |NGS Amplicon Panel RH-MG-SOP-NGS-Qiaseq-Diagnostik (LDT) - 5 ABI310 nicht akkreditiert |14-tigig
[QiaSeq Targeted DNA Custom Panel, Qiagen] N N N
LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, amplikonbasiert; MiSeq
Morbus Wilson (ATP7B); SNV, CNV_ EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (llumina); o A biicon Panel RH-MG-SOP-NGS-Qiaseq-Diagnostik (LDT) - 5 ABI310 nicht akkreditiert |14-tigig
[QiaSeq Targeted DNA Custom Panel, Qiagen] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
Thermocycler
MLPA
Narkolepsie (Haplotyp DQB1*06:02, HLA-DR15/DQ6) EDTA-Blut, DNA; DNA PCR, Agarosegelelektrophorese HLA-Diagnostik RH-MG-SOP-HLA-Diagnostik (LDT) - 6 Thermocycler nicht akkreditiert |wéchentlich
Gelelektrophoresekammer
Hochdurch ung (NGS, Sequence capture; MiSeq
Neurofibromatose Typ 1 (NF1); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing by synthesis; MiSeq Control Software (llumina): s rarget Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert  [14-tigig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
MLPA Thermocycler
Hochdurch ung (NGS, Sequence capture; MiSeq
NF1, DD Legius-Syndrom (NF1, SPRED1); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); |\ o5 15qet Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tigig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
Thermocycler
MLPA
Nierenkarzinom (FH, FLCN, MET, CHEK2, PTEN, SMARCB1, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
TP53, TSC1, TSC2, VHL); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Nierenkarzinom, erweiterte Diagnostik (FH, FLCN, MET, BAP1, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture;
CHEK?2, DICER1, DIS3L2, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, PTEN, Sequencing-by s t:nhesis' MigSe Co‘ntr:l Soﬂwarep(lllur;1ina)' MiSeq
SDHB, SDHD, SMARCB1, TP53, TSC1, TSC2, VHL, WT1); SNV, |EDTA-Blut, DNA; DNA q g-by sy o q N N . NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
CNV MLPA Thermocycler
[TruSiaht hereditarv Cancer-Panel. llluminal
Non-C ion Kardiomyopathie (ACTC1, MYH7, PRDM16, . .
Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
;:ﬁ;g?fépf\fmghcpﬂ”t ACTN2, DTNA, MIB1, LDBS3, MYBPC3, EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
INextera Custormn Panel. llluminal LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Noonan-Syndrom (Stufe I: PTPN11, Stufe Il: BRAF, KRAS, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, amplikonbasiert; MiSeq
RAF1, RIT1, SOS1); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Amplicon Panel RH-MG-SOP-NGS-Qiaseq-Diagnostik (LDT) - 5 ABI310 nicht akkreditiert |14-tdgig
[QiaSeq Targeted DNA Custom Panel, Qiagen] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Ovarialkarzinom (BRCA1, BRCA2, BRIP1, MLH1, MSH2, MSHS, e "M"igiNi%jfj‘:::;:;”;ﬁ{:{;ma). MiSeq
PALB2, RAD51C, RAD51D, STK11); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA q g-by sy o a . . . NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
. . . LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] MLPA Thermocycler
Ovarialkarzinom - ohne BRCA1/BRCA2 (BRIP1, MLH1, MSH2, P nthesis_"M"igiNi%jfj‘:::;:;”;ﬁ{:{;ma). MiSeq
MSH6, PALB2, RAD51C, RAD51D, STK11); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA q g-by sy o a . . . NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
N . . LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] MLPA Thermocycler
Pankreaskarzinom, PARP-Inhibitoren-Therapie (BRCA7, e "M"igiNi%jfj‘:::;:;”;ﬁ{:{;ma). MiSeq
BRCA2); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA “ 9-by 8Y/ - “ . . . NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
. . . LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] MLPA Thermocycler
Pankreaskarzinom (BRCA1, BRCA2, CDKN2A, PALB2, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
STK11, TP53); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tdgig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Pankreaskarzinom, erweiterte Diagnostik (BRCA1, BRCA2, R B
Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
CDKNZ2A, PALB2, STK11, TP53, APC, ATM, CDC73, CHEK2, EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tdgig
MLFH1, MSH2, MSHE, PMS2, PTEN); SNV, CNV LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
[TruSiaht hereditarv Cancer-Panel. llluminal 9 e y 4
Pankreatitis, hereditér (PRSS1, SPINK1/PSTI, CFTR, CPA1, R ‘,’v'l‘igiN%Sgn"::';'l"é':;"w:fe'e(mumina). MiSeq
CTRC); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA a 9-Dy sy o 9 . . . NGS Amplicon Panel RH-MG-SOP-NGS-Qiaseq-Diagnostik (LDT) - 5 ABI310 nicht akkreditiert |14-tdgig
. . LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
[QiaSeq Targeted DNA Custom Panel, Qiagen] MLPA Thermocycler
;2E::5;$§s:;u::;;om (Apé';z;;;a'g;:;;(e; ;I;(::Ig'r:fdullares Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
| ) ’ ! EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tdgig
PRKAR1A, PTEN, TP53); SNV, CNV LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
[TruSiaht hereditarv Cancer-Panel. llluminal g ; >ed Y Y
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0 LABOR STABER

Untersuchungsart:
Molekularbiologische Untersuchungen (Am

kationsverfahren)

Hintergrundliste ML

geédnderte Parameter
nicht akkreditierte Parameter

icht mebH

-

Par i héochr y yndrom (RET, SDHAF2, K - .
SDHA. SDHB, SDHC, SDHD.. VHL . MAX, MEN{ . NF1 Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
TMEM1127)' sr‘w CN\} ' ! ' ! ! EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
ITruSiaht hereditarv Cancer-Panel. llluminal Lo“caIRunManager (lumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Pramature Ovarialinsuffizienz (POFIFXPOI, FMR1) EDTA-Blut, DNA; DNA groenspezifische DNA-Fragmentanalyse in Gelmatrix FMR1-Diagnostik RH-MG-SOP-Fragmentlingenanalyse (LDT) - 6 ABIETO nicht akkreditiert [monatlich
(aaf. Southern-Blot) Thermocvcler
Prostatakarzinom, PARP-Inhibitoren-Therapie (BRCAZ2, R l:VInigSL(eN%%n?:‘IuSe:f::l:;p(t:I‘I':r;ina)' MiSeq
BRCA1); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA q g-by sy . q . . . NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tdgig
. . . LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] MLPA Thermocycler
. . Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
Prostatakarzinom (BRCA2, ATM, BRCA1); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); |NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tigig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] R . .
LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Prostatakarzinom, erweiterte Diagnostik (BRCA2, ATM, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
BRCA1, CDH1, CHEK2, FANCA, HOXB13, PALB2); SNV, CNV |EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Hochdurct ung (NGS, amplikonbasiert; Miseq
Protein C-Defizienz (PROC); SNV, CNV . . Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); . MG ¥ Qi Di . . . . t3qi
[QiaSeq Targeted DNA Custom Panel, Qiagen] EDTA-Blut, DNA; DNA LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)); NGS Amplicon Panel RH-MG-SOP-NGS-Qiaseq-Diagnostik (LDT) - 5 ABI310 nicht akkreditiert |14-tdgig
MLPA Thermocycler
Hochdurct ung (NGS, amplikonbasiert; Miseq
Protein S-Defizienz (PROS1); SNV, CNV . . Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); . MG ¥ Qi Di . . . . t3qi
[QiaSeq Targeted DNA Custom Panel, Qiagen] EDTA-Blut, DNA; DNA LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)); NGS Amplicon Panel RH-MG-SOP-NGS-Qiaseq-Diagnostik (LDT) - 5 ABI310 nicht akkreditiert |14-tdgig
Thermocycler
MLPA
Restriktive Kardiomyopathie (TNNI3, FLNC, KIF20A, MYPN, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
TNNT2); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[Nextera Custom Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Short-QT-Syndrom (KCNH2, KCNJ2, KCNQ1, CACNA1C, Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
CACNB2); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tagig
[Nextera Custom Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
Hochdurct ung (NGS, amplikonbasiert; Miseq
SHOX-Defizienz (SHOX); SNV, CNV . . Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); . MG ¥ Qi Di . . . . taqi
[QiaSeq Targeted DNA Custom Panel, Qiagen] EDTA-Blut, DNA; DNA LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)); NGS Amplicon Panel RH-MG-SOP-NGS-Qiaseq-Diagnostik (LDT) - 5 ABI310 nicht akkreditiert |14-tdgig
MLPA Thermocycler
Sichelzellanamie (HbS-Mutation in HBB) EDTA-Blut, DNA; DNA DNA Sequenzierung (Sanger) Sanger-Sequenzierung RH-MG-SOP-Sanger-Sequenzierung (LDT) - 4 ;’;;’1";’0"“'” nicht akkreditiert |wéchentlich
Hochdur ierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
Sotos-Syndrom (NSD1, PTEN, PTCH1, GPC3); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (llumina); |\ oo 1o 0t Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tigig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems));
MLPA Thermocycler
Thalassamie-alpha (HBA1, HBA2) EDTA-Blut, DNA; DNA DNA Sequenzierung (Sanger), MLPA Sanger-Sequenzierung RH-MG-SOP-Sanger-Sequenzierung (LDT) - 4 II-IBT;T;?;::: 00 nicht akkreditiert |wéchentlich
BI310, ABI3100
Thalassamie-beta (HBB) EDTA-Blut, DNA; DNA DNA Sequenzierung (Sanger), MLPA Sanger-Sequenzierung RH-MG-SOP-Sanger-Sequenzierung (LDT) - 4 ;’;;’1";’?’;; w0 nicht akkreditiert |wéchentlich
. . Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
Tuberse Sklerose (TSC1, TSC2); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); ~|NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tigig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] L N N
LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
. PP . Hochdurchsatzsequenzierung (NGS, Sequence capture; MiSeq
Tumordiagnostik (individuell); SNV, CNV EDTA-Blut, DNA; DNA Sequencing-by synthesis; MiSeq Control Software (lllumina); |NGS Target Enrichment Panel RH-MG-SOP-NGS-TruSight-Diagnostik (LDT) - 6 ABI310 nicht akkreditiert |14-tigig
[TruSight hereditary Cancer-Panel, lllumina] L N N
LocalRunManager (lllumina); SeqPilot (JSI medical Systems)) Thermocycler
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geanderte Parameter

ht mehre het
Untersuchungsart:

Molekularbiologische Untersuchungen (Amplifikationsverfahren)

Untersuchungsmaterial
Indikation und Analyt (MessgroRe) (Eingangsmaterial; Untersuchungstechnik Titel des Verfahrens Anweisung/Version Gerat akkreditiert seit Ansatztage
aaf. Testmaterial)
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Hintergrundliste ML

geanderte Parameter

ht mehre het
Untersuchungsart:
Molekularbiologische Untersuchungen (Amplifikationsverfahren)
Untersuchungsmaterial
Indikation und Analyt (MessgroRe) (Eingangsmaterial; Untersuchungstechnik Titel des Verfahrens Anweisung/Version Gerat akkreditiert seit Ansatztage
aaf. Testmaterial)
Untersuchungsart:
Molekularbiologische Untersuchungen (Hybridisierungsverfahren)
Untersuchungsmaterial
Indikation und Analyt (MessgroRe) (Eingangsmaterial; Untersuchungstechnik Titel des Verfahrens Anweisung/Version Gerat akkreditiert seit Ansatztage
aaf. Testmaterial)
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Hintergrundliste ML

geanderte Parameter

ht rehr-d et

Untersuchungsgebiet: Humangenetik (Zytogenetik)

Untersuchungsart:

Chromosomenanalyse

Untersuchungsmaterial
Indikation und Analyt (MessgroRe) (Eingangsmaterial; Untersuchungstechnik Titel des Verfahrens Anweisung/Version Gerat akkreditiert seit Ansatztage
aaf. Testmaterial)
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