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Abetalipoproteindmie (MTTP) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Achondroplasie (FGFR3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Acoeruloplasminamie/Hypocoeruloplasminamie (CP) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
ACTH-unabhangige makronodulare adrenale Hyperplasie (ARMC5, GNAS) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Afibrinogenamie (FGA, FGB, FGG) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Agammaglobulinamie, x-chromosomal (BTK) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Albright-Osteodystrophie (GNAS) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Alloimmun-Thrombozytopenie (ITGA2B, ITGB3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Alport-Syndrom (COL4A3, COL4A4, COL4A5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Alport-Syndrom mit Leiomyomatose (COL4A5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Alstrom-Syndrom (ALMS1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Alzheimer-Erkrankung (APOE, APP, CLU, HFE) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Aminoazidurie (EHHADH, HNF4A, SLC2A2, SLC3A1, SLC6A19, SLCBA20, SLC7A7, |EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MT01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
SLC7A9, SLC16A1, SLC34A1, SLC36A2)
Amyloidose vom Finnischen Typ (GSN) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Angiofibrom (MEN1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Aniridie-Wilms-Tumor-Syndrom (PAX6, WT1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Apolipoprotein-Mangel (APOA1, APOA2, APOA5, APOB, APOC1, APOC2, APOC3, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
APOE, APOL1, CLU)
Apparenter Mineralocortocoid Exzess (HSD11B2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Argininbernsteinsaure-Krankheit (ASL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Arteriosklerose EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
(APOB, APOE, HABP2, LDLR, LPA, MTHFR, SLC3A1)
ATTR-Amyloidose (TTR) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Autismus (PAX6, WT1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Autoimmune Polyendokrinopathie (AIRE) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Autoimmunerkrankungen EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer

(AIRE, GC, PLA2R1)
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,(AVL\J/’::C))E:I)ammatorisches periodisches Fieber mit Immundefizit und Thrombozytopenie EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Autosomal dominante polyzystische Nierenerkrankung (DNAJB11, GANAB, PKD1, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
PKD2)
Autosomal dominante tubulointerstitielle Nierenerkrankung (ADTKD) (HNF1B, REN, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
SEC61A1, UMOD)
Autosomal dominanter Protein C-Mangel (PROC) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Autosomal dominanter Protein S-Mangel (PROS1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Autosomal rezessive polyzystische Nieren- und Lebererkrankung EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
(DZIP1L, PKHD1)
Autosomal rezessiver Protein C-Mangel (PROC) EDTA-Blut; DNA | Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Autosomal rezessiver Protein S-Mangel (PROS1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Bardet-Biedl-Syndrom EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
(ARLG, BBIP1, BBS1, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, BBS10, BBS12, CEP290,
IFT27, LZTFL1, MKKS, MKS1, SDCCAGS8, TRIM32, TTC8, WDPCP)
Bartter-Syndrom (BSND, CASR, CLCNKA, CLCNKB, GNA11, KCNJ1, SLC12A1) EDTA-Blut; DNA | Sanger-Sequenzierung MT01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Basedow-Krankheit (GC) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Benigne Hyperprorenindmie (REN) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Bernard-Soulier-Syndrom (GP1BA, GP1BB, GP9) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Blomstrand-Chondrodysplasie (PTH1R) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Branchio-oto-renale Dysplasie (EYA1, SIX5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Branchiootisches Syndrom (EYA1, SIX1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
gg)nchiglstasien mit und ohne erhéhtem Chlorid im Schweill (SCNN1A, SCNN1B, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer

NN1
Brunner-Syndrom (MAOA) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
C3-Glomerulonephritis (ADAMTS13, C1QA, C1QB, C1QC, C3, CD46, CFB, CFD, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
CFH, CFHR1, CFHR2, CFHR3, CFHR4, CFHRS5, CFI, CLU, DGKE, PIGA, THBD)
Calciphylaxie EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer

(FGF23, NT5E, VDR) [NT5E — Sequenzierung ausgewahlter Genabschnitte]
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Caroli-Erkrankung (PKHD1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
CFHR5-Nephropathie (CFHRS5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Charcot-Marie-Tooth-Hoffmann-Krankheit (INF2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Chyl)omikronémie (ABCA1, ABCG5, APOA5, APOC2, APOE, GPIHBP1, LCAT, LIPC, |EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
LPL
CINCA-Syndrom (NLRP3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Citrullinamie (ASS1, SLC25A13) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Coenzym Q10-Mangel (COQ2, COQ6, COQ9, PDSS1, PDSS2) EDTA-Blut; DNA | Sanger-Sequenzierung MT01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Conn-Syndrom (CACNA1H, KCNJ5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Coumarin-Resistenz (VKORC1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Crigler-Najjar-Syndrom (UGT1A) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Crouzon-Syndrom (FGFR3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Cryopyrin-assoziiertes periodisches Fieber-Syndrom (NLRP3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Cystinose (CTNS) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Cystinurie (SLC3A1, SLC7A9) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
DEND-Syndrom (KCNJ11) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Dense Deposit Disease (ADAMTS13, C1QA, C1QB, C1QC, C3, CD46, CFB, CFD, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
CFH, CFHR1, CFHR2, CFHR3, CFHR4, CFHRS, CFI, CLU, DGKE, PIGA, THBD)
Denys-Drash-Syndrom (WT1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Diabetes mellitus mit Insulinresistenz und Acanthosis nigricans (INSR) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Diabetische Nephropathie (ACE, AGT) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Dihydroxyadenin-Urolithiasis (APRT) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Dilatative Kardiomyopathie 1A (LMNA) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Donnai-Barrow-Syndrom (LRP2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Dyschondrosteosis Leri-Weill (SHOX) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Dysfibrinogenamie (FGA, FGB, FGG) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
EAST-Syndrom (KCNJ10) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer

Erstellt und geprift durch QMB:
Dr. rer. nat. Mandy Benke
Datum: 28.04.2022
http://gmb.moldiag.intern

Gepruft durch Techn. Laborleiter:

Dr. rer. nat. Mandy Benke

Datum: 28.04.2022

Freigegeben durch Management:
Dr. med. Mato Nagel

Datum: 28.04.2022




Molekulargenetisches
Labor

WeiRwasser

Liste

L 02/02

Leistungsverzeichnis

Version 02

Revisionsnummer:
02/L-02/02/14.12.2023

Seite 4 von 16

Analyt (MessgroRe) Untersuchungs- |Untersuchungstechnik |Anweisung/ | Gerit

material (Matrix) Version
Eiken-Syndrom (PTH1R) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Endozytosestérungen der proximalen Tubulusfunktion (LRP2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Epstein-Syndrom (MYH9) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Erbliche Diabetesneigung (IRS1, PDX1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Erbliche Erkrankungen mit heterotroper Knochenbildung (ACVR1, FGF23, GALNTS3, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
GNAS, KL)
Erbliche Pankreaserkrankungen (NEK8, NPHP3, PRSS1, SPINK1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Erbliche renale Salzverlust-Syndrome (BSND, CASR, CLCNKA, CLCNKB, CLDN16, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
CLDN19, CNNM2, EGF, EGFR, FXYD2, GNA11, HNF1B, KCNA1, KCNJ1, KCNJ10,
SLC12A1, SLC12A3, TRPM6)
Erbliche Schwerhdérigkeit 97 (MET) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Erkrankungen der glomerularen Basalmembran EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
(CD151, COL4A1, COL4A2, COL4A3, COL4A4, COL4A5, LMX1B, MYH9)
Erwachsenentyp der Laktoseintoleranz (LCT, MCM6) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Erythrocyten-Lactat-Transporter-Mangel (SLC16A1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Faktor XII-Mangel (F12) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Faktor XIlIl A-Mangel (F13A1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Faktor XIll B-Mangel (F13B) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Familiare Erythrozytose 2 (VHL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Familidre hyperphosphatamische tumorale Kalzinose (FGF23, GALNT3, KL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Familiare hypocalciurische Hypercalciamie (AP2S1, CASR, GNA11) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Familiare kombinierte Hyperlipamie (APOA1, APOA5, APOC3, APOE, CETP, LCAT, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
LDLR, LIPC, LIPE, LPL, PCSK9, PPARG)
Familiare Tumorcalcinose (FGF23, GALNT3, KL ) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Familidres kalteinduziertes autoinflammatorisches Syndrom (NLRC4, NLRP3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Familiares Mittelmeerfieber (MEFV, NOD2, SAA1, TNFRSF1A) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Fanconi-Bickel-Syndrom (SLC2A2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Fanconi-Syndrom (EHHADH, HNF4A, SLC34A1) EDTA-Blut; DNA | Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
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Fechtner-Syndrom (MYH9) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
FGF23-induzierte hypophosphatamische Rachitis (DMP1, ENPP1, FGF23, PHEX) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Fibrodysplasia ossificans progressiva (ACVR1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Fibronectin-Glomerulopathie (FN1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Fischaugen-Erkrankung (LCAT) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Fokal segmentale Glomerulosklerose (FSGS) (ACTN4, APOL1, CD2AP, CLU, INF2, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
MYO1E, PAX2, TRPC6)
Frasier-Syndrom (WT1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Fruktoseintoleranz (ALDOB) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Fruktosemalabsorption (SLC2A5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Fruktosurie (KHK) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Galactosamie (GALT) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Generalisierte arterielle Verkalkung bei Kleinkindern (ABCC6, ENPP1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Generalisierte Lipodystrophie (AGPAT2, BSCL2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Genetisch bedingte Hyperbilirubinamie (UGT1A) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Genetische Erkrankungen der Adenohypophyse (TBX19) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Genetische Erkrankungen der Hypophyse (TBX19) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Gestationsdiabetes (ABCC8, APPL1, BLK, CEL, CIDEC, GCK, HNF1A, HNF1B, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
HNF4A, INS, KCNJ11, KLF11, LMNA, NEUROD1, PAX4, PDX1, PLIN1, PPARG,
TRPM6)
Gilbert-Syndrom (UGT1A) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Gitelman-Syndrom (SLC12A3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Glanzmann-Thrombasthenie (ITGA2B, ITGB3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Sll\c/l)gggulozystische Nierenerkrankung mit Hyperurikdmie und Isosthenurie (HNF1B, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Glucose-Galactose-Malabsorption (SLC5A1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Glukokortikoid-getriggerter Hypertonus (NR3C1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Glukokortikoid-Resistenz (NR3C1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
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Glycolipidose (GNE, SLC17A5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Goodpasture-Syndrom (COL4A3, COL4A3BP, COL4AS5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
HADH-Mangel (HADH) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hamochromatose (BMP2, FTH1, HAMP, HFE, HFE2, SLC40A1, TFR2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hamolytisch Uramisches Syndrom (ADAMTS13, C3, CD46, CFB, CFH, CFHR1, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
CFHR2, CFHRS3, CFHR4, CFHRS, CFI, CLU, DGKE, PIGA, THBD)
HANAC-Syndrom (COL4A1, COL4A2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hartnup-Erkrankung (SLC6A19) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
HDR-Syndrom (GATA3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hepatozellulares Karzinom (MET) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hereditare Arrhythmie (KCNJ5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hereditare Behget-ahnliche Krankheit des Kindes (TNFAIP3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hereditare distale Motorneuronen-Neuropathie Typ 5A (BSCL2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hereditare Leiomyomatose mit Nierenzellkarzinom (FH) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hereditare Myokymie Typ 1 (KCNA1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hereditare pulmonale Embolie (F5, F12, HABP2, MTHFR, PROC, PROS1, SERPINC1, |[EDTA-Blut; DNA | Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
THBD, VKORC1)
Hereditare Rachitis (ALPL, CLCN5, CYP2R1, CYP27B1, DMP1, ENPP1, FAM20C, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
FGF23, FGFR1, KL, OCRL, PHEX, RXRA, SLC9A3R1, SLC20A2, SLC34A1,
SLC34A3, VDR)
Hereditare sensorisch-autonome Neuropathie Typ 2A (WNKT1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hereditare Stérungen des Proteinmetabolismus (ALB, CP) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hereditare Thrombozytenerkrankungen (ABCG5, GP1BA, GP1BB, GP9, ITGA2B, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
ITGB3, MYH9, WDR1)
Hereditarer Diabetes insipidus (AQP2, AVP, AVPR2, CISD2, WFS1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hereditares Angioddem (F12, SERPING1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hereditares Glaukom (ASB10, CYP1B1, LMX1B, LTBP2, MYOC, NTF4, OPA1, OPTN, [EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer

WDR36)
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Hereditares Lymphddem (FLT4, VEGFC) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hereditares papillares Nierenzellkarzinom 1 (MET) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Histamin-Intoleranz (AOC1, HNMT, MAOA, MAOB) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyper-IgD-Syndrom (MVK) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyper-IgM-Syndrom (AICDA, CD40, CD40LG, UNG) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyperaldosteronismus (CACNA1H, CYP11B1, CYP11B2, KCNJ5, NR3C1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyperalphalipoproteinamie (APOC3, CETP) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypercalciurische Hypocalciamie 1 (CASR) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypercalciurische Hypocalciamie 2 (GNA11) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypercholesterinamie (APOB, LDLR, LDLRAP1, LPA, PCSK9) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyperferritindmie-Katarakt-Syndrom (FTL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyperglycinurie (SLC36A2, SLC6A19, SLC6A20) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyperinsulindmische Hypoglycamie EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
(ABCC8, GCK, GLUD1, HADH, HNF1A, HNF4A, INSR, KCNJ11, SLC16A1)
Hyperkatabole Hypoproteinamie (B2M) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyperlipamie (ABCA1, ABCG5, APOA1, APOA5, APOB, APOC2, APOC3, APOE, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
CETP, GPIHBP1, LCAT, LDLR, LDLRAP1, LIPC, LIPE, LPA, LPL, PCSK9, PPARG)
Hyperornithindmie-Hyperammonamie-Homocitrullinurie-Syndrom (SLC25A15) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyperoxalurie (AGXT, GRHPR, HOGA1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyperparathyreoidismus (AP2S1, CASR, CDC73, GCM2, GNA11) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyperthyreose (CACNA1S, GC, GNAS) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypertonie-Brachydaktylie-Syndrom (PDE3A) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypertriglyceridamie (APOA5, APOE, GPIHBP1, LIPC, LIPE, LPL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyperurikdmie (HPRT1, REN, UMOD) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hyperzinkamie und Hypercalprotectinamie (PSTPIP1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypoaldosteronismus (CYP11B2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypoalphalipoproteinamie (ABCA1, APOA1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
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Hypobetalipoproteinamie (ANGPTL3, APOB) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypoinsulinamische Hypoglycamie (AKT2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypokalidmische periodische Paralyse 1 (CACNA1S) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypomagnesiamie (CLDN16, CLDN19, CNNM2, EGF, EGFR, FXYD2, HNF1B, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
KCNA1, SLC12A3, TRPM6)

Hypomethylierungs-Syndrom (ZFP57) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypoparathyreoidismus (AP2S1, CASR, GATA3, GCM2, GNA11, PTH, TBCE) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypophosphatamische Rachitis mit Hyperparathyroidismus (KL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypophosphatédmische Rachitis vom Fanconi-Typ (CLCN5, OCRL, SLC34A1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Hypophosphatasie (ALPL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
IgA-Nephropathie (CFHR1, CFHR3, CFHRS5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Iminoglycinurie (SLC36A2, SLC6A19, SLC6A20) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Infantile Hypercalciamie (CYP24A1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Infantile Sialinsaurespeicherkrankheit (SLC17A5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Infantiles kapillares Hamangiom (FLT4) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Inkludionskdrpermyopathie 2 (GNE) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Insulinresistenz (CIDEC, ENPP1, INSR, IRS1, IRS2, PPARG) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Isolierter kongenitaler ACTH-Mangel (TBX19) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Ivemark-Syndrom (NEK8, NPHP3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Joubert-Syndrom (CEP290, MKS1, NPHP1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Karyomegale interstitielle Nephritis (FAN1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Karzinoidtumore der Lunge (MEN1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Karzinom der Nebenschilddriise (CDC73) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Kelley-Seegmiller-Syndrom (HPRT1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Kenny-Caffey-Syndrom (TBCE) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Kombinierter Hypophysenhormon-Mangel (HESX1, LHX3, LHX4, POU1F1, PROP1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
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\Ij&rg%ir&i?;‘ter Mangel an Vitamin-K-abhangigen Koagulationsfaktoren (GGCX, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Komplement C1g-Mangel (C1QA, C1QB, C1QC) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Komplement C1r/C1s-Mangel (C1R) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Komplement C1s-Mangel (C1S) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Komplement C2-Mangel (C2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Komplement C3-Mangel (C3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Komplement C4-Mangel (C4A, C4B, SERPING1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Komplement C5-Mangel (C5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Komplement C8-Mangel (C8A, C8B, C8G) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Komplement C9-Mangel (C9) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Komplementfaktor D-Mangel (CFD) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Komplementfaktor I-Mangel (CFl) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Komplementfaktor-Properdin-Mangel (CFP) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Kongenitale adrenale Hyperplasie bei 17-alpha-Hydroxylase-Mangel (CYP17A1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Kongenitale Anomalien der Niere und des Harntraktes 1 (DSTYK) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Kowarski-Syndrom (GH1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
L-Ferritin-Mangel (FTL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Lactasemangel (LCT) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Langer-Mesomelie (SHOX) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Laron-Syndrom (GHR) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Lebersche kongenitale Amaurose (CEP290) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Leprechaunismus (INSR) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Lesch-Nyhan-Syndrom (HPRT1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Liddle-Syndrom (NEDD4, NR3C2, OXSR1, SCNN1B, SCNN1G, STK39) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Lipom (MEN1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Lipoprotein-Glomerulopathie (APOE) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
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Lippen-Kiefer-Gaumenspalte 11 (BMP4) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Long-QT-Syndrom (KCNJ5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Lowe-Syndrom (OCRL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Lupus erythematodes Nephritis (C1QA, C1QB, C1QC, CFHR1, CFHR3) EDTA-Blut; DNA | Sanger-Sequenzierung MT01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Lysinurische Proteinintoleranz (SLC7A7) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Makuladegeneration (APOE, C2, C3, CFH, CFHR1, CFHR3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Malouf-Syndrom (LMNA) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Masern-Infektanfalligkeit (CD46) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
McCune-Albright-Syndrom (GNAS) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Meckel-Syndrom (NPHP3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Mediterrane Makrothrombozytopenie (ABCG5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Medullare Nierenzysten (UMOD) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Meerblaue Histiozyten-Erkrankung (APOE) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
!\I_/Ir\l)Ell\]gg)-Syndrom (EHHADH, ND1, ND5, ND6, TRNC, TRNH, TRNK, TRNQ, TRNS1, |EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Membranoproliferative Glomerulonephritis (MPGN) (ADAMTS13, C1QA, C1QB, C1QC, |EDTA-Blut; DNA | Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
C1S, C3, CD46, CFB, CFD, CFH, CFHR1, CFHR2, CFHR3, CFHR4, CFHRS, CFl,
CLU, DGKE, PIGA, THBD)
Membrandse Glomerulonephritis (PLA2R1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
g/lenincg:oko)kken-lnfektanfélligkeit (C3, C5, C8A, C8B, C8G, C9, CD46, CFB, CFD, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer

FH, CFP
Mesangioproliferative Glomerulonephritis (C1QA, C1QB, C1QC, CFHR1, CFHRS, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
CFHR5, SMARCAL1)
Metabolische Stérungen der proximalen Tubulusfunktion (ALDOB, CLCN5, CTNS, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
EHHADH, GALT, HNF4A, ND1, ND5, ND6, OCRL, SLC2A2, SLC34A1, TRNC, TRNH,
TRNK, TRNQ, TRNS1, TRNS2)
Methioninadenosyltransferase-Mangel (MAT1A) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Mevalonat-Kinase assoziierte entztindliche Erkrankungen (MVK) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Mevalonsaure-Azidurie (MVK) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
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Minderwuchs (SHOX) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Mitochondrialer Diabetes mellitus (TRNE, TRNK, TRNL1, TRNS2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
MODY Diabetes (ABCC8, APPL1, BLK, CEL, GCK, HNF1A, HNF1B, HNF4A, INS, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
KCNJ11, KLF11, NEUROD1, PAX4, PDX1)
Monocarboxylate-Transporter 1 Mangel (SLC16A1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Monogener Hypertonus (CACNA1H, CUL3, CYP11B1, CYP11B2, HSD11B2, KCNJ5, |EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
KLHL3, NEDD4, NR3C1, NR3C2, OXSR1, PDE3A, SCNN1A, SCNN1B, SCNN1G,
STK39, WNK1, WNK4)
Monosacchariduria (KHK, SLC5A1, SLC5A2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Morbus Dent (CLCN5, OCRL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Morbus Fabry (GLA) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Muckle-Wells-Syndrom (NLRP3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Muenke-Syndrom (FGFR3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Multiple endokrine Neoplasie 1 (MEN1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Multiple Kalzifikation der Gelenke und Arterien EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
(NT5E) [Sequenzierung ausgewahlter Genabschnitte]
Murk-Jansen metaphyseale Chondrodysplasie (PTH1R) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Nagel-Patella-Syndrom (LMX1B) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Nebennierenadenom (MEN1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Nebenschilddriisenadenom (MEN1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Neigung zu autoimmunbedingten Schilddriisenerkrankungen (GC) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Neigung zu Fettleibigkeit (ENPP1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Neigung zu maligner Hyperthermie 5 (CACNA1S) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Neigung zur thyreotoxischen periodischen Paralyse 1 (CACNA1S) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Neonat)aler Diabetes mellitus (ABCC8, GCK, HNF1B, INS, INSR, KCNJ11, PDX1, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
ZFP57
Nephritisches Syndrom (CD151, CFHR5, COL4A1, COL4A2, COL4A3, COL4A4, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer

COL4A5, LMX1B, MYH9)
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Nephrocalcinose (AGXT, ALPL, ATP6V0A4, ATP6V1B1, BSND, CA2, CASR, CLCN5, |EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
CLCNKA, CLCNKB, CLDN16, CLDN19, CYP24A1, CYP27B1, CYP2R1, DMP1,
ENPP1, FAM20C, FGF23, FGFR1, GNA11, GRHPR, HOGA1, KCNJ1, KL, OCRL,
PHEX, RXRA, SLC4A1, SLC4A4, SLC9A3R1, SLC12A1, SLC20A2, SLC34A1,
SLC34A3, VDR, VIPAS39, VPS33B)
Nepbhrolithiasis-Diarrhoe-Syndrom (SLC26A6) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Nephronophthise (CEP290, INVS, IQCB1, NEK8, NPHP1, NPHP3, NPHP4, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
SDCCAGS)
Nephropathie mit pratibialer epidermolysis bullosa und Schwerhérigkeit (CD151) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Nephrotisches Syndrom (APOE, ARHGDIA, COQ8B, DGKE, EMP2, FAT1, GPC5, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
LAMB2, LRP2, NPHS1, NPHS2, PLCE1, PTPRO, SMARCAL1, WT1)
Nicht-medulladres Schilddrisenkarzinom (HABP2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Nicht-papillares Nierenzellkarzinom (HNF1A, HNF1B, VHL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Nierenamyloidose (APOA1, APOA2, B2M, CST3, FGA, LYZ) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Nierenzysten und Diabetes (RCAD) (HNF1B) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Nonaka-Myopathie (GNE) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Norum-Krankheit (LCAT) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Ornithin-Aminotransferase-Mangel (OAT) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Ornithin-Carbamoyltransferase-Mangel (OTC) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Osteofibrose Dysplasie (MET) EDTA-Blut; DNA | Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Osteoglophone Dysplasie (FGFR1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Osteopathia striata mit kranialer Sklerose (AMER1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Osteopetrose (CA2, LRP5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Osteoporose (CASR, LRP5, RXRA, VDR) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Ovalozytose (SLC4A1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Pankreasagenesie 1 (PDX1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Papillorenales Syndrom (PAX2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Parodontales Ehlers-Danlos-Syndrom (C1R, C1S) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
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Paroxysmale nachtliche Hamoglobinurie (PIGA) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Partielle Lipodystrophie (CIDEC, LMNA, PLIN1, PPARG) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
I(Doe_ll’_iatljl_ils',\i:;es Fieber mit Beginn im Kindesalter-Pannikulitis-Dermatose-Syndrom EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Periodisches Fieber-infantile Enterocolitis-autoinflammatorisches Syndrom (NLRC4) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Phaochromozytom (GDNF, KIF1B, MAX, RET, SDHB, SDHD, TMEM127, VHL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Polyzystische Lebererkrankung (LRP5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Polyzystische Nierenerkrankung 6 (DNAJB11) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Porenzephalie (COL4A1, COL4A2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Porokeratose 3 (MVK) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Pradisposition zur Urolithiasis (ALPL, CASR) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Praeklampsie (APOL1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
grimégr Ir;1mundefekt (ADA2, APOL1, C3, C5, C8A, C8B, C8G, C9, CD46, CFB, CFD, |[EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer

FH, CFP
Progressive kndcherne Heteroplasie (GNAS) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Pseudohyperaldosteronismus (HSD11B2, NEDD4, NR3C2, OXSR1, SCNN1B, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
SCNN1G, STK39)
Pseudohyperparathyreoidismus (PTH1R) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Pseudohypoaldosteronismus (CUL3, KLHL3, NR3C2, SCNN1A, SCNN1B, SCNN1G, |EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
WNK1, WNK4)
Pseudohypoparathyreoidismus (GNAS, STX16) EDTA-Blut; DNA | Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Pseudoxanthoma elasticum-ahnliche Erkrankung mit komplexem EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Gerinnungsfaktorenmangel (GGCX)
Pyogene Arthritis - Pyoderma gangraenosum - Akne — Syndrom (PSTPIP1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Rabson-Mendenhall-Syndrom (INSR) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Raine-Syndrom (FAM20C) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Renal-hepatisch-pankreatische Dysplasie (NEK8, NPHP3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
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Renale Dysplasie mit Hypopituitarismus und Diabetes (HNF1A) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Renale Glucosurie (SLC5A2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
E(Fa)rlw(%li)HypodyspIasie/ApIasie (DSTYK, FGF20, GREB1L, ITGA8, PAX2, RET, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Renale Hypourikédmie (SLC22A12, SLC2A9) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Renale Stérungen der Calciumhomdostase EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
(ALPL, AP2S1, CASR, CYP24A1, FGF23, GALNT3, GNA11, KL)

\R;SréaélgBtt)Jbulére Azidose (ATP6VOA4, ATP6V1B1, CA2, SLC4A1, SLC4A4, VIPAS39, |EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Renaler Diabetes insipidus (AQP2, AVPR2) EDTA-Blut; DNA | Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Renotubulare Dysgenesie (ACE, AGT, AGTR1, REN) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Resistenz gegenulber Trypanosoma brucei (APOL1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Salla-Erkrankung (SLC17A5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Schilddrisenhormonresistenz (RXRA, THRB) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Schilddriisenkarzinome (HABP2, RET) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Schimke-Dysplasie (SMARCAL1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Schlechtes Ansprechen auf Eculizumab (C5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Schwangerschaftsexazerbierter Hypertonus (NR3C2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Schwere Fettsucht (PPARG) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Sebastian-Syndrom (MYH9) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Senior-Loken-Syndrom (CEP290, IQCB1, NPHP1, NPHP3, NPHP4, SDCCAGS) EDTA-Blut; DNA | Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Sialurie (GNE) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Sitosterolamia (ABCG5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Sneddon-Syndrom (ADA2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Somatisches Nephroblastom (WT1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Spastische Paraplegie 17 mit Amyotrophie der Hande und Fifze (BSCL2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Stoérungen der renalen Phosphattransporter (SLC9A3R1, SLC20A2, SLC34A1, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer

SLC34A3)
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Suszeptibilitat fir Typ 1 Diabetes (HNF1A, INS) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Syndrom der diinnen Basalmembran (COL4A3, COL4A4, COL4AS5) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Syndromische Microphthalmie 6 (BMP4) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Tangier-Erkrankung (ABCA1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Thanatophore Dysplasie (FGFR3) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Thrombotisch Thrombozytopenische Purpura (ADAMTS13) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Thrombotische Mikroangiopathien (ADAMTS13, C3, C5, CD46, CFB, CFH, CFHR1, EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
CFHR2, CFHRS3, CFHR4, CFHRS, CFI, CLU, DGKE, PIGA, THBD)
TNF-Rezeptor-assoziiertes periodisches Fieber-Syndrom (TNFRSF1A) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Uratnephropathie (HPRT1, REN, SLC22A12, SLC2A9, UMOD) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Vaskulare Kalzifikation (ABCC6, ENPP1, FGF23, NT5E, VDR) [NT5E — Sequenzierung |EDTA-Blut; DNA | Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
ausgewahlter Genabschnitte]
Vaskulitis durch ADA2-Mangel (ADA2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Vergrolerter Vestibularaquaduct (FOXI1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Vitamin D-abhangige Rachitis (RXRA, VDR) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Vitamin D-hydroxylasemangelbedingte Rachitis (CYP2R1, CYP27B1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Von Hippel-Lindau-Syndrom (VHL) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Wachstumshormon-Mangel (BTK, GH1, GHRH, GHRHR, GHSR) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Wachstumshormon-Uberempfindlichkeit (GHR) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Wachstumshormon-Unempfindlichkeit (GHR, IGF1, IGF1R, IGFALS, STAT5B) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
WAGR-Syndrom (PAX6, WT1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Weitwinkelglaukom 1 (ASB10, MYOC, NTF4, OPTN, WDR36) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Weitwinkelglaukom 3 (CYP1B1, LTBP2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Wolfram-Syndrom (CISD2, WFS1) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
X-chromosomaler familiarer Kleinwuchs (SHOX) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Y-chromosomaler familiarer Kleinwuchs (SHOX) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Zahnbildungsstérungen (PTH1R) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
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Zentraler Diabetes insipidus (AVP) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
Zerebrale Mikroangiopathie mit Blutung (COL4A1, COL4A2) EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer
EDTA-Blut; DNA |Sanger-Sequenzierung MTO01/03 Applied Biosystem 3130 Genetic Analyzer

Zerebroarterielle Amyloidose (APP, CST3, ITM2B)

Stand: 14.12.2023
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