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Bei Probenentnahme auf Sterilitat achten !

Material: EDTA-Vollblut 2,7 ml (originalverschlossen)

Hereditére Stoffwechselerkrankungen | Bindegewebs-/
Gerinnungsstérungen und Endokrinologie Aorten-Erkrankungen
3 Antithrombin-Ill-Defizienz (serpinct) | 3 Adrenogenitales Syndrom (CYP21A2) | 3 Thorakale Aortenerweiterung, TAAD
3 Faktor Il (Prothrombin-Variante) 3 Adrenogenitales Syndrom (CYP1181) (ACTA2, COL3AT, FBN1, MYH11, MYLK,
) ) . SMAD3, TGFB2, TGFBR1, TGFBR2)
3 Faktor V (Leiden-Variante) 3 Adrenogenitales Syndrom
T3 Faktor V (HR2, H1299R) (HSD3B2) £ Loeys-Dietz-Syndrom Typ1-4
3 Faktor V (Cambridge-Variante) [ alpha-1-Antitrypsin (AAT)-Mangel (TGFBR, TGFER2, SMAD3, TGFB2, TGFBJ)
3 Integrin-Hotspot (ITGA2:c.759>T) (SERPINA1-Hotspots) 3 Marfan-Syndrom
3 Faktor VII-Defizienz (F7) 3 monogene Adipositas (FBN1)
3 Fibrinogen-Defizienz (FGA, FGB, FGG) (MC4R, POMC, LEP, LEPR) 3 Ehlers-Danlos-Syndrom
3 MTHFR-Hotspots (A222V, E429A) [ Cystische Fibrose (CFTR-Hotspots) (COL3A1, COL5A1, COL5A2, COL1A1, COL1A2)
3 MTHFR-Komplettsequenzierung [ Cystische Fibrose [ Osteogenesis imperfecta
3 Protein C-Defizienz (PrROC) (CFTR-Komplettsequenzierung) (COL1A1, COL1A2)
[ Protein S-Defizienz (PROS1) 3 Fruktose-Intoleranz (ALDOB)
3 von-Willebrand-Syndrom (VWF) [ Lactose-Intoleranz  (LCT-Hotspots) EntWicklungsj_l
3 Hamochromatose (HFE-Hotspots) Wachstumsstorungen
Fir weiterfiihrende Analytik 3 H&mochromatose (HFE-Komplettseq) | T3 Angelman-Syndrom
nutzen Sie bitte den 3 Hamochromatose (15q11q13, ggf. UBE3A)
Anforderungsschein: (HFE, HJV, HAMP, TFR2, SLC40A1, BMP6) £ Prader-Will-Syndrom (15a11q13)
H"Molekulare . 3 Hereditare Pankreatitis [ Rett-Syndrom (MECP2)
dmostaseologie

Fam. Tumorerkrankungen

[ BRCA1/BRCA2-Analyse
(z.B. bei geplanter PARP-Inhib.-Therapie)

3 fam. Brust- u. Ovarialkarzinom

(BRCA1, BRCA 2, CHK2, PALB2,
RAD51C, ATM,CDH1,NBN,RAD51D, TP53)

3 hereditare Tumorpradisposition /
Li-Fraumeni-Syndrom (7P53)

3 hereditares Kolonkarzinom
(MLH1, MSH2, MSHS, PMS2, EPCAM)

3 hereditéres diffuses Magenkarzinom
(CDH1)

3 PTEN-Hamartom-Tumor-Syndrom/
Cowden-Syndrom (PTEN)

[ Peutz-Jeghers-Syndrom (STk11)
3 MEN Typ 1 (MEN1)
3 MEN Typ 2 A/B (RET)

(CFTR, PRSS1, SPINK1)

0

MODY Stufe 1 (Typen 1-7, 10, 12,13)
(HNF4A, GCK, HNF1A, INS, ABCC8, KCNJ11)

MODY Stufe 2 (Typen 8,9,71,14)
(CEL, PAX4, BLK, APPL1)

0

Morbus Meulengracht (uGT1A1-Hotspot)
Morbus Wilson (ATP7B)

Zdliakie (HLA-DQ2-DQ8)
Homozysteinurie Typ Il (MTHFR)

o000

Reproduktionsmedizin

3 Azoospermie

(AZFa-c, ggf. weitere Eingrenzung)
3 CBAVD (CFTR)
3 CBAVDX (ADGRG2)
3 Gonadendysgenesie (SRY)
3 Androgen-Insensitivitat (AR)

3 Pramature Ovarialinsuffizienz
(FMR1)

3 Kleinwuchs, Hypochondroplasie (FGFR3)
3 Kleinwuchs, Leri-Weill-Syndrom (SHOX)

3 Kleinwuchs
(SHOX, FGFR3, ANKRD11, BLM, CUL7,
IGF1R, PIK3R1, SCRAP, TRIM37, NBN, GRB10)

3 GroRwuchs
(NFIX, DIS3L2, GPC3, NSD1, DNMT3A,
EZH2, EED, CDKN1C)

3 CHARGE-Syndrom (CHD?7)
3 Fragiles-X-Syndrom (FMR1)
3 Hydrocephalus, L1-Syndrom (L1CAM)

Kardiovaskuladre
Risikofaktoren

3 ApoE-Polymorphismen

3 ApoB100-Polymorphismen

3 CETP-Polymorphismen

3 PAI-1-(4G/5G)-Polymorphismus
3 ACE-Polymorphismus

Rasopathien /
Neurofibromatose

3 Noonan-Syndrom
(PTPN11, BRAF, KRAS, MAP2K1, MAP2K2, NRAS,
RAF1, RIT1, SOS1, CBL, RASA2, RRAS, SHOC2, S0S2)
3 Rasopathie (Noonan-Syndrom-Gene plus HRAS)
3 Cardio-Facio-Cutanes-Syndrom
(BRAF, KRAS, MAP2K1, MAP2K2)
[ Costello-Syndrom (HRAS)
3 Neurofibromatose (NF1)
3 Legius-Syndrom (SPRED?)

Pharmakogenetik

3 5-Fluorouracil-Toxizitat (DPYD-Hotspots)
3 Abacavir-Unvertraglichkeit (HLA-B*57:01)

Weitere Diagnostik

3 Herzmyxome / Carney-Komplex Typ 1
(PRKAR1A)

3 HLA-B27

3 Holt-Oram-Syndrom (78X5)

3 R-Thalassamie /Sichelzellenanamie
(HBB)

3 Myoadenylat-Desaminase-Defizienz
(AMPD1)
3 Chorea Huntington (HTT)

3 Bestimmung fetaler Rhesusfaktor D
(RHD-NIPT)

Fir weitere Untersuchungen
kontaktieren Sie uns bitte unter
Telefon 0341 6565 795,
flir Vaterschaftstest unter
Telefon 0341 6565 793

0059 0213 08

Materialien: A = Abstrich, Asp = Aspirat, BAL = Bronch.-alv. Lavage, B = Biopsie, C = Citrat, CH = Chorionzotten, DNA = DNA, E = EDTA, Epl = EDTA-Plasma, Epl*

EDTA-Plasma tiefgefroren, FW = Fruchtwasser, GEx = GlucoExact, H = Himolysat

Hep = Li-Heparinblut, K = Kapillar, KM = Knochenmark, L = Liquor, Msha = Mundschleimhautabstrich, 1. MU = Morgenurin, NaF = Natrium-Fluorid, P = Punktat, 8 = Serum, §* = Serum tiefgefroren, Sp = Sputum, SR = Spezialrihrchen, St = Stuhl,
SU = Sammelurin, SU* = Sammelurin angesduert, U = Urin, VB = Vollblut ohne Trenngel

de



Krankenkassen bzw. Kostentrédger

Einwilligung zur

Name, Vomame des Versicherten humangenetischen Untersuchung
geb.am gemal’ Gendiagnostikgesetz (GenDG)
Kassen-Nr. Versicherten-Nr. Status
|
Betriebsstatten-Nr. Arzt-Nr. Datum

Geschlecht des Patienten:

Omannlich Oweiblich Odivers Ounbestimmt

EthisChe HErKUNFE «..veeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeee e Stempel

Bitte das Formular vollstandig ausfiillen! —
Angeforderte genetische Untersuchung (ggf. Gene/Indikation):

O diagnostisch
Opradiktiv / keine Symptome
Ovorgeburtlich!

'Auf die Risiken vor allem bei vorgeburtlichen invasiven Untersuchungen wird im Zuge der Aufklérung zum Eingriff hingewiesen.

Ich wurde von meinem behandelnden Arzt iber die oben genannte Untersuchung und deren Bedeutung informiert

und habe diese verstanden. Ich hatte genigend Bedenkzeit und bin mit der genetischen Untersuchung einverstanden. Dja  {LINein

Mir ist bekannt, dass ich diese Einwilligung jederzeit mit Wirkung fir die Zukunft schriftlich oder mundlich
gegeniiber meinem behandelnden Arzt widerrufen kann; dieser wird einen miindlichen Widerruf unverziiglich [ (0 Ja  [CJ Nein
dokumentieren. Er wird auch dem genannten Labor unverziglich einen Nachweis des Widerrufs Gbermitteln.

Ich bin damit einverstanden, dass der Untersuchungsauftrag bei Bedarf an ein spezialisiertes medizinisches Koope-

rationslabor weitergeleitet werden kann und Ergebnisse zur medizinischen Beurteilung mitgeteilt werden kénnen. L1Ja (DINein

Ich méchte tber die erhobenen Ergebnisse der genetischen Analysen informiert werden. Uber mein Recht auf

Nichtwissen bin ich informiert worden. DJa  |DINein

Ich méchte Gber ggf. erhobene Neben- und Zufallsbefunde informiert werden, wenn sie hinsichtlich meiner

personlichen Gesundheit und der meiner Blutsverwandten von Relevanz sind. LiJa  |DINein

Ich bin damit einverstanden, dass die Befunde der Analysen auch an folgende Arzte / Personen geschickt werden
(NG & AGTESSE): .euvreeieeiiteiteese ettt ettt s et sttt s b bbb ettt nsens et OJa |ONein

Ich bin damit einverstanden, dass die erhobenen Ergebnisse (iber die gesetzliche Frist von 10 Jahren hinaus gespei-

chert werden ohne darauf Anspruch zu erheben. O Ja  |DINein

Ich bin damit einverstanden, dass erhobene Daten und Ergebnisse iber die in Frage stehende Erkrankung in

verschlisselter Form zur Qualitatssicherung dokumentiert werden. CJa | LINein

Ich bin damit einverstanden, dass meine genetische Probe (DNA) nicht nach gesetzlicher Vorgabe unverziglich
vernichtet, sondern fur spatere genetische Untersuchungen archiviert wird. Sind diese Untersuchungen vollstandig
abgeschlossen, Gbereigne ich das verbleibende genetische Material in anonymisierter Form dem untersuchenden
Labor zur Qualitatssicherung sowie zu Forschungszwecken.

[OJa |ONein

Ort, Datum Unterschrift des/der Patienten/-in Unterschrift des/der GenDG
bzw. aller gesetzlicher Vertreter verantwortlichen Arztes/Arztin

Bei weiterfihrenden Fragen wenden Sie sich bitte an:

MVZ Labor Dr. Reising-Ackermann und Kollegen

Humangenetische Praxis, Tel. +49 341 99398491 Name des/der Arztes/Arztin in Druckbuchstaben
Zytogenetisches Labor, Tel. +49 375 281126
Molekulargenetisches Labor, Tel. +49 341 6565795

LY, MVZ Labor Leipzig
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