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Allgemeine Informationen
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and Transcriptomics

Patient / Ratsuchender Einsender / Klinik
Name: Name:
Vorname: Vorname:
Geburtsdatum: Einrichtung:
Geschlecht: 0 mannlich O weiblich Strale:

PLZ/Stadt:

Untersuchungsmaterial
Telefon/Fax:

Q Blut___ ml (mind. 2 ml EDTA-Blut bei Einzelgen / mind. 5 ml EDTA-BIut bei Panel)
E-Mail:
O DNA__ g (mind. 5 ug DNA, Konz. = 50ng/pul) DNA-NTr.:
O Sonstiges
Rechnung
Patienten-ID:
O an Patient O an Einsender / Klinik
Entnahmedatum:
Der Versand der Proben per Post in einem Karton oder gepolsterten Umschlag ist problemlos 0 GKV-Patient (bitte Uberweisungsschein 10 mit Ausnahmekennziffer 32010
moglich. Die Proben sollten nicht direkter Sonneneinstrahlung ausgesetzt sein. Versandmaterial beifiigen)

konnen Sie unter +49 7071 565 44 00 oder per E-Mail (info@cegat.de) kostenlos anfordern.

Einversténdniserklarung

Mit dieser Unterschrift bestatige ich nach erfolgter Aufklarung gemaB GenDG und unter Kenntnis meines Widerrufsrechts mein
Einverstandnis mit der/den genetischen Analyse(n) und der dafiir erforderlichen Probenentnahme.

Mit der Aufbewahrung von Probenmaterial zum Zweck der Nachpriifbarkeit, der Qualitatssicherung Q Ja O Nein
bzw. fir erganzende Untersuchungen bin ich einverstanden.

Die Untersuchungsergebnisse sollen tber die gesetzliche Frist von 10 Jahren hinaus aufbewahrt werden. Q Ja O Nein

Mit der Weiterleitung des Untersuchungsauftrages oder weiterfihrender Diagnostik im Rahmen der Q Ja O Nein
medizinischen Fragestellung an Kooperationslabore bin ich bei Bedarf einverstanden.

Mit der Aufbewahrung und Verwendung von Untersuchungsmaterial und/oder Befunden fiir wissenschaftliche a Ja QO Nein
Zwecke in anonymisierter Form bin ich einverstanden.

In seltenen Einzelfallen kdnnen medizinische Erkenntnisse gewonnen werden, die nicht im Zusammenhang mit dem Untersuchungsauftrag stehen.
Uber diese Erkenntnisse méchte ich:

Q nicht informiert werden O in jedem Fall informiert werden

O nurinformiert werden, wenn sich daraus fiir mich oder meine Verwandten Mdglichkeiten fiir eine Behandlung ableiten lassen

Ich bin damit einverstanden, dass die Befunde der Analyse(n) zusétzlich zum Einsender an folgende Arzte/Personen geschickt werden:

Herr/Frau Dr.: Anschrift:

Herr/Frau: Anschrift:

Diese Einwilligungserklarung kann ich jederzeit ohne Angabe von Griinden widerrufen. Ich hatte die notwendige Bedenkzeit.

Patient / gesetzl. Vertreter (Druckbuchstaben) Arzt (Druckbuchstaben) Arztstempel / Klinik ggf. Barcode
X X

Patient / gesetzl. Vertreter (Unterschrift) Arzt (Datum, Unterschrift)

Ansprechpartner

Dr. Christian Wilhelm

Tel: +49 7071 565 44 402 Die CeGaT ist von der deutschen

Fax: +49 7071 565 44 22 (( DAk]ﬁm Akkreditierungsstelle nach B

E-Mail:  christian.wilhelm@cegat.de siegome  DIN EN IS0 15189:2007 akkreditiert.
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Pradiktive Diagnostik
Falls es sich um eine pradiktive Diagnostik handelt, fiillen und drucken Sie bitte das zusétzliche Formular ,,Pradiktive Diagnostik: 2. Probe“ aus!

Pradiktive Diagnostik darf gemé&R Gendiagnostikgesetz nur durch Fachérztinnen oder Facharzte fiir Humangenetik oder andere Arztinnen oder
Arzte, die sich beim Erwerb einer Facharzt-, Schwerpunkt- oder Zusatzbezeichnung fiir genetische Untersuchungen im Rahmen ihres Fachgebietes
qualifiziert haben, beauftragt werden (GenDG, §7,1).

Bitte bestéatigen Sie als einsendender Arzt mit lhrer Unterschrift, dass diese Qualifikation gegeben ist:

X

Arzt (Unterschrift)

Indikation / Verdachtsdiagnose

Weitere Informationen

O autosomal dominant O sporadisch a  familiar O Segregation zu:
O autosomal rezessiv Q X-chromosomal O konsanguin Ethnische Herkunft:
Stammbaum

1 Indexpatient
O D nicht betroffen
Elternpaar £ Schwangerschaft Eineiige Zwillinge
‘ . betroffen
|  Abort, Totgeburt
(® [*] Ubertrager
Verwandtenehe <> Geschlecht unbekannt Zweieiige Zwillinge
&5 [/] verstorben

Zur besseren Veranschaulichung und Beschreibung der Familienanamnese stellt CeGaT kostenlos einen Stammbaumgenerator unter http://pedigree.cegat.de zur Verfiigung.

Bemerkungen / Erganzungen
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Untersuchungsauftrag allgemein

uns in Verbindung.

Gene / OMIM-Nr.

Bitte beachten Sie unsere vollstédndige Genliste mit iiber 500 Genen unter www.cegat.de. Sollte das von Ihnen gewiinschte Gen nicht auf der Liste enthalten sein, setzen Sie sich bitte mit

Untersuchungsauftrag fiir ausgewahlite Einzelgen-Analysen
Fettstoffwechselstérung

QO  Familiar defektes Apolipoprotein B-100 (Analyse der von Exons 26 und 29
des APOB-Gens kodierten Aminosauren 3435-3574 und 4360-4563)
Autosomal dominante fam. Hypercholesterindmie (LDL-Rezeptor-Mutation)
Autosomal dominante fam. Hypercholesterindmie Typ 3 (PCSK9-Mutation)
Autosomal rezessive Hypercholesterinamie (ARH; LDLRAP1-Gen)
Apolipoprotein E-Genotyp (e2-, €3- und e4-Allel)

Lipoproteinlipase (LPL)-Defizienz (Chylomikrondmie-Syndrom)
Apolipoprotein C-lI-Defizienz (Chylomikronamie-Syndrom)

Apolipoprotein A-V-Defizienz (Chylomikrondmie-Syndrom)
Cholesterinester-Speicherkrankheit und Morbus Wolman (LIPA-Gen)

ooopooo0oo

Leber-/Stoffwechselerkrankungen

Alpha-1-Antitrypsin-Def. (S- u. Z-Mut.; Sequenzierung n. Riicksprache)
Hamochromatose Typ 1 (C282Y- und H63D-Mut.; Seq. n. Rucksprache)
Hamochromatose Typ 4 (Ferroportion/SLC40A1-Gen)
Hyperferritinamie-Katarakt-Syndrom (Mutation im IRE des FTL-Gens)
Wilsonsche Kupferspeicherkrankheit (ATP7B-Gen)

M. Meulengracht/Gilbert (UDP-Glukuronyltransferase; TATA-Box-Mutation
UGT1A1-Gen)

Crigler-Najjar-Syndrom Typ | und Il (UDP-Glukuronyltransferase;
UGT1A1-Gen)

Q  Pradisposition fiir nichtalkoholische Fettleber-Erkrankung (PNPLA3-Gen)
O  Alagille-Syndrom (arteriohepatische Dysplasie; JAG1-Gen)

0o0opooD

O

Pankreatitis

QO  Hereditare Pankreatitis (PRSS1 (kationisches Trypsinogen)-Gen)

O  Pankreatitisneigung (Mutation im SPINK1-Gen als Risiko-Modifier)
QO  Pankreatitisneigung (Mutation im CTRC-Gen als Risiko-Modifier)

O  Monosymptomatische Form der Cystischen Fibrose (Mukoviszidose)

Exokrine Pankreasinsuffizienz
O  Shwachman-Bodian-Diamond-Syndrom (SBDS-Gen)

Angio6dem / Lymphédem

QO  Hereditares Angioddem Typ 1 und 2 (C1-Esterase-Inhibitor-Mangel)
O  Hereditéres Angio6dem Typ 3 (Mutation im Gerinnungsfaktor XlI;
Exon 9 des F12-Gens)
QO  Hereditédres Lymphédem Typ | (Mutation in Exons 17-25 des FLT4-Gens)

Lungenerkrankung

QO  Cystische Fibrose (Mukoviszidose) und monosymptomatische Formen
(z. B. Bronchiektasen, CBAVD, Pankreatitis; CFTR-Gen; Stufendiagnostik:
Sequenzierung Exon 10 (jetzt 11) — Analyse der 50 in Europa haufigsten
Mutationen + Poly-T-Trakt Intron 8 (jetzt 9) — Komplettsequenzierung aller
27 Exons)

O  Kongenitale Alveolarproteinose oder interstitielle Lungenerkrankung
(ABCAB3-Defizienz)

O Kongenitale Alveolarproteinose (Surfactant-Protein B-Defizienz; SFTPB-
Gen)

O Kongenitale Alveolarproteinose (Mutation in der GM-CSF-Rezeptor-a-
Kette; CSF2RA-Gen)

Q  Familidre interstitielle Lungenerkrankung (Surfactant-Protein C-Defizienz;
SFTPC-Gen)

Q |, brain-thyroid-lung“-Syndrom (Mutation im NKX2-1-Gen)

Muskelerkrankung

Q Myoadenylatdesaminase (MAD)-Mangel (AMPD1-C34T-/Q12X-Mutation;
weitere Stufendiagnostik nach telephonischer Riicksprache: 1.) Q156H- und
K287I1-Substitutionen (Exons 5 und 7); 2.) Komplettsequenzierung aller 16
Exons des AMPD1-Gens)

Q  Chanarin-Dorfman-Syndrom (CGI-58-/ABHD5-Gen)

O  Neutrallipid-Speicherkrankheit mit Myopathie (PNPLA2-Gen)

Autoinflammatorische Erkrankung

O  Familiares Mittelmeerfieber (MEFV-Gen)

O  TNF-Rezeptor 1-assoziiertes periodisches Syndrom (TRAPS; Exons
2, 3,4, 6 und 7 des TNFRSF1A-Gens)

O  Mevalonatkinase-Defizienz (Hyper-lgD-Syndrom (HIDS) mit
periodischem Fieber/Mevalonazidurie; MVK-Gen)

O  Cryopyrinopathien/CAPS (fam. Kalteurtikaria / Muckle-Wells-
Syndrom/ CINCA-Syndrom (Exons 3, 4 + 6 des NLRP3-Gens)

O  Familidre Kalteurtikaria 2 / NLRP12-assoziierte Erkrankung
(NLRP12-Gen)

O  Pyogene Arthritis, Pyoderma gangraenosum u. Akne (PAPA)-

Syndrom (PSTPIP1-Gen)

Progressive pseudorheumatoide Arthropathie des Kindesalters (WISP3-Gen)

Defizienz des Interleukin 1-Rezeptor-Antagonisten (DIRA; IL1RN-Gen)

Blau-Syndrom/“early-onset‘-Sarkoidose (Mutation in Exon 4 des

NOD2-Gens)

ooo

Gastroenterologie

O  Laktose-Intoleranz (T/C-Austausch an Position -13910 des LCT
(Laktase)-Gens)

O  Fruktose-Intoleranz (Aldolase B-Defizienz; ALDOB-Gen)

O  Gluten-Unvertraglichkeit (Zoliakie/Sprue; MHC 1I-/HLA [I-Haplotypen
DQ2.5 und DQ8)

Q M. Crohn (drei haufigste pradisponierende Mutationen des
NOD2-Gens)

Amyloidose

O  Hereditare Amyloidose (FGA- und TTR-Gen)
O  Hereditédre Amyloidose (APOA1-, APOA2-, LYZ- und GSN-Gen)
O  Reaktives Amyloidose-Risiko (Aminosauren 52 und 57 SAA1-Protein)

Nierenerkrankung

O  Hereditére renale Glukosurie (SLC5A2-Gen)

O  Autosomal dom. neurohypophysérer Diabetes insipidus (AVP-Gen)

Q  X-chrom. rez. nephrogener Diabetes insipidus (AVPR2-Gen)

O  Autosomal rez. und dom. nephrogener Diabetes insipidus (AQP2-Gen)

Anémie / Sichelzellerkrankung

O  Glukose-6-Phosphat-Dehydrogenase-Defizienz (hamolytische Anamie;
G6PD-Gen)
O  Sichelzellerkrankung (Mutation im HBB (R-Globin)-Gen)

BlutgefaBerkrankung

O  Morbus Osler (HHT - Hereditére hdmorrhagische Teleangiektasie)
Stufendiagnostik: Sequenzierung ENG-Gen — ACVRL1-Gen — ENG-/
ACVRL1-MLPA — SMAD4-Gen
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Kongenitale Neutropenie

Autosomal dominante kongenitale Neutropenie (ELA2/ELANE-Gen)
Autosomal rezessive kongenitale Neutropenie mit und ohne ZNS-Symptome
(Kostmann-Syndrom; HAX1-Gen)

Autosomal rezessive kongenitale Neutropenie / Dursun-Syndrom (mit
Vorhofseptumdefekt und priméarer pulmonaler Hypertonie; G6PC3-Gen)
X-chrom. rez. vererbtes Barth-Syndrom (dilatative Kardiomyopathie,
Neutropenie, Wachstumsverzdgerung; TAZ-Gen)

Immundefekt/Autoimmunerkrankung

Autoimmunlymphoproliferatives (Canale-Smith-) Syndrom Subtyp la
(FAS-Gen)

X-chromosomal rez. lymphoproliferatives (Duncan-) Syndrom Typ 1
(SH2D1A-Gen)

X-chromosomal rez. lymphoproliferatives (Duncan-) Syndrom Typ 2
(XIAP-Gen)

X-chromosomal rezessive Agammaglobulindmie (M. Bruton; BTK-Gen)
X-chrom. Hypogammaglobulinamie + Wachstumshormon-Defizienz
(ELF4-Gen)

Autosomal dominantes Hyper-IgE-Syndrom (AD-HIES; STAT3-Gen)
Autosomal dominante zyklische/kongenitale Neutropenie
(ELA2-/ELANE-Gen)

X-chromosomal rezessiv vererbte chronische Granulomatose (gp91°P*-
Protein/CYBB-Gen)

Hypophysenhormon-Defizienz

a
a
a

Q

Partielle kombinierte Hypophysenhormon-Defizienz (POU1F1-Gen)
Kombinierte Hypophysenhormon-Defizienz (CPHD; HESX1-, PROP1-Gen)
Kombinierte Hypophysenhormon-Defizienz + ,stubby neck” (CPHD;
LHX3-Gen)

Kombinierte Hypophysenhormon-Defizienz (CPHD; LHX4-Gen)

Andere Endokrinopathien

a
Q

Q

Hypocalciurische Hypercalcamie / aut. dom. Hypocalcamie (CASR-Gen)
Pseudo- und Pseudopseudohypoparathyreoidismus, progressive
ossare Heteroplasie, Albrightsche hereditédre Osteodystrophie,
McCune-Albright-Syndrom, fibrése Knochendysplasie (GNAS-Gen)
Autoimmun-polyglandulére endokrine Insuffizienz Typ 1 (AIRE-Gen)

Tumorpradispositionssyndrom

a
a

]
a
a

Multiple endokrine Neoplasie Typ 1 (MEN1-Gen)

Multiple endokrine Neoplasie Typ 2A und B/ familiares medullares
Schilddrisen-Karzinom (FMTC; RET-Protoonkogen)

von Hippel-Lindau-Syndrom (VHL-Tumorsuppressor-Gen)
Li-Fraumeni-Syndrom (Phosphoprotein p53/TP53-Gen)

Familidres Paragangliom/Phaochromozytom Typ 1, 2, 3, 4 und/oder 5
(SDHD-, SDHB-,SDHC-, SDHA- und/oder SDH5-/SDHAF2-Gen)
angeborene/erworbene c-Kit-Mutation (GIST, Mastozytose, partieller
Albinismus; KIT-Gen)

Vielen Dank fur Ihren Auftrag.
Bei Rickfragen stehen wir Ihnen gerne zur Verfiigung!
Ihr CeGaT-Team
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