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Retinitis pigmentosa

ABCA4, ADGRA3, ADIPOR1, AGBLS5, AHI1, AHR, AP5Z1, ARHGEF18, ARL2BP, ARL3, ARL6, ASRGL1, BBS1, BBS2,
BEST1, CACNA1F, CC2D2A, CCDC51, CDHR1, CEP290, CEP78, CERKL, CFAP418, CHM, CLCC1, CLN3, CLRN1,
CNGA1, CNGB1, CRB1, CRX, CWC27, CYP4V2, DHDDS, DHX38, DYNC2H1, DYNC2I2, EMC1, ENSA, EXOSC2, EYS,
FAM161A, FLVCR1, GNAT1, GUCA1B, HGSNAT, HK1, IDH3A, IDH3B, IFT140, IFT172, IMPDH1, IMPG2,
KIAA1549, KIF3B, KIZ, KLHL7, LRAT, MAK, MERTK, MFRP, MVK, NAALADL1, NEK2, NEUROD1, NR2E3, NRL,
OAT, PCARE, PCYT1A, PDE6A, PDE6B, PDE6G, POC1B, POMGNT1, PRCD, PROM1, PROS1, PRPF3, PRPF31,
PRPF4, PRPF6, PRPF8, PRPH2, RBP3, RBP4, RCBTB1, RDH11, RDH12, REEP6, RGR, RHO, RLBP1, ROM1, RP1,
RP1L1, RP2, RP9, RPE65, RPGR, SAG, SAMD11, SCAPER, SCLT1, SEMA4A, SLC7A14, SNRNP200, SPATA7, SPP2,
TEAD1, TOPORS, TRNT1, TTC8, TTPA, TUB, TULP1, USH2A, ZNF408, ZNF513

Untersuchungstechnik Anweisung Version Gerat CE- In-House-
Verfahren | Verfahren
Sequencing-by 6.2.22 AM Agilent CREv4 Exom lumina nein ja
synthesis, Sanger- Ansatz Version A, 6.2.3 AM PCR NextSeq 550,
Sequenzierung, MLPA Version F, 6.2.6 AM Durchfiihrung lumina
einer genetischen Untersuchung NovaSeq X
mittels Sanger-Sequenzierung Plus, ABI

Version G, 6.1.2 AG Sequenzierer SeqStudio
Version F, 6.2.24 AM Datenanalyse Flex 8
Dragen Workflow Version A, 6.2.23
AM Auswertung mit Emedgene
Version A, 6.1.16 AG lllumina
NovaSeq Version A, 6.1.2 AG
Sequenzierer Version F, 6.2.9 AM
MLPA Version H
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Alle Analyte sind flexibel akkreditiert und erfillen die Anforderungen der EA (European Accredidation) bzw. DAKKS (Deutsche Akkreditierungsstelle)
an die Akkreditierung flexibler Geltungsbereiche.
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