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Marfan-Syndrom
FBN1, TGFBR1, TGFBR2
Untersuchungstechnik Anweisung Version Gerat CE- In-House-
Verfahren | Verfahren
Sequencing-by 6.2.22 AM Agilent CREv4 Exom lumina nein ja

synthesis, Sanger-
Sequenzierung, MLPA

Ansatz Version A, 6.2.3 AM PCR
Version F, 6.2.6 AM Durchfiihrung
einer genetischen Untersuchung
mittels Sanger-Sequenzierung
Version G, 6.1.2 AG Sequenzierer
Version F, 6.2.24 AM Datenanalyse
Dragen Workflow Version A, 6.2.23
AM Auswertung mit Emedgene
Version A, 6.1.16 AG Illumina
NovaSeq Version A, 6.1.2 AG
Sequenzierer Version F, 6.2.9 AM

MLPA Version H

NextSeq 550,
llumina
NovaSeq X
Plus, ABI
SeqStudio
Flex 8
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