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Syndromale Horstérungen

ABHD12, ADGRV1, AIFM1, ALMS1, ANKH, ATP6V1B1, BCAP31, BCS1L, BSND, CACNA1D, CD151, CDH23,
CEP250, CHD7, CHSY1, CIB2, CLPP, CLRN1, COL2A1, COL4A3, COL4A4, COL4AS5, COL9A1L, COL9A2, DNMT],
DSPP, EDN3, EDNRB, ERAL1, EXOSC2, EYA1, FGF3, GATA3, GPRASP2, GPSM2, HARS1, HARS2, HSD17B4,
KCNE1, KCNJ10, KCNJ16, KCNQ1, LARS2, MANBA, MITF, MYH9, MYO7A, NDP, PAX3, PCDH15, PDZD7, PEX1,
PEX6, PHYH, POLR1C, POLR1D, RNF220, SALL1, SIX1, SIX5, SLC19A2, SLC26A4, SLC44A4, SLC52A2, SNAI2,
SOX10, SPATAS, TCOF1, TFAP2A, TIMMS8A, TWNK, USH1C, USH1G, USH2A, VIPAS39, VPS33B, WFS1, WHRN

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

Panel zur Erkrankung Anzahl etabliert seit | aktuelle Version | Freigabe-Datum d. Version
Syndromale Hérstorungen 78 Gene | 26.01.2020 C 08.03.2023

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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