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Gen-Panel

Norrie-Syndrom

Analyseprinzip

Genanalyse auf Grundlage von HPO-assoziierten Genlisten (Human Phenotype Ontology, HPO) fiir den
Phanotyp HP:0000555 (Leukocoria), HP:0000541 (Retinal detachment). Die Auswahl der analysierten Gene
erfolgt indikations-bezogen und softwaregestitzt.

Mindestumfang der Analyse (Panel-Gene)
Die nachfolgend aufgefiihrten Gene sind im Mindestumfang der Analyse enthalten:

NDP

Erweiterung der Analyse
Uber die oben genannten Gene hinaus kénnen weitere, dem Phinotyp zugeordnete Gene gemaR HPO in
die Analyse einbezogen werden.

Hinweis zur methodischen Limitation
Die Auswahl und Priorisierung der analysierten Gene erfolgt mittels bioinformatischer Verfahren und ist
nicht notwendigerweise vollstandig in Bezug auf alle HPO-assoziierten Gene.

Untersuchungstechnik | Anweisung Gerat CE- In-House-
Verfahren | Verfahren
Sequencing-by 6.2.26 AM Agilent SureSelect Makx, Illumina nein ja
synthesis, Sanger- 6.2.24 AM Datenanalyse Dragen NextSeq
Sequenzierung, MLPA Workflow, 6.2.23 AM Auswertung 550,
mit Emedgene, 6.2.27 AM Illumina
Variantenbewertung, 6.1.15 AG NovaSeq X

Illumina NextSeq, 6.1.16 AG lllumina | Plus, ABI
NovaSeq, 6.2.9 AM MLPA, 6.2.3 AM | SeqStudio
PCR, 6.2.6 AM Durchfihrung einer Flex 8
genetischen Untersuchung mittels
Sanger-Sequenzierung, 6.1.2 AG
Sequenzierer

Panel zur Anzahl Gene | Mindestanzahl | etabliert seit aktuelle Version Freigabe-Datum der
Erkrankung Gene Version
Norrie-Syndrom | Symptom- 1 25.10.2021 A 09.08.2025

basiert

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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Akkreditierungsstelie

0-ML-13082-01-00 Das Institut fiir Humangenetik der Universitat Regensburg ist nach DIN EN ISO 15189:2024 akkreditiert
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