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Fokal-segmentale Glomerulosklerose

Analyseprinzip

Genanalyse auf Grundlage von HPO-assoziierten Genlisten (Human Phenotype Ontology, HPO) fiir den Phanotyp
HP:0000097 (Focal segmental glomerulosclerosis). Die Auswahl der analysierten Gene erfolgt indikations-bezogen
und softwaregestiitzt.

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

ACTN4, ANLN, APOL1, ARHGAP24, ARHGDIA, CD2AP, CFH, COL4A3, COL4A4, COL4A5, COQ2, COQ6, COO8B, CRB2,
CUBN, DGKE, EMP2, GLA, INF2, ITGA3, ITGB4, KANK1, KANK2, KANK4, LAMAS5, LAMB2, LMX1B, MAGI2, MYH9,
MYO1E, NEIL1, NPHS1, NPHS2, NUP107, NUP205, NUP93, PAX2, PDSS2, PLCE1, PODXL, PTPRO, SCARB2,
SMARCAL1, TRPC6, TTC21B, WT1, XPO5

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 vollstiandig in Bezug auf alle HPO-assoziierten Gene.

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

Variantenbewertung, 6.1.15 AG lllumina | Plus, ABI
NextSeq, 6.1.16 AG lllumina NovaSeq, SeqStudio
6.2.9 AM MLPA, 6.2.3 AM PCR, 6.2.6 AM | Flex 8
Durchfiihrung einer 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
Fokal-segmentale | Symptom- 47 03.04.2023 B 09.08.2025
Glomerulosklerose | 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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