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Die genetische Untersuchung erfolgt mittels phanotyporientierter Exom-Sequenzierung (Whole Exome
Sequencing, WES). Die Auswertung wird indikationsspezifisch und individuell anhand der vorliegenden
klinischen Symptomatik durchgefiihrt. Grundlage hierfiir sind relevante phdnotypische Merkmale, die
mithilfe standardisierter HPO-Terms (Human Phenotype Ontology) abgebildet werden. Die Auswahl der HPO-
Terms erfolgt einzelfallbezogen unter Beriicksichtigung der patientenspezifischen Symptomkonstellation.

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

AHI1, ALMS1, ANKS6, ARL13B, ARL3, ARL6, ARMC9, B9D1, B9D2, BBIP1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4,
BBS5, BBS7, BBS9, C2CD3, CC2D2A, CCDC28B, CCDC39, CCDC40, CCNO, CELSR2, CENPF, CEP104, CEP120,
CEP164, CEP19, CEP290, CEP41, CEP83, CFAP298, CFAP300, CFAP410, CFAP418, CFTR, CILK1, CPLANE1, CRB2,
CSPP1, DDX59, DHCR7, DLG5, DNAAF1, DNAAF11, DNAAF19, DNAAF2, DNAAF3, DNAAF4, DNAAFS5, DNAAF6,
DNAH11, DNAH5, DNAHS, DNAH9, DNAI1, DNAI2, DNAJB13, DNAL1, DRC1, DRC2, DRC4, DYNC2H1, DYNC2I1,
DYNC212, DYNC2LI1, DYNLT2B, EVC, EVC2, EXOCS8, FAM149B1, GAS2L2, GLI3, HNF1B, HYDIN, HYLS1, IFT122,
IFT140, IFT172, IFT27, IFT43, IFTS2, IFT74, IFT80, IFT81, INPPSE, INVS, 1QCB1, IQCE, KATNIP, KIAAOSS6,
KIAAO753, KIF7, LBR, LRRC56, LZTFL1, MAPKBP1, MCIDAS, MKKS, MKS1, NEK1, NEK10, NEKS, NMES, NMES,
NPHP1, NPHP3, NPHP4, ODAD1, ODAD2, ODAD3, ODAD4, OFD1, PDE6D, PDPR, PIBF1, PIK3C2A, PKHD1,
PMM?2, POC1B, RPGR, RPGRIP1L, RSPH1, RSPH3, RSPH4A, RSPH9, SBDS, SCLT1, SCNN1A, SCNN1B, SCNN1G,
SDCCAGS, SPAG1, STK36, SUFU, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TMEM107, TMEM138, TMEM216, TMEM218,
TMEM231, TMEM237, TMEM67, TRAF3IP1, TRAPPC3, TRIM32, TTC21B, TTC8, TXNDC15, VPS13B, WDPCP,
WDR19, WDR35, ZMYND10, ZNF408, ZNF423, ZSWIM6

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
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 SeqgStudio
PCR, 6.2.6 AM Durchfiihrung 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
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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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