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Untersuchungsgebiet: Humangenetik (Molekulare Humangenetik)

Untersuchungsart:

Molekularbiologische Untersuchungen (Amplifikationsverfahren)

Analyt (Messgröße) Untersuchungsmaterial (Matrix) Untersuchungstechnik

Familiärer Brust- und 

Eierstockkrebs (TruRisk-PANEL;

folgende Gene werden 

ausgewertet und befundet: 

ATM [OMIM *607585], BRCA1 

[OMIM *113705], BRCA2 

[OMIM *600185], BRIP1 [OMIM 

*605882], CDH1 [OMIM 

*192090], CHEK2 [OMIM 

*604373], PALB2 [OMIM 

*610355], RAD51C [OMIM 

*613399], RAD51D [OMIM 

*602954], TP53 [OMIM 

*191170], BARD1 [OMIM 

*601593], FANCM [OMIM 

*609644], PTEN [OMIM 

*601728], NBN [OMIM 

*602667], STK11 [OMIM 

*602216], MLH1 [OMIM 

*120436], MSH2 [OMIM 

*609309], MSH6 [OMIM 

*600678], PMS2 [OMIM 

*600259]) 

komplette Genanalyse

EDTA-Blut, DNA aus Blut, 

Speichel, DNA aus Speichel

DNA aus FFPE-Material 

Sequence capture (Illumina 

Nextera)

Sequencing-by-synthesis 

(Illumina, MiSeq)
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Analyt (Messgröße) Untersuchungsmaterial (Matrix) Untersuchungstechnik

Familiärer Brust- und 

Eierstockkrebs (TruRisk-PANEL; 

folgende Gene werden 

ausgewertet und befundet: 

ATM [OMIM *607585], BRCA1 

[OMIM *113705], BRCA2 

[OMIM *600185], BRIP1 [OMIM 

*605882], CDH1 [OMIM 

*192090], CHEK2 [OMIM 

*604373], PALB2 [OMIM 

*610355], RAD51C [OMIM 

*613399], RAD51D [OMIM 

*602954], TP53 [OMIM 

*191170], BARD1 [OMIM 

*601593], FANCM [OMIM 

*609644], PTEN [OMIM 

*601728], NBN [OMIM 

*602667], STK11 [OMIM 

*602216], MLH1 [OMIM 

*120436], MSH2 [OMIM 

*609309], MSH6 [OMIM 

*600678], PMS2 [OMIM 

*600259]) Prädiktive Testung/ 

Segregationsanalysen/ 

Bestätigung pathogener 

Veränderungen bei kompletter 

Genanalyse

EDTA-Blut, DNA aus Blut, 

Speichel, DNA aus Speichel

DNA aus FFPE-Material

PCR, Sanger-Sequenzierung
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Analyt (Messgröße) Untersuchungsmaterial (Matrix) Untersuchungstechnik

Familiärer Brust- und

Eierstockkrebs (TruRisk-PANEL ;

folgende Gene werden 

ausgewertet und befundet: 

ATM [OMIM *607585], BRCA1 

[OMIM *113705], BRCA2 

[OMIM *600185], BRIP1 [OMIM 

*605882], CDH1 [OMIM 

*192090], CHEK2 [OMIM 

*604373], PALB2 [OMIM 

*610355], RAD51C [OMIM 

*613399], RAD51D [OMIM 

*602954], TP53 [OMIM 

*191170], BARD1 [OMIM 

*601593], FANCM [OMIM 

*609644], PTEN [OMIM 

*601728], NBN [OMIM 

*602667], STK11 [OMIM 

*602216], MLH1 [OMIM 

*120436], MSH2 [OMIM 

*609309], MSH6 [OMIM 

*600678], PMS2 [OMIM 

*600259])

Fragmentanalyse im Rahmen 

der kompletten Genanalyse 

oder als prädiktive Testung

EDTA-Blut, DNA aus Blut, 

Speichel, DNA aus Speichel

PCR, Kapillarelektrophorese

(MLPA-Analyse)
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