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Makuladystrophie
ABCA4,AP5B1,AP5M1,AP571,BEST1,C1QTNF5,C3,CDH3,CDHR1,CFH,CLEC3B,CNGB3,CRB1,CTNNA1,DRAM2,E
FEMP1,ELOVL4,FBLN5,FSCN2,GUCA1B,HMCN1,IMPG1,IMPG2,KIF11,LRRTM4,MAPKAPK3,MFSD8,MPDZ,0TX
2,PRDM13,PROM1,PRPH2,RDH5,RP1,RP1L1,RPE65,RPGR,RS1,SAMD7,SLC37A3,THRB, TIMP3,UBAP1L,WDR1
9

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
Sequenzierung, MLPA Version G, 6.2.6 AM Durchfiihrung 550, Illumina

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, 6.2.17
AM Beurteilung der
zusammengestellten Next
Generation Sequencing Daten
Version G, 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
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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.

Universitatsklinikum, Bauteil D3 | Franz-Josef-StrauB-Allee 11 | 93053 Regensburg
Tel.: 0941-944-5415 | Fax: 0941-944-5402
E-Mail: humangenetik.ostbayern@ur.de | www.humangenetik.uni-regensburg.de

foae,

0-ML-13082-01-00 Das Institut fiir Humangenetik der Universitdt Regensburg ist nach DIN EN I1SO 15189 akkreditiert

Seitelvon1




