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UNIVERSITATS 7, Zentrum fiir
KLVIWIJIKUITI / ambulante Medizin
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Institut fiir Humangenetik Praxis fiir Humangenetik

Prof. Dr. med. Christian Hiibner Dr. med. Isolde Schreyer

Facharzt fiir Humangenetik Facharztin fir Humangenetik

Am Klinikum 1, 07747 Jena August-Bebel-Strale 27a, 07743 Jena

Tel..03641 9398560 Fax:03641 9398561

Molekulargenetische Diagnostik:
Dr. C. Pentzold, Tel.: 03641 9-396861, Fax: 03641 9-396805

Probeneinsendung:
Institut fir Humangenetik/ Laborbereich des ZAM
Universitatsklinikum Jena, Am Klinikum 1, 07747 Jena
Tel.: 03641 9-396804

Anforderung Exom-Diagnostik

Patientenangaben
Name, Vorname: Geburtsdatum:
Geschlecht: O mannlich O weiblich [0 Patient bekannt [0 Angehoriger bekannt
genetischer Vorbefund: O ja (Kopie anbei) O nein Ethnische Herkunft:
Verdachtsdiagnose: O differentialdiagnostisch O pradiktiv Datum geplante
. . Befundmitteilung:
Konsanguinitat der Eltern: Oja O nein

Indikation / Fragestellung / Verdachtsdiagnose und klinische Symptomatik voroefunde bitte angeben / beilegen

Material

Abnahmedatum:

[J EDTA-BIut

[ DNA, extrahiert aus:

[0 sonstiges:

vom Labor auszufillen
Laboreingang am: Labor-Nr.:

Notizen:

Uniersuchungen weiterfihrende Informationen unter uniklinikum-jena.de/humangenetik

[0 Duo-Exom

[ Single-Exom

[ Trio-Exom

Anforderung nur nach Riicksprache. Zusatzangaben zu Personen, klinische Betroffenheit spezifizieren

madgliche mit der Exom-Analyse nicht erfasste Analysen bzw. Differenzialdiagnosen:

O Array-CGH nur nach vorangegangener Chromosomenandlyse, bitte zusatzlich 5 mi Heparin-Blut einsenden [0 Chromosomenanalyse bereits erfolgt
[ Fragiles-X-Syndrom FMR1-repeat-Bestimmung

O Prader-Willi- / Angelman Syndrom  MLPA (Kopiezahl-, Methylierungsverdnderungen in 15g11-q13)

Untersuchungen zu speziellen Fragestellungen kénnen nach Ricksprache angeboten werden bzw. sind dem allgemeinen Anforderungsschein Molekulargenetische
Diagnostik zu entnehmen. Bitte beachten Sie, dass das Ergebnis der Untersuchung laut Gendiagnostikgesetz nur dem einsendenden Arzt Gbermittelt werden darf.

Kostenibernahme Verantwortliche(r) Arzt/Arztin stempel oder Druckschrift
O gesetzlich versichert, ambulant O stationdr Name:
O privat versichert O teilstationar Anschrift:
O ASV-Fall (§116b SGB V): O ja O nein O ambulant Telefon:

Humangenetische Analysen aus EBM Kapitel 11 belasten nicht den Wirtschaftlichkeitsbonus oder das Laborbudget.

Anlagen

O Einwilligungserklarung zur DurchfGhrung genetischer Analysen liegt ausgefullt anbei
O Uberweisungsschein Typ 10 fir gesetzlich versicherte Patienten
O Kostenibernahmeerklarung' und ausgefuliter Kostenvoranschlag? fUr privat versicherte Patienten anbei

1 bitte Formular unter: uniklinikum-jena.de/humangenetik/Anforderungsscheine.html verwenden 2 telefonisch bitte vorab anfordem
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Dr. med. Isolde Schreyer

Facharztin fir Humangenetik
August-Bebel-Strale 27a, 07743 Jena
Tel.:03641 9398560 Fax:03641 9398561

fiir stationére und Privatpatienten
Institut fiir Humangenetik

Prof. Dr. med. Christian Hiibner
Facharzt fiir Humangenetik

Am Klinikum 1, 07747 Jena

Molekulargenetische Diagnostik:
Dr. C. Pentzold, Tel.: 03641 9-396861, Fax: 03641 9-396805
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Universitatsklinikum Jena, Am Klinikum 1, 07747 Jena
Tel.: 03641 9-396804

Indikation / Klinische Informationen
zur Durchfilhrung einer Exom-Diagnostik

Name, Vorname:

Geburtsdatum:

Sehr geehrte/r einsendende/r Arzt/Arztin,

bitte geben Sie im folgenden Abschnitt klinische Informationen zu Ihrer/m Patientin/en an (Befunde/Arztbriefe in Kopie beilegen).

Perinatologische Anamnese Kraniofaziale Merkmale

Auffalligkeit des Wachstums

O Poly- / Oligohydramnion O Hypertelorismus

O IUGR O Hypotelorismus
O Singuldre Umbilikalarterie O prominente Stirn
O Schwangerschaftswoche: SSW | O tief ansitzende Ohren

0O Gedeihstérung: aktuelles Gewicht ___ kg, Pz.
O Kleinwuchs: aktuelle GroBe cm, Pz.

O proportioniert

O dysproportioniert: O rhizomeler O mesomeler

O Geburtsgewicht: O hoher Gaumen O GroBwuchs: aktuelle GréBe ____ cm, Pz.
O GréBe bei der Geburt: - O Philtrum (O ausgepragt O lang O kurz) O GréBe der Eltern (bitte hier immer angeben!)

O Kopfumfang bei der Geburt: O tiefer Haaransatz Mutter: cm, Vater: cm

O postnatale Anpassungsstérung O Andere: O Hemihypertrophie

0O Andere: O Andere:

Neurologie Kardiovaskuldr

O Entwicklungsverzégerung (O motorisch O geistig, DQ /1Q: )
O Enzephalopathie

O Autismus / Verhaltensauffdlligkeiten

O Krampfanfdlle / Epilepsie (O generalisiert O fokal)

O Bewegungsstérung (O Ataxie O Chorea O Dystonie)

O Migréne / Kopfschmerzen

INS
O Mikrozephalie: KU cm, Pz.
O Makrozephalie: KU cm, Pz.

O Angeborene Fehlbildung des Gehirns:
O Migrations- und Gyrierungsstérung:
O Myelinisierungsstérung
O Hydrozephalus (pranatal bekannt: O ja O nein)
O Hirnatrophie
PNS:
O Neuropathie
O motorisch O sensorisch O sensomotorisch O autonom
O Small-Fiber-Neuropathie
O Unempfindlichkeit gegen Schmerzen
Muskeln:
O Muskelschwdche
O Muskeldystrophie
O Andere:

O Angeborene Herzfehler

O ASV OVSD O PDA 0O Pulmonalstenose O Aortenhypoplasie
O Fallot-Tetralogie

O Herzklappenfehler (O Stenose O Insuffizienz)

O Aortenklappe O Pulmonalklappe O Mitralklappe O Trikupsidalklappe
O Aortenaneurysma / Aortenerweiterung
O Kardiomyopathie (O hypertroph O dilatativ O Non-Compaction)
O Herzrhythmusstérung:
O Andere:

Pulmonal

O Angeborene Fehlbildung des Atemwegs (O CCAM
O Hypoplasie der Lungen / Bronchien O Pulmonaler Sequester)

O Emphysem
O Andere

Gastrointestinal und Urogenital

O Fehlbildung: O Osophagus O Magen O Darm O Leber O Gallengang

O Niere O Harnleiter O Harnblase, welche?
O Hypospadie O Kryptorchismus O indifferentes Genitale
O Andere:

Ophthalmologie

O Anophthalmie O Mikrophthalmie O Strabismus O Nystagmus
0O Katarakt O Nachtblindheit O Myopie O Hyperopie
O Andere:

Hdmatologie und Immunologie HNO

Sonstiges

O Auffalliges BB oder Gerinnung:
O Autoimmunerkrankung:
O Immundefekt:

O Choanalatresie
O Schwerhorigkeit (O angeboren O erworben)
O sensorisch O neuronal

O Café-au-lait-Flecken:

O Exzeme O Ichthyose
0O dysplastische Nagel
O Andere:

O Andere:

O Andere: O bilateral O unilateral
Haut Skelett und Bindegewebe
O Albinismus O Bindegewebsauffalligkeiten

O Gelenk-Hypermobilitat

O Hand- / O FuB-Polydaktylie

O Hand- / O FuB-Syndaktylie

O KlumpfuB O Skoliose O Trichterbrust
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