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Komplette Liste der Gene

GEN

ERKRANKUNG BIOCHEM

AARS

ABCA4, CACNALF
ABCA4, CNGB3, ELOVL:

ABCA4, PRPH2

CMT2
ZapfenStabcherDystrophie
StargardtKrankheit [STGD]
Fundus flavimaculatus [FFM]

ABCC9 Kardiomyopathie, dilatativ, 10 [CMD10]

ABCD1 Adrenoleukodystrophie PALD]

ABHD5 DorfmanChanarirKrankheit [CDS]

ACADM AcytCoAMittelketten-Dehydrogenas®efizienz [MCAD] X
ACADS AcylCoAKurzkettenDehydrogenas®efizienz X
ACADVL AcytCoASehrlangkettigeDehydrogenas®efizienz X
ACAT1 Ketoazidose durcheta-KetothiolaseDefizienz X
ACAT1 Methyl-AcetoacetyiCoA Thiolasélangel

ACOX1 AcylCoAOxidaseDefizienz

ACP33 SPG21 [MAST Syndrom]

ACTA1l Nemaline Myopathie 3 [NEM3]

ACTA1, SEPN1 Myopathie, FasertyjDisproportion

ACTA2 Aortien Aneurismafamiliar [AAT6]

ACTA2 Familiares Thorakales Aortenaneurysma

ACTC Kardiomyopathie, dilatativ, 1R [CMD1R]

ACTC1 Kardiomyopathie, familiar hypertroph 11 [CMH11]

ACTN4 Nephrotisches Syndrom, familiar, idiopathisch, sten@sistent, AD

ACVR1 Fibrodysplasia ossificans progressiva [FOP]

ADAMTS10 Weill-MarchesaniSyndrom, AR

AGAT Arginin:GlycirAmidinotransferaséefizienz X
AGL CoriKrankheit [Glykogenose Typ IlI; GSD Ill]

AGL ForbesKrankheit [Glykogenose Typ III; GSD I11]

AGL Glykogenose Typ Il [Cooider ForbesKrankheit; GSD Ill]

AGPAT2 Lipodystropie, kongenital generalisiert [Berardin&iip; CGL1]
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AGXT Hyperoxalurie Typ 1 [HP1]
AHI1 JoubertSyndrom 3 [JBTS3]
AKAP9 LongQT-Syndrom 11 [LQT11]
ALDH3A2 SjogrenLarsson Syndrom [SLS]
ALDH7A1 Epilepsie, Pyridoxiabhangig [EPD] X
ALG1 Glykosylierungsdefekt Ik [CDG1K] X
ALG12 Glykosylierungsdefekt Ig [CDG1G] X
ALG2 Glykosylierungsdefekt li [CDGL1I] X
ALG3 Glykosylierungsdefekt Id [CDG1D] X
ALG6 Glykosylierungsdefekt Ic [CDG1C] X
ALG8 Glykosylierungsdefekt Ih [CDG1H] X
ALG9 Glykosylierungsdefekt Il [CDG1L] X
ALMS1 AlstromSyndrom
ALS Amyotrophe Lateralsklerose 2 [ALS2]
ANG Amyotrophe Lateralsklerose 9 [ALS9]
ANK2 LongQT-Syndrom 4 [LQT4]
APOB Hypercholesterinamie, Typ B, AD
APOE ApolipoproteinE-Defizienz
APP AlzheimerKrankheit, familidre 1 [AD1]
APTX Ataxie mit okulomotorischer Apraxie 1 [AOA1]
AQP2 Diabetes insipidus, nephrogen, autosomal
AR Kennedy, Morbus [SBMA|]
ARHGEF10 Slowed Nerve Conduction Velocity [NCV]
ARL13B JoubertSyndrom 8 [JBTSS8]
ARSA Metachromatische Leukodystrophie [MLD; Arylsulphatase A Def.]
ARSB Mukopolysaccharidose Typ VI [MPS VI, Marotdaamy Syndrom, X

Arylsulphatase B Def.]
ASAH Farber, Morbus [Saure Ceramidase Def.]
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ASPA Canavan, Morbus
ATL1 SPG3A [Atlastin]
ATM AtaxiaTeleangiectasia
ATN1 Denatcrubro-pallido-luysiale Atrophie [DRPLA]
ATP13A2 Parkinson PARK9
ATP1A3 DYT12 Dystonie 12
ATP2A Brody Myopathie
ATP7B Wilson, Morbus
ATXN1 Spinozerebellare Ataxie Typ 1 [SCA1]
ATXN10 Spinozerebellare Ataxie Typ 10 [SCA10]
ATXN2 Spinozerebellare Ataxie Typ 2 [SCA2]
ATXN3 Spinozerebellare Ataxie Typ 3 [SCAS3]
ATXN7 Spinozerebellare Ataxie Typ 7 [SCAT7]
AVPR2 Diabetes insipidus, nephrogen,ckiromosomal
AVPR2 Syndrom der inadéquaten Sekretion von antidiuretischem Hormot
B4GALT1 Glykosylierungsdefekt lld [CDG2D] X
BBS1, MKKS BardetBiedtSyndrom [BBS]
BEST1 BestKrankheit [VMD]
BEST1 Vitreoretinochoroidopathie
BEST1, PRPH2 Makuladegeneration, vitelliforme [VMD]
BSCL2 Lipodystropie, kongenital generalisiert [Berardin8iip; CGL2]
BSCL2 SPG17
BTD BiotinidaseDefizienz X
C100RF2 Ataxie, infantile spinozerebellare
C100RF2 Externe progressive Ophthalmoplegie 3 [PEOA3]
C100RF2, POLG Neuropathie, sensoriseataktischeDysarthrieOphtalmoplegie
C20RF25 Methylmalonazidurie Homocystinurie, Typ cbID X
CABP4 Stationére Kongenitale Nachtblindheit, Typ2B, AR [CSNB2B]
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CACNA1A Episodische Ataxie 2 [EA2]
CACNALA Spinozerebellare Ataxie Typ 6 [SCAG]
CACNALC BrugadaSyndrom 3
CACNALC LongQT-Syndrom 8 [LQTS8]
CACNALF Aland Island Eye Erkrankung
CACNALF Stationare Kongenitale Nachtblindheit, Typ2Ainked [CSNB2A]
CACNALS, KCNE3, SCN Paralyse, hypokaliamische periodische [HOKPP]
CACNALS, RYR1 Maligne Hyperthermie
CAPN3 Gliedergurtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2A [LGMD2A, Calpain 3]
CAV3 Distale Myopathie mit vermindertem Caveolin
CAV3 Gliedergirtelmuskeldystrophie, AD, Typ 1C [LGMD1C; Caveolin :
CAV3 HyperKreatinPhosphokinas¢.evel
CAV3 Kardiomyopathie, familiar hypertroph [CMH]
CAV3 LongQT-Syndrom 9 [LQT9]
CAV3 Ripplingmuscle:Krankheit
CBS Homocystinurie [Cystathionine beynthase]
CC2D2A JoubertSyndrom 9 [JBTS9]
CCDC50 Schwerhdorigkeit 44 [DFNA44]
CCL18 Verlaufskontrolle: Gaucher, Morbus [PARC] X
CDKN1C, NSD1 BeckwithWiedemannSyndrom [BWS]
CEP290 JoubertSyndrom 5 [JBTS5]
CEP290 MeckelSyndrom Typ 4 [MKS4]
CFL2 Nemaline Myopathie 7 [NEM7]
CFTR Zystische Fibrose [Mukoviszidose]
CHGB Amyotrophe Lateralsklerose, Risikofaktor
CHIT1 Chitotriosidase [Verlaufskontrolle: GauchBtorbus / genetisch: Null X
Mutant ]
CLCN1 Myotonia Congenita
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CLN3 CeroidLipofuszinosen, neuronal, 3 [CLN3]

CLN5 CeroidLipofuszinosen, neuronal, 5 [CLN5]

CLN6 CeroidLipofuszinosen, neuronal, 6 [CLN6]

CLNS8 CeroidLipofuszinosenneuronal, 8 [CLN8]

CMT3/CMT4F: MPZ, DejerineSottasSyndrom [DSS]
PMP22, PRX, EGR2, GJI

COCH Schwerhorigkeit 9 [DFNA9]
COG1 Glykosylierungsdefekt lig [CDG2G] X
COG7 Glykosylierungsdefekt lle [CDG2E] X
COGS8 Glykosylierungsdefekt IIh [CDG2H] X
COL11A1 SticklerSyndrom, Typ Il [STL2]
COL11A2 Schwerhorigkeit 13 [DFNA13]
COL11A2 SticklerSyndrom, Typ Il [STL3]
COL1A1, COL1A2 Osteogenesis imperfecta
COL2A1 SticklerSyndrom, Typ | [STL1]
COL4A3, COL4A4 Alport Syndrom, AR
COL4A5 Alport-Syndrom, Xchromosomal
COL6A1, COL6A2, Bethlem Myopathie
COLG6A3
COLG6A1, COL6A2, Muskeldystrophie, kongenitale, Typ Ullrich [UCMD]
COLG6A3
COL6A2 Myosklerose, AR
COL9A1 SticklerSyndrom, AR
CPT2 CarnitinPalmitoy} TransferaseDefizienz Typ Il X
CRYAB AlphaB Crystallinopathie
CRYAB Katarakt, posteriore polare
CSPG2 WagnerKrankheit [WGN1]
CSRP3 Kardiomyopathie, dilatativ, 1M [CMD1M]
CSRP3 Kardiomyopathie, familiar hypertroph 12 [CMH12]
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CTDP1 Katarakte- fazialeDysmorphien Neuropathie [CCFDN]
CTNS Cystinose
CTSD CeroidLipofuszinosen, neuronal, 10 [CLN10]
CXORF5 JoubertSyndrom 10 [JBTS10]
CYP1B1 Glaukom 3A [GLC3A]
CYP1B1 PetersAnomalie
CYP21A2 Adrenogenitales Syndrom
CYP27A1 Zerebrotendindse Xanthomatose
CYP7B1 Gallensauresynthesedefekt
CYP7B1 SPG5A
DARS2 Leukoenzephalopathie mit Beteiligung von Hirnstamm/Rickenma

und Laktaterhéhung [LBSL]
DCTN1 Neuropathie, distal betont, rein motorisch, Typ 7B [HMN7B]
DECR1 CoA2,4-dienoyl Reductas®efizienz X
DES Amyotrophie, scapulperoneale
DES Desminopathie
DES Kardiomyopathie, dilatativ, 11 [CMDL1lI]
DFNA5 Schwerhdrigkeit 5 [DFNA5]
DHH Minifaszikulare Neuropathie mit 46, XY partieller Gonadendysgen
DIAPH1 Schwerhdrigkeit 1 [DFNA1]
DJ1 Parkinson PARK7
DMP1 Rachitis, Vitamin esistent, AR
DMPK Myotone Dystrophie 1 [DM1]
DNM2 DFCMTB
DNM2, BIN1 Zentronukle&re Myopathie
DPAGT1 Glykosylierungsdefekt |lj [CDG1J] X
DPM1 Glykosylierungsdefekt le [CDGL1E] X
DYSF Ditale Myopathie mit vorderer tibialer onset [DMAT]
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DYSF Gliedergurtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2B [LGMDZ2B; Dysferlin]

DYSF Miyoshi Myopathie

EFTDH Riboflavinresponsive multiple acyCoA dehydrogenatioriBefizienz

EGR2 CMT1D

EGR2 CMT4E

EIF2B1, EIF2B2, EIF2B3 Leukoenzephalopathie mit Verlust der weissen Hirnsubstanz
EIF2B4, EIF2B5
ELAC2, RNASEL, BRCA! Prostatakrebs

SRD5A2

EMD EmeryDreifuss Muskeldystrophie 1 [EDMD1]
ENO3 Glykogenos&yp Xl [GSD XIlI]

EPM2A, NHLRC1 Progressive MyoklonuSpilepsie [MELF]
ETFA, ETFB, ETFDH AcytCoADehydrogenaséangel, multipler MADD] X
EYA4 Kardiomyopathie, dilatativ, 1J [CMD1J]
EYA4 Schwerhorigkeit 10 [DFNA10]

F2 Faktor HDefizienz[20210 G/A]

F5 Faktor VDefizienz [R506Q)]

F5, JAK2 BuddChiariSyndrom

FAH Tyrosinamie

FANCA, FANCB, FANCC FanconiAnamie [FA]
FANCD1, FANCD2,

FANCE, FANCF, FANCC

FANCI, FANCJ, BRIP1

FBN1 Weill-MarchesaniSyndrom, AD

FBXO7 Parkinson PARK15

FGD4 CMT4H

FGF14 Spinozerebellare Ataxie Typ 27 [SCA27]
FGF23 Rachitis, Vitamin fesistent, AD

FGFR1, KAL1, PROK2, KallmanaSyndrom

Geschaftsfuhrer Christoph Ehlers Deutsche Apotheke. Arztebank Rostock Deutsche Bank Freiburg
Medizinischer Direktor Prof. Dr. Andt Rolfs  BLZ 300 606 01 BLZ 680 700 30

Kto-Nr.: 0006884695 Kto-Nr.: 041357500
Amtsgericht Rostock HRB 10296 IBAN: DE56 3006 0601 0006 8846 95 IBAN: DE93 6807 0030 0041 3575 00

VAT: DE250191614 BIC/SWIFT: DAAEDEDD BIC/SWIFT: DEUTDEBFXXX



CENT& GENE

Centogene GmbH
Schillingallee 68

18057 Rostock / Germany
Tel.: +49 (0)381 203652 0
Fax: +49 (0)38203652 19
Mail: info@centogene.de
Web: www.centogene.de

Ubersicht der bei Centogene angebotenen Analysen

Komplette Liste der Gene

GEN ERKRANKUNG BIOCHEM
PROKR2
FIG4 Amyotrophe Lateralsklerose 11 [ALS11]
FIG4 CMT4J
FKRP Gliedergirtelmuskeldystrophie, AR, Typ 21 [LGMD2I; FuRdlated
Protein]
FKRP Muskeldystrophie, kongenital 1C [MDC1C]

FKRP, FKTN, LARGE,
POMT1, POMT2

WalkerWarburg Syndrom [WWS]

FKTN Gliedergirtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2L [LGMD2L; Fukutin]
FKTN Gliedergurtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2M [LGMD2M; Fukutin]
FKTN Kardiomyopathie, dilatativ, 1X [CMD1X]
FKTN Muskeldystrophie, Typ Fukuyama [FCMD]
FLNC Filaminopathie
FMR1 Fragiles XSyndrom
FRG1 Muskeldystrophiefazio-skapulehumeral [FSHD1A]
FUCA1 C dz] 2 4 A-RRuKoSdasé Def. | X
FUCA1 C dz] 2 4 A-RRukoSdagsé Def ]
FXN CNASRNBAOKQaOKS !'iFEAS wCw5! 8
G6PC Glykogenose Typ IA [vaBierkeKrankheit; GSD 1A]
G6PC, G6PT1 vonGierkeKrankheit slykogenose Typ |; GSD ]
G6PD Glukose6-PhosphatDehydrogenas®efizienz mit nicht
spharozytischer Anamie
G6PT1 Glykogenose Typ IB [vdBierkeKrankheit; GSD IB]
G6PT1 Glykogenose Typ IC [vw@ierkeKrankheit; GSD IC]
GAA Glykogenos€ & LJ L L wt 2 Y LIS ZGluaoBidbBed2afT] L X
GAA t 2YLIST a2Nbdza wDf & |-Blak8sidasaSef]¢ & X
GAA Pompe, Morbus [Glykogenose Typ Il; GSD ]
GALC Krabbe, Morbus
GALC Krabbe, Morbus [Galaktocerebrosidase Def.] X
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GALE Galaktose Epimeradeefizienz X
GALK1 Galaktokinaséefizienz X
GALNS Mukopolysaccharidose Typ 4A [MPS IVA, Morquio Syndrom A]
GALNS1 Mukopolysaccharidose Typ IVA [MPS IV, Morquio Syndrom A] X
GALT Galaktosamie X
GAMT GuanidinoacetatdVlethyltransferase Defizienz X
GAN Giant Axonal Neuropathie
GAN Giant Axonal Neuropathie
GARS CMT2D
GARS Neuropathie, distal betont, rein motorisch, Typ 5 [HMN5]
GBA Gaucher, Morbus [Glucocerebrosidase Def. | X
GBE1 AnderserKrankheit Glykogenose Typ IV; GSD V]
GBE1 Glykogenose Typ IV [AndersErankheit; GSD V]
GCDH GlutarylCoADehydrogenas®efizienz [GDD] X
GCH1 DYT5A DOPAresponsive Dystonie [DRD, AD]
GDAP1 CMT2K
GDAP1 CMT4A
GFAP Alexander, Morbus
GJB1 CMTX1
GJB2 KeratitislchthyoseTaubheit/Hystrixahnliche
GJB2 Keratoderma mutilans
GJB2 KnucklePads Leukonychie sensorineurale Schwerhdrigkeit
GJB2 Palmoplantarkeratose Schwerhdrigkeit
GJB2 Schwerhdrigkeit 1A [DFNB1A]
GJB2 Schwerhorigkeit 3A [DFNA3A]
GJB3 Schwerhdrigkeit 2B [DFNA2B]
GJB3 Schwerhdrigkeit, AR [DFNB]
GJB6 Schwerhdorigkeit 1B [DFNB1B]
Geschaftsfuhrer Christoph Ehlers Deutsche Apotheke. Arztebank Rostock Deutsche Bank Freiburg
Medizinischer Direktor Prof. Dr. Andt Rolfs BLZ 300 606 01 BLZ 680 700 30
Kto-Nr.: 0006884695 Kto-Nr.: 041357500
Amtsgericht Rostock HRB 10296 IBAN: DE56 3006 0601 0006 8846 95 IBAN: DE93 6807 0030 0041 3575 00

VAT: DE250191614 BIC/SWIFT: DAAEDEDD BIC/SWIFT: DEUTDEBFXXX



CENT& GENE

Centogene GmbH
Schillingallee 68

18057 Rostock / Germany
Tel.: +49 (0)381 203652 0
Fax: +49 (0)38203652 19
Mail: info@centogene.de
Web: www.centogene.de

Ubersicht der bei Centogene angebotenen Analysen

Komplette Liste der Gene

GEN ERKRANKUNG BIOCHEM
GJB6 Schwerhdrigkeit 3B [DFNA3B]
GJC2 Pelizaeudvlerzbachedike-Krankheit 1 [PMLD1]
GLA Fabry, Morbus
GLA Fabry, Morbust-Galactosidase Def.] X
GLB1 GMLD I y 3t A 2-BdlaR@sildse Dei ]
GLB1 GM1-Gangliosidose, Typ |, I, lItGalaktosidase Def.] X
GLB1 Mukopolysaccharidose Typ IVB [MPS IV, Morquio Syndrom B] X
GLIS2 Nephronophthise 7 [NPHP7]
GM2A TaySachs, Morbus, AB Variante
GNAT1 Stationare Kongenitale Nachtblindheit, Typ3, AD [CSNBAD3]
GNE Einschlusskdrperchenmyopathie
GNE Myopathie, distale, Typ Nonaka
GNPTAB Mukolipidose Typ 2;Zellkrankheit X
GNPTAB MukolipidoseTyp 3, Alpha/Beta
GNS Mukopolysaccharidose Typ IlID [MPS llID, Sanfilippo Syndrom] X
GRHPR Hyperoxalurie Typ 2 [HP2]
GRK1, SAG Oguchi Erkrankung
GRM6 Stationare Kongenitale Nachtblindheit, Typl1B, AR [CSNB1B]
GRN, MAPT, TARDBP  FrontotemporaleDemenz [FTD]
GUSB adzl 2Lt eal OOKINAR2aS ¢&LJ £LL X
Glukuronidase Def.]
GYS1 Kardiomyopathie Belastungsintoleranz durch Glykogenmangel de
Muskeln
HADH CoA3-hydroxyacylDehydrogenas®efizienz X
HAMP HamochromatoseTyp 2B [HFE2B]
HD Chorea Huntington
HEXA TaySachs, Morbus, GM@angliosidose [Hexosaminida&eDef.]
HEXB Sandhoff, Morbus, GM&angliosidose X
Geschaftsfuhrer Christoph Ehlers Deutsche Apotheke. Arztebank Rostock Deutsche Bank Freiburg
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HFE Hamochromatose [HFE]

HGF Schwerhdorigkeit 39 [DFNB39]

HGSNAT Mukopolysaccharidos&yp IIIC [MPS IIIC, Sanfilippo Syndrom] X

HJV Hamochromatose, Typ 2A [HFE2A]

HMBS Porphyrie, akut intermittierend [AIP] X

HMGCL Hydroxy3-Methyl-3-Glutarazidurie [HMG]

HSN2 HSAN2

HSPB1 CMT2F

HSPB1 Neuropathie, distal betont, rein motorisch, Typ 2B [HMN2B]

HSPBS8 CMT2L

HSPBS8 Neuropathie, distal betont, rein motorisch, Typ 2A [AD, HMN2A]

HSPD1 SPG13

HSPG2 Dysplasie, dyssegmentale, Typ Silverrhiamdmaker

HSPG2 SchwartzJampelSyndrom

HTRA1 CARASIL

HTRA2 Parkinson PARK13

HYAL1 Mukopolysaccharidose Typ IX [MPS IX] X

IDS Mukopolysaccharidose Typ Il [MPS Il, Hueankheit], [Iduronate X
2-Sulphatase Def.]

IDUA HurlerScheieSyndrom X

IDUA HurlerSyndrom X

IDUA Mukopolysaccharidose Typ IH [Huﬂétrankheit], IHS [HurleBcheie X
Krankheit], IS [Sched NI y | K-&liuioidase Def!]

IDUA Scheie Syndrom [Mukopolysaccharidose Typ IS] X

IDUA, IDS, SGSH, NAGL
HGSNAT, GNA, GALNS,
GLB1, ARSB, GUSB,
HYAL1

MPSScreening

IGHMBP2 Neuropathie, distal betont, rein motorisch, Typ 6 [HMNG]
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IKBKAP HSAN3

INF2 Fokatsegmentale Glomerulosklerose 5 [FSGS5]
INPP5E JoubertSyndrom 1 [JBTS1]

INVS Nephronophthise 2 [NPHP2]

ITGA2 Glykoprotein 1ADefizienz

ITGA7 Myopathie durch Integrin 7Mefizienz

ITPR3 Spinozerebellare Ataxie Typ 15 [SCA15]

IVD Isovalerianazidamie [IVA] X
JAG1 AlagilleSyndrom 1 [ALGS1]

JPH3 Chorea Huntingtoséihnliche Erkrankung 2 [HDL2]
KCNA1 Episodische Ataxie 1 [EA1]

KCNC3 Spinozerebellare Ataxie Typ 13 [SCA13]
KCNE1 LongQT-Syndrom 5 [LQTS5]

KCNE2 LongQT-Syndrom 6 [LQT6]

KCNES3 BrugadaSyndrom 6

KCNH2 LongQT-Syndrom 2 [LQT2]

KCNH2 ShortQT-Syndrom 1 [SQT1]

KCNJ2 LongQT-Syndrom 7 [LQT7]

KCNJ2 ShortQT-Syndrom 3 [SQT3]

KCNQ1 LongQT-Syndrom 1 [LQT1]

KCNQ1 ShortQT-Syndrom 2 [SQT2]

KCNQ1, KCNE1
KCNQ1, KCNE2

JervellLangeNielserSyndrom [JLNS)
Vorhofflimmern, familiares

KCNQ4 Schwerhdrigkeit 2A [DFNA2A]

KIAAO0196 SPG8

KIAA1840 SPG11

KIF1B CMT2A1

KIF5A SPG10
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KISS1R Hypogonadotroper isolierter Hypogonadismus

KRAS, BRAF, MAP2K1, Cardiofaciokutanes Syndrom

MAP2K2

L1CAM SPG1 [MASAyndrom]

LAMA2 Muskeldystrophie, kongenital 1A [MDC1A]

LAMP2 DanonKrankheit, Xxhromosomal Kardiomyopathie und Myopathie

LARGE Muskeldystrophie, kongenital 1D [MDC1D]

LDB3 Kardiomyopathie, dilatativ, 1C [CMD1C]

LDB3 Myofibrillare Myopathie, ZAS&ssoziiert

LDB3, TTN Muskeldystrophie, tibiale [TMD]

LDHA Glykogenosayp Xl [GSD XI]

LDLR Hypercholesterinamie durch LIRezeptorDefekt [FH]

LDLRAP1 Hypercholesterinamie, AR [ARH]

LIPA Wolman, Morbus

LITAF CMT1C

LMNA CMT2B1

LMNA CMT4C1

LMNA EmeryDreifuss Muskeldystrophie 2 [EDMDZ2]

LMNA Gliedergirtelmuskeldystrophie, AD, Typ 1B [LGMD1B; Lamin A/C

LMNA Kardiomyopathie, dilatativ, 1A [CMD1A]

LRRK2 Parkinson PARKS8

LTBP2 Glaukom 3D [GLC3D]

MAN2B1 Mannosidosd: f LJKNMannmsidase Def. ] X
MAN2B1, MANBA, Enzym Screening fiir Speichererkrankungen X

FUCA1L, GBA, GLB1, GAl
ARSA, GUSB, GNPTAB,
SMPD1, HEXB , NAGA,

HEXA
MANBA Mannosidosed S U #Manndsidase Def. | X
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MATR3 Distale Myopathie 2 [MPD2]
MBL2 MannoseBinding Protein Defizienz
MCCC2 CoA3-methylcrontonytCarboxylasd®efizienz [SMMC] X
MCOLNL1 Mukolipidose Typ 4
MEFV Mittelmeerfieber, familiar
MFN2 CMT2A2
MFSD8 CeroidLipofuszinosen, neuronal, 7 [CLN7]
MGAT2 Glykosylierungsdefekt lla [CDG2A] X
mitochondrial: MTATP6, OptikusNeuropathie Typ Leber [LHON]
MTCO1, MTCOS3, MTCYl
MTND1, MTND2,
MTND4, MTNDAL,
MTNDS5, MTNDG6
mitochondrial: MTTF, MERRF
MTTH, MTTK, MTTL1,
MTTS1, MTTS2
MKKS McKusickKaufman Syndrom
MKS1 MeckelSyndrom Typ 1 [MKS1]
MKS3, CC2D2A, COACH Syndrom
RPGRIP1L
MLC1 Megalenzephale zystische Leukoenzephalopathie
MMAA Methylmalonazidamie, VitamiB12sensible Form, Typ cbl A X
MMACHC Methylmalonazidurie, cbIC X
MPDU1 Glykosylierungsdefekt If [CDG1F] X
MPI Glykosylierungsdefekt Ib [CDG1B] X
MPZ CMT1B
MPZ CMT2l / CMT2J
MPZ DFCMTD
MR1 DYT8 Dystonie 8
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MSTN Muskelhypertrophie
MTHFR Homocystinurie
MTM1 Myotubulare Myopathie
MTMR2 CMT4B1
MTND3 LeighSyndrom
MTR Homocystinurie [Bl2esp Homocystinurie]
MTR Methylcobalamin Defizienz, CbIG Typ
MTtRNA, MTND Mitochondriale Myopathie Laktatazidose [MELAS]
MUT Methylmalonazidurie, VitamuB12sensible Form, Typ mut X
MYBPC3 Kardiomyopathie, dilatativ [CMD]
MYBPC3 Kardiomyopathiefamiliar hypertroph 4 [CMH4]
MYH14 Schwerhorigkeit 4 [DFNA4]
MYH3 Arthrogrypose, distal, Typ 2A [DA2A]
MYH3, TNNT3, TNNI2  Arthrogrypose, distal, Typ 2B [DA2B]
MYH7 Distale Myopathie 1 [MPD1]
MYH7 Kardiomyopathie, dilatativ, 1S [CMD1S]
MYH7 Kardiomyopathie, familiar hypertroph 1 [CMH1]
MYH7 MyosinMyopathie
MYH9 EpsteinSyndrom
MYH9 Schwerhorigkeit 17 [DFNAL7]
MYL2 Kardiomyopathie, familiar hypertroph 10 [CMH10]
MYL3 Kardiomyopathie, familiar hypertroph 8 [CMH8]
MYO15A Schwerhdrigkeit 3 [DFNB3]
MYO3A Schwerhdrigkeit 30 [DFNB30]
MYO6 Schwerhdrigkeit 22 [DFNA22]
MYO7A Schwerhdrigkeit 11 [DFNA11]
MYO7A Schwerhdrigkeit 2 [DFNB2]
MYOC Glaukom 1A [GLC1A]
Geschaftsfuhrer Christoph Ehlers Deutsche Apotheke. Arztebank Rostock Deutsche Bank Freiburg
Medizinischer Direktor Prof. Dr. Andt Rolfs BLZ 300 606 01 BLZ 680 700 30
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MYOC Netzhautdystrophie Typ BothnibA [GLC1A]
MYOT Myotilinopathie
NAGA { OKA YR S NER-Acetgldahktzsamididase Def.] X
NAGLU Mukopolysaccharidose Typ IIIB [MPS 1lIB, Sanfilippo Syndrom] X
NDRG1 CMT4D
NEB Distale Myopathie mit Nebulin Defekt
NEB Nemaline Myopathie 2 [NEM2]
NEFL CMT1F
NEFL CMT2E
NGFB; NTRK1 HSANS5
NIPA1 SPG6
NOTCH2 AlagilleSyndrom 2 [ALGS2]
NOTCH3 CADASIL
NOTCH3 CADASIL
NPC1 NiemannPick Typ C1 [Filipin Test nur in Fibroblasten] X
NPC2 NiemannPick Typ C2 [Filipin Test nur in Fibroblasten] X
NPHP1 JoubertSyndrom 4 [JBTS4]
NPHP1 Nephronophthise 1 [NPHP1]
NPHP3 Nephronophthise 3 [NPHP3]
NPHP4 Nephronophthise 4 [NPHP4]
NPHS1, NPHS2 Nephrotisches Syndrom
NSD1 SotosSyndrom
NTRK1 HSAN4
NYX Stationare Kongenitaldachtblindheit, TyplA,-khked [CSNB1A]
OCRL Lowe Syndrom
OPTN Glaukom 1E [GLCL1E]
OPTN Netzhautdystrophie Typ BothnritE [GLC1E]
OTOF Schwerhdorigkeit 9 [DFNB9]
Geschaftsfuhrer Christoph Ehlers Deutsche Apotheke. Arztebank Rostock Deutsche Bank Freiburg
Medizinischer Direktor Prof. Dr. Andt Rolfs BLZ 300 606 01 BLZ 680 700 30
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PABPN1 Muskeldystrophie, okulopharyngeal [OPMD]

PAI1 PlasminogesAktivatorinhibitor-1-Defizienz

PANK2 HallervordenSpatzKrankheit [PKAN]

PARK2 Parkinson PARK2

PAX6 Aniridie [AN]

PCCA, PCCB Propionazidamie [PA] X
PCSK9 Hypercholesterinamie 3, AD [HCHOLAS3]

PDE6B Night blidnesscongenital stationary, type2, AD [CSNBAD2]

PDE8B AutosomalDominante Striatale Degeneration [ADSD]

PEX1, PEX2, PEXS, PEX
PEX6, PEX12, PEX14,

Zellweger Syndrom [ZS]

PEX26

PEX7, PHYH Refsum Syndrom

PFKM Glykogenose Typ VII [Tadtiankheit; GSD VII]
PFKM TaruiKrankheit [Glykogenose Typ VII; GSD VII]
PHEX Rachitis, Vitamin Pesistent, Xchromosomal
PHGDH Phosphoglycerate Dehydrogenase Defizienz
PHKA2 Glykogenose Typ IX [GSD IX]

PHKA2 Glykogenose Typ VIA [GSD VIA]

PINK1 Parkinson PARK6

PITX2 RiegerSyndrom

PKD1, PKD2 Nierenkrankheit, polyzystisch, AD

PKHD1 Nierenkrankheit, polyzystisch, AR

PKLR PyruvatkinaseéDefizienz mit hAmolytischer Andmie
PLA2G6 Parkinson PARK14

PLEC1 Epidermolysis bullossimplex

PLEKHGA4 Spinozerebellare Ataxie Typ 4 [SCA4]

PLEKHG5 Spinale Muskelatrophie, distale, Typ 4 [DSMA4]
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PLN Kardiomyopathie, dilatativ, 1P [CMD1P]

PLP1 SPG2

PLP1, SLC16A2 PelizaeusvierzbachesKrankheit [PMD]

PMM2 Glykosylierungsdefekt [CDG1A]

PMP22 CMT1A

PMP22 HNPP

PNPLA2 Lipidose mit Triglyzeri@peicherkrankheit

POLG Externe progressive Ophthalmoplegie 1 [PEOA1]

POLG Externe progressive Ophthalmoplegie, AR [PEOB]

POLG Myoneurogastrointestinales Enzephalopati8gndrom

POLG2 Externe progressive Ophthalmoplegie 4 [PEOA4]

POMT1 Gliedergirtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2K [LGMD2K; Protein O
Mannosyltransferase 1]

POMT2 Gliedergurtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2N [LGMD2N; Protein O
Mannosyltransferase 2]

POU4F3 Schwerhdrigkeit 15 [DFNA15]

POU4F3 Schwerhdorigkeit 52 [DFNA52]

PPP2R2B Spinozerebellare Ataxie Typ 12 [SCA12]

PPT1 CeroidLipofuszinosen, neuronal, 1 [CLN1]

PRKAG2 Kardiomyopathie, familiar hypertroph 6 [CMHG6]

PRKAG2 Wolff-ParkinsoAWhite-Syndrom

PRKCG Spinozerebellare Ataxie Typ 14 [SCA14]

PRKRA DYT16 Dystonie 16

PRNP Chorea Huntingtoséhnliche Erkrankung 1 [HDL1]

PRNP CreutzfeldtJakobKrankheit [CID]

PRNP Fatale familiare Insomnie [FFI]

PRNP GerstmannrStraussleiScheinkeiSyndrom [GSD]

PROC ProteinGDefizienz
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PROS1 ProteinSDefizienz

PRPH2 Fundus albipunctatus

PRPH2 Musterdystrophien des retinalen Pigmentepithels

PRPS1 Arts-Syndrom

PRPS1 CMTX5

PRPS1 DFN2

PRSS1, SPINK1, CFTR, Pankreatitis, chronisch [HCP]

CTRC

PRX CMT4F

PSAP Metachromatische Leukodystrophie, Saposin B Defizienz
PSAP ProsaposirDefekt

PSEN1 AlzheimerKrankheit, familidre 3 [AD3]

PSEN1 Kardiomyopathie, dilatativ, 1U [CMD1U]

PSEN2 AlzheimerKrankheit, familidre 4 [AD4]

PSEN2 Kardiomyopathie, dilatativ, 1V [CMD1V]

PYGL Glykogenose Typ VIB [GSD VIB]

PYGM Glykogenose Typ V [McArdle, Morbus; GSD V]

PYGM McArdle, Morbus [Glykogenose Typ V; GSD V]

RAB7 CMT2B

RAX Anophthalmie- Mikrophthalmie, isoliert 3 [MCOP3]

RECQL3 BloomSyndrom [BLM]

REEP1 SPG31

RFT1 Glykosylierungsdefekt In [CDG1N] X
RFT1 Glykosylierungsdefekt, Typ 1N [CDG1N]

RHO Stationare Kongenitale Nachtblindheit, Typl, AD [CSNBAD1]
RHORGR, PDEG6B, Retinale Dystrophie [AZ]Screening

GUCY2D, HPRP3, PRPF
PRPF8, PRPH2

RLBP1 Netzhautdystrophie Typ Bothnia
Geschaftsfuhrer Christoph Ehlers Deutsche Apotheke. Arztebank Rostock Deutsche Bank Freiburg
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RNASEH2A AicardiGoutiereSyndrom 4 [AGS4]

RNASEH2B AicardiGoutiereSyndrom 2 [AGS2]

RNASEH2C AicardiGoutiereSyndrom 3 [AGS3]

ROBO2 Vesikoureterale Reflux 2 [VUR2]

RPEG65, LRAT, ABCA4, Retinale Dystrophie [AR]Screening
RHO, PDEG6A, PDEGB,

CNGAL, CNGB1, SAG,

GUCY2D, MERTK, CRBI

USH2A, RLBP1

RPGRIP1L JoubertSyndrom 7 [JBTS7]

RRM2B Externe progressive Ophthalmoplegie 5 [PEOA5]

RYR1 Central Core Erkrankung

RYR1 Multiminicore-Krankheit

SACS CharlevoixSaguenay Spastische Ataxie

SAMHD1 AicardiGoutiereSyndrom 5 [AGS5]

SBDS ShwachmafDiamondSyndrom [SDS]

SBF2 CMT4B2

SCA8 Spinozerebellare Ataxie Typ 8 [SCAS]

SCN4A Myasthenisches Syndrom durch SCNétation

SCN4A Myotonie, Kaliurverstarkte

SCN4A Paralyse, hyperkalamische periodische [HYPP]

SCN4A Paramyotonia congenita des Typs von Eulenburg

SCN4B LongQT-Syndrom 10 [LQT10]

SCN5A BrugadaSyndrom 1

SCN5A Herzblock, familidrer progressiver

SCN5A Kardiomyopathie, dilatativ, 1E [CMD1E]

SCN5A LongQT-Syndrom 3 [LQT3]

SCN5A Paroxysmal Familial Ventricular Fibrillation

SCNN1B, SCNN1G Liddle Syndrom
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SCNN1B, SCNN1G Pseudohypoaldosteronismus, generalisierter
SEPN1 Desminrelated Myopathie mit Mallory Kérperchen
SEPT9 Hereditare neuralgische Amyotrophie [HNA]
SERPINA1 Antitrypsinalpha1-Defizienz
SERPINC1 Antithrombin-Defizienz, Typ 3 [AT3]
SETX Amyotrophe Lateralsklerose 4 [ALS4]
SETX Ataxie mit okulomotorischer Apraxie 2 [AOAZ2]
SGCA Gliedergirtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2D [LGMD2D;Sarcoglyce

Alpha]
SGCB Gliedergurtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2E [LGMD2E; Sarcoglyc:

Beta]
SGCD Gliedergirtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2F [LGMD2F; Sarcoglycs

Delta]
SGCD Kardiomyopathie, dilatativ, 1L [CMD1L]
SGCE DYT1% MyoklonusDystonie
SGCG Gliedergirtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2C [LGMD2C; Sarcoglyc

Gamma]
SGSH Mukopolysaccharidose Typ IlIA [MPS IlIA, Sanfilippo Syndrom] X
SH3TC2 CMT4C
SIX1 Schwerhdrigkeit 23 [DFNA23]
SLC12A3 GitelmanSyndrom
SLC12A6 AndermannSyndrom [ACCPN]
SLC16A2 AllanHerndonDudley Syndrom
SLC17A5 SialinsaureSpeicherkrankheit
SLC25A4 Externe progressive Ophthalmoplegie 2 [PEOAZ2]
SLC2A1 DYT18 Dystonie 18
SLC2A1 GLUT1 Defizienz Syndrom
SLC33A1 SPG42
SLC35A1 Glykosylierungsdefekt IIf [CDG2F] X
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SLC35C1 Glykosylierungsdefekt lic [CDG2C] X
SLC3A1, SLC7A9 Zystinurie

SLC40A1 Hamochromatose, Typ 4 [HFE4]

SLC6A19 Hartnup-Syndrom X
SLC6A8 KreatinTransporterDefekt X
SLITRK1 Tourette-Syndrom

SMN1 Muskelatrophie, proximal spinal, Typ I, II, lll, IV [SMA LI, 1lI, 1V]

SMPD1 NiemannPick Typ A/B [Sphingomyelinase Def. ] X
SNCA Parkinson PARK1

SNCA Parkinson PARK4

SNTA LongQT-Syndrom 12 [LQT12]

SOD1 Amyotrophe Lateralsklerose 1 [ALS1]

SOX10 Waardenburg Syndrom / Hirschsprung Krankheit [PCWH]

SOX2 Mikrophthalmie, syndromale, Typ 3 [MCOPS3]

SPG20 SPG20 [Spartin]

SPG4 SPG4 [Spastin]

SPG7 SPG7 [Paraplegin]

SPTBN2 Spinozerebellare Ataxie Typ 5 [SCA5B]

SPTLC1 HSAN1

STK11 PeutzJeghers Syndrom

STRC Schwerhorigkeit 16 [DFNB16]

SUCLAZ2, RRM2B,
C100RF2, TK2
SUMF1

Mitochondriales DNAepletionssyndrom

SulfataseDefizienz [MSD]

SYNE1 EmeryDreifuss Muskeldystrophie 4 [EDMD4]

SYNE2 EmeryDreifuss Muskeldystrophie 5 [EDMD5]

TAF1 DYT3 Dystonie, Xxxhromosomal

TARDBP Amyotrophe Lateralsklerose 10 [ALS10]
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Komplette Liste der Gene

GEN ERKRANKUNG BIOCHEM
TBP Chorea Huntingtosihnliche Erkrankung 4 [HDL4]

TBP Spinozerebellare Ataxie Typ 17 [SCA17]

TCAP Gliedergirtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2G [LGMD2G:Jétn)

TCAP Kardiomyopathie, dilatativ, 1IN [CMD1N]

TDP1 Ataxie, spinozerebelldre mit axonaler Neuropathie, Typ 1

TECTA Schwerhdrigkeit 12 [DFNA12]

TERC, TERT, TINF2

Dyskeratosis congenita

TFR2 Hamochromatose, Typ 3 [HFE3]

TGFB1 Hornhautdystrophie, Avellino Typ [CDA]

TGFB1 Hornhautdystrophie, Bowman Layer [CDB]

TH DOPAresponsive Dystonie, AR

TH DYT5B DOPAresponsive Dystonie [DRD, AR]

THAP1 DYTG6 Dystonie, priméare

TIMM8A Taubheit- Dystonie- Optikusatrophie

TINF2 RevesDebuseSyndrom

TMC1 Schwerhdrigkeit 36 [DFNA36]

TMC1 Schwerhdrigkeit 7 [DFNB7]

TMEM126A Optische Atrophie

TMEM15 Glykosylierungsdefekt Im [CDG1M] X
TMEM15 Glykosylierungsdefekt, TyiM [CDG1M]

TMEM216 JoubertSyndrom 2 [JBTSZ2]

TMEM67 JoubertSyndrom 6 [JBTS6]

TMEMG67 MeckelSyndrom Typ 3 [MKS3]

TMIE Schwerhorigkeit 6 [DFNB6]

TMPO Kardiomyopathie, dilatativ, 1T [CMD1T]

TNNC1 Kardiomyopathie, dilatativ, 1Z [CMD1Z]

TNNI3 Kardiomyopathie, dilatativ, 2A [CMD2A]

TNNI3 Kardiomyopathie, familiar hypertroph 7 [CMH7]
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GEN ERKRANKUNG BIOCHEM

TNNI3 Kardiomyopathie, restriktive, familiare oder idiopathische

TNNT1 Nemaline Myopathie 5 [NEM5]

TNNT2 Kardiomyopathie, dilatativ, 1D [CMD1D]

TNNT2 Kardiomyopathie, familiar hypertroph 2 [CMH2]

TOR1A DYTZ Dystonie 1

TPM1 Kardiomyopathie, dilatativ, 1Y [CMD1Y]

TPM1 Kardiomyopathie, familiar hypertroph 3 [CMH3]

TPM2 Arthrogrypose, distal, Typ 1 [DA1]

TPM2 Nemaline Myopathiet [NEM4]

TPM3 Nemaline Myopathie 1 [NEM1]

TPP1 CeroidLipofuszinosen, neuronal, 2 [CLN2]

TREX1 AicardiGoutiereSyndrom 1 [AGS1]

TRIM32 Gliedergurtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2H [LGMD2H; Tripartite
Motif-Containing Protein 32]

TRIOBP Schwerhdorigkeit 28 [DFNB28]

TRPV4 CMT2C

TSC1, TSC2 Tuberdse Hirnsklerose [TS]

TTBK2 Spinozerebellare Ataxie Typ 11 [SCA11]

TTID Gliedergurtelmuskeldystrophie, AD, Typ 1A [LGMD1A, Titin
Immunoglobulin Domain Protein]

TTN Frih beginnenddlyopathie

TTN Gliedergurtelmuskeldystrophie, AR, Typ 2J [LGMD2J; Titin]

TTN Kardiomyopathie, dilatativ, 1G [CMD1G]

TTN Kardiomyopathie, familiar hypertroph 9 [CMH9]

TTN Myopathie mit frihem respiratorischem Versagen

TTPA Ataxie mit Isolierter Vitamin E Defizienz

TTR AmyloidNeuropathie

TYROBP, TREM2 Osteodysplasie, lipomembrandse polyzystisskkerosierende

Leukoenzephalopathie [PLOSL]
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GEN ERKRANKUNG BIOCHEM
UBE3A AngelmanrSyndrom
UBE3A PraderWilli-Syndrom / Angelmarssyndrom Chr.region 15g1413,
Methylationtest]
UMOD Nierenkrankheit, medullare zystische, autosordaminante, mit
oder ohne Hyperurikamie
USH1C Schwerhorigkeit 18 [DFNB18]
VAPB Amyotrophe Lateralsklerose 8 [ALSS]
VCL Kardiomyopathie, dilatativiW [CMD1W]
VRK1 Pontozerebellare Hypoplasie Typ 1
WDR36 Glaukom 1G [GLC1G]
WDR36 Netzhautdystrophie Typ BothnibG [GLC1G]
WFS1 Schwerhdorigkeit 6 [DFNAG]
WFS1, CISD2 WolframSyndrom [WFS)]
WEFES1, ZCD2 Wolfram-Syndrom
YARS DFCMTC
ZFYVE26 SPG15
ZFYVE27 SPG33
ZNF9 Myotone Dystrophie 2 [DM2]
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