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Bitte verwenden Sie gesonderte Anforderungsscheine fiir
Array- und Whole Exome Sequencing-Auftrage

Praxisstempel
Kostentragerkennung Versicherten-Nr. Status
Betriebsstatten-Nr. Arzt-Nr. Datum
L1 EILIG, weil:

ANGABEN ZUM KOSTENTRAGER:

Versicherung: [ Gesetzlich (bitte Muster 10 U-Schein beifiigen! [ Privat (Kostenvoranschlage auf Anfrage
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[ Stationar [0 Rechnung an Einsender

ANGABEN ZUM MATERIAL:

Entnahmedatum: O Z. n. allogener Stammzellspende

Material: [0 EDTA-Blut [ Fruchtwasser/Chorionzotten [ Wangenabstrich [ sonstiges Material:

ANGABEN ZUR PATIENTIN/ZUM PATIENTEN:

Geschlecht: O ménnlich O weiblich [ divers, bitte biologisches Geschlecht angeben:

Ethnische Herkunft: Schwanger: [ nein [0 ja Schwangerschaftswoche:

Untersuchungsart: [ diagnostisch (Patient*in betroffen) O préadiktiv (Patient*in selbst gesund/Anlagetragerschaft) [ vorgeburtlich

Ist die zu untersuchende Person der/die Indexpatient*in (die erkrankte Person): [ nein O ja

Gibt es Genetische Vorbefunde: [ nein [0 ja (bei Patient*in) [0 ja (bei Angehdrigen) (Falls ja, bitte Vorbefunde maglichst in Kopie mitsenden.)

Besteht Blutsverwandtschaft in der Familie? O nein O ja, bei:

Bei bestehendem Kinderwunsch und gleichzeitiger Partner*innenuntersuchung:

Name Partner*in: Geburtsdatum Partner*in:

ANGEFORDERTE UNTERSUCHUNG:

Auftrag/Genanalyse: 5. Anhang Untersuchungsauftrag

Indikation/Verdacht:

(Nach Méglichkeit bitte Befundkopien bzw. Krankenunterlagen mitschicken.)

ICD-10 Code: Diagnose: O Gesicherte Diagnose (G) [ Ausgeschlossene Diagnose (A)
%;Sjt)z)kennzemnung [ Verdachtsdiagnose (V) O (symptomloser) Zustand nach der betreffenden Diagnose (Z)

Sonstige Angaben/Familienanamnese (optional Stammbaum einfiigen):

O varianten unklarer Signifikanz (ausschlieBlich hot, warm, tepid) sollen mitgeteilt werden, wenn ein Krankheitswert nicht ausgeschlossen werden kann.
(Ohne Auswahl werden Varianten unklarer Signifikanz nicht mitgeteilt.)

Name, Vorname aufklarende/r Arzt*in (in Druckbuchstaben)

Ort, Datum Unterschrift aufklarende/r Arzt*in
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EINWILLIGUNGSERKLARUNG zur genetischen Diagnostik (nach Gendiagnostikgesetz; GenDG)

Die angeforderten Analysen unterliegen dem Gendiagnostikgesetz (GenDG). Nach einer ausfiihrlichen Aufklarung/Beratung stimme ich der von mir gewiinschten genetischen
Untersuchung sowie ggf. der Probenentnahme auf Grundlage des Gendiagnostikgesetzes zu. Ich bin ausfiihrlich darauf hingewiesen worden, dass ich sowohl mit meiner
Arztin/meinem Arzt das Ergebnis und das weitere Vorgehen besprechen als auch eine genetische Beratungsstelle in Anspruch nehmen kann. Ich hatte ausreichend Bedenkzeit

bis zur Entscheidung fiir die genetische Untersuchung.

Ich erklare mich einverstanden mit:

1) der Aufbewahrung der Probe in Abhéngigkeit von der diagnostischen Notwendigkeit fiir ggfs. erganzende Untersuchungen Oja
2) der Nutzung der Untersuchungsergebnisse fiir die Beratung und Untersuchung von Familienmitgliedern Oja
3) der Aufbewahrung der Ergebnisse genetischer Untersuchungen und Analysen iiber die vorgeschriebene Frist von 10 Jahren Oja
4) der Aufbewahrung und Verwendung der Probe in pseudonymisierter Form fur die Qualitatssicherung oder fiir wissenschaftliche Zwecke Oja
5) der evtl. Weiterleitung der Probe sowie der dazu erforderlichen Daten an ein spezialisiertes medizinisches Kooperationslabor Oja

Im Rahmen der Analyse konnen in seltenen Fallen Veranderungen festgestellt werden, die nicht im direkten Zusammenhang mit der angeforderten
Untersuchung stehen (sogenannte Zufallsbefunde). Die Mitteilung genetischer Zufallsbefunde erfolgt ohne Anspruch auf Vollstandigkeit. Uber klinisch

relevante Zufallsbefunde mochte ich informiert werden:
(ohne Auswahl werden Zufallsbefunde nicht mitgeteilt.)

Oja

Information zu sogenannten Zusatzbefunden: Bei Zusatzbefunden handelt es sich um aktiv erhobene Befunde mit Varianten in Genen, die nicht mit den angegebenen

klinischen Symptomen assoziiert sind. Aktuell werden im Rahmen der hier angeforderten Analyse keine Zusatzbefunde erhoben und berichtet; die Auswertung der geneti-

schen Daten erfolgt streng nach klinischen Angaben (z.B. angefordertes Genpanel oder hinsichtlich der bekannten familidren Variante usw.).

Nur bei Privatpatient*innen: Mir ist bekannt, dass die fiir die Abrechnung notwendigen Daten an eine privatarztliche Verrechnungsstelle Gbermittelt werden konnen.

Mir ist bekannt, dass ich die Kosten fiir die 0.g. Untersuchung selbst trage, wenn diese nicht von meiner Versicherung iibernommen werden.

Jeder Punkt der Einwilligungserklarung kann von mir jederzeit fiir die Zukunft widerrufen werden.

X

Onein
[ nein
Onein
Onein
Onein

O nein

Ort, Datum

Name in Druckbuchstaben und Unterschrift Patient*in / gesetzliche/r Vertreter*in

Adresse fiir Probenzusendung

amedes genetics

MVZ wagnerstibbe fiir Laboratoriumsmedizin, Hdmostaseologie,
Humangenetik und Mikrobiologie Hannover

Georgstraf3e 50

30159 Hannover

Telefon 0511.301795 0
Telefax 0511.301795 119

Anforderungsschein unter:

www.amedes-genetics.de/service/downloads

amedes MVZ Tragergesellschaft Gottingen mbH

Sitz der Tragergesellschaft: Anna-Vandenhoeck-Ring 4-8, 37081 Gottingen
Geschaftsfiihrer: Priv.-Doz. Dr. Marc-Alexander Burmeister, Dr. Christian Thode
Ust-IdNr.: DE 302313117 | HRB 200480 | Amtsgericht: Géttingen

Genetische Sprechstunden

Sie konnen sich kostenfrei unter folgender Telefonnummer
fiir einen Sprechstundentermin anmelden:

0800.444 36 38

Genetische Sprechstunden bieten wir an folgenden Standorten an:
Berlin - Bonn - Dortmund - Diisseldorf - Essen - Frankfurt (Main)
Gottingen - Halle (Saale) - Hamburg - Hannover - Kassel - Koblenz
Miinster - Oberhausen - Riidersdorf bei Berlin

Weitere Informationen unter www.amedes-genetics.de

(( DAKKS

Deutsche
Akkreditierungsstelle
D-ML-13131-02-00
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Klinischer Bereich

Humangenetik

Anhang zum Untersuchungsauftrag

Die gewiinschte Klinische Fragestellung(en) bitte ankreuzen.

amedes

Die Zusammensetzung der Panels kann auf der Website www.amedes-genetics.de eingesehen werden.
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Klinische Fragestellung

"Actionable genes 3.1" [panelapp inheritance]
"Actionable genes 3.2" [ACMG inheritance]
[Pleuro-]pulmonales Blastom
3-Methylglutaconazidurie Typ 7, Differentialdiagnose
46XX - indifferentes Genitale, Differentialdiagnose

46XX - Storungen der Geschlechtsentwicklung, Differentialdiagnose

46XX - testikulare Storungen der Geschlechtsentwicklung, nicht-syndromisch; Differentia...

46XX-Gonadendysgenesie, Differentialdiagnose
46XX-Infertilitat/-Sterilitat, Differentialdiagnose

46XY - Storungen der Geschlechtsentwicklung, Differentialdiagnose
46XY - Storungen der Testes-Entwicklung, nicht-syndromisch; Differentialdiagnose
46XY-Infertilitat/-Sterilitat, Differentialdiagnose

5-FU-Toxizitat

Aarskog-[Scott-]Syndrom

Aarskog-[Scott-]Syndrom, Differentialdiagnose
Abetalipoproteinamie

Absence-Epilepsie, atypisch; Differentialdiagnose
Absence-Epilepsie, Kindheit + Jugendalter; Differentialdiagnose
Aceruloplasminamie, Differentialdiagnose

Achondrogenesis Typ Il

Achondroplasie

Achromatopsie, Differentialdiagnose

ACTH-Mangel

Adams-Oliver-Syndrom, Differentialdiagnose

Adenosin-Deaminase 2-Defizienz, Differentialdiagnose

Adipositas, schwer, pur, friih; Differentialdiagnose

ID

AP9933

AP3394

PS1342

CP9233

IP9901

GP0071

TP4441

GP4938

IP9875

GP0072

TP4440

IP9876

PG0001

AS1310

AP1222

AS1234

APT7223

EP9122

AP9226

AS0011

AS0030

AP0060

AS0110

AP9224

AP9227

AP0150

?
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Adrenogenitales Syndrom, Differentialdiagnose
Adrenoleukodystrophie, X-chromosomal
Ahornsirup-Krankheit; Differentialdiagnose
Aicardi-Goutiéres-Syndrom, Differentialdiagnose
Aicardi-Syndrom, Differentialdiagnose

Akne inversa, familidr; Differentialdiagnose
Akrogigantismus, Differentialdiagnose

Akrokallosales Syndrom, Differentialdiagnose
Aktionsmyoklonus-Nierenversagen-Syndrom, Differentialdiagnose
Alagille-Syndrom, Differentialdiagnose

Albinismus, okular/okulokutan; Differentialdiagnose
Alkaptonurie, Differentialdiagnose
Alkohol-Intoleranz, Differentialdiagnose
Allan-Herndon-Dudley-Syndrom, Differentialdiagnose
Alopecia universalis

Alopezie, syndromal; Differentialdiagnose

Alopezie, vernarbende; Differentialdiagnose
Alpha-/Beta-Hamoglobinopathien

Alport-Syndrom, Differentialdiagnose
Alstrom-Syndrom

Alveolarproteinosen, Differentialdiagnose
Amelogenesis imperfecta, Differentialdiagnose
Amyloidose, Differentialdiagnose

Amyotrophe Lateralsklerose, Differentialdiagnose
Analatresie/anorektale Fehlbildungen, Differentialdiagnose
Androgeninsensitivitdts-Syndrom

Anenzephalie + Neuralrohr-Verschlu3storungen; Differentialdiagnose
Angelman-Syndrom, Differentialdiagnose
Angioodem, hereditares

Angioodem, hereditares, Differentialdiagnose
Aniridie, Differentialdiagnose

Anonychie, Differentialdiagnose

AP1928

AS0250

AP3929

AP0320

AP9228

APT463

AP9221

AP0090

AP9225

APQ370

AP0390

AP9229

AP4995

AP8883

AS9949

AP9948

AP1324

TP0140

AP0490

AS0520

AP5564

AP0540

AP2536

AP0580

AP3579

AS0620

AP7890

AP0650

AS1004

AP9080

AP4321

APO710
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Anophthalmie, Mikrophthalmie; Differentialdiagnose
Anorektale Fehlbildungen, [nicht-]syndromisch; Differentialdiagnose
Aortenerweiterung, thorakale [EBM 11448]
Aortenerweiterung, thorakale; Differentialdiagnose
Apert-Syndrom

Aphakie, kongenitale primare; Differentialdiagnose
Apnoe, rekurrente episodische; Differentialdiagnose
APOE-Genotypisierung bei Hyperlipidamie
APOE-Genotypisierung bei M. Alzheimer
APOE-Genotypisierung vor Lecanemab/Donanemab
Apolipoprotein C-1ll Defizienz

Arachnodaktylie, kongenitale kontrakturale; Differentialdiagnose
Aromatase-Defizienz

Arterial-Tortuosity-Syndrom, Differentialdiagnose
Arterienverkalkung im Kindesalter [generalisierte], Differentialdiagnose
Arteriosklerose, monogen; Differentialdiagnose
Arthrogrypose mit Nierenfunktionsstorung und Cholestase
Arthrogrypose, Differentialdiagnose

Arthrogrypose, distal; Differentialdiagnose

Arthrogrypose, neuromuskulér; Differentialdiagnose
Arthrogrypose, syndromal; Differentialdiagnose
Arts-Syndrom

Ataxia telangiectasia

Ataxie, episodische; Differentialdiagnose

Ataxien, hereditare

Atelosteogenesis I-1l1, Differentialdiagnose
ATP8B1-Defizienz, Differentialdiagnose

Atrio-ventrikularer Block, Differentialdiagnose
Au-Kline-Syndrom,; Differentialdiagnose

Autismus |, Differentialdiagnose

Autismus I, Differentialdiagnose

Autismus llI, Differentialdiagnose

APQ740

AP3339

AP0011

AP0010

AS0830

AP0850

AP8298

HL0010

SA3333

SA4444

HS1235

AP9239

AS4901

AP9230

AP1221

AP66TT7

AP0950

AP0920

AP9630

AP9632

AP9631

AS0980

AS3888

AP2938

AP0018

AP1090

AP9222

AP3784

AP9231

AP9999

AP9998

AP9997
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Autismus, Suszeptibilitat AP6780
Autoimmun-hamolytische Anamie; Differentialdiagnose AP5611
Autoimmun-LymphoProliferatives Syndrom, ALPS; Differentialdiagnose AP9281
Autoimmune polyglandulére Insuffizienz PS0201
Axenfeld-Rieger-Syndrom, Differentialdiagnose AP1210
Aymé-Gripp-Syndrom, Differentialdiagnose AP9993
Azoospermie-Faktor [AZF] AY1111
Azoospermie-Syndrom, Differentialdiagnose AP4538
Azoospermie-Syndrom, Differentialdiagnose [erweitert] AP4539
Baller-Gerold-Syndrom, Differentialdiagnose BP7773
Baraitser-Winter-Syndrom, Differentialdiagnose BP1250
Bardet-Bied|-Syndrom, Differentialdiagnose | BP1270
Bardet-Bied|-Syndrom, Differentialdiagnose Il [Erweiterungs-panel] BP1271
Barth-Syndrom, Differentialdiagnose BP4442
Bartter-Syndrom Typ 1-4, Differentialdiagnose BP1290
Basalganglienstorung, Biotin-responsive BS0010
Beckwith-Wiedemann-Syndrom, Differentialdiagnose BP1320
Beckwith-Wiedemann-Syndrom, kongenitaler GroBwuchs; Differentialdiagnose GP8897
Berardinelli-Seip kongenitale Lipodystrophie, Differentialdiagnose BP5777
Bernard-Soulier-Syndrom, Differentialdiagnose BP4446
Bestrophinopathien, Differentialdiagnose BP9230
Bewegungsstorungen, Beginn im Erwachsenenalter; DD BP5858
Bietti-Kristalldystrophie BS1400
Bikuspide Aortenklappe, Differentialdiagnose BP8989
Biotinidase-Defizienz, Differentialdiagnose BP9231
Birt-Hogg-Dubé-Syndrom, Differentialdiagnose BP8555
Blasenkarzinom, Suszeptibilitat BP7654
Blau-Syndrom BS0001
Blepharophimose-Ptose-Epicanthus inversus-Syndrom, Differentialdiagnose BP0030
Bloom-Syndrom, Differentialdiagnose BP0031
Bohring-Opitz-Syndrom, Differentialdiagnose AP0450
Brachydaktylie, Differentialdiagnose BP4912
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Bradyarrythmie, kardiale; Differentialdiagnose

Bradyopsie

Branchio-oculo-faziales Syndrom, Differentialdiagnose
Branchio-oto-renales Syndrom, Differentialdiagnose
Bronchiektasen, Differentialdiagnose
Brooke-Spiegler-Syndrom ["CYLD cutaneous syndrome"], Differentialdiagnose
Bruck-Syndrom 1/Kuskokwim-Syndrom/Bruck-Syndrom 2
Brugada-Syndrom [EMQN 2023]

Brugada-Syndrom [erweitertes panel], Differentialdiagnose
Brust- und Eierstockkrebs, hereditdr (HBOC)

Brust- und Eierstockkrebs, hereditar (HBOC) PLUS
Brustkrebs / PARP-Inhibitor-Therapie
Burn-McKeown-Syndrom, Differentialdiagnose

C1Q-Defizienz

C90rf72-FTD + C90rf72-ALS; erweiterte Differentialdiagnose
CACNAL1C-Gen-Erkrankungen, Timothy-Syndrom; Differentialdiagnose
CADASIL

CADASIL, Differentialdiagnose

Camurati-Engelmann Erkrankung, Differentialdiagnose
CARASIL

Carnitin-Palmitoyl-Transferase IA-Mangel, Differentialdiagnose
Carnitin-Palmitoyl-Transferase I-Mangel, Differentialdiagnose
Carrier Test Standard ohne Sensorik-Gene

Carrier-Test Standard

CASK-Gen-Erkrankungen, Differentialdiagnose
CEBALID-Syndrom, MCTT-Syndrom
Cerebrooculofazioskeletales Syndrom

Cerebrotendindse Xanthomatose, CTX

Cerebrotendindse Xanthomatose, CTX; Differentialdiagnose
Ceroid-Lipofuszinosen, neuronale; Differentialdiagnose
Char-Syndrom, Differentialdiagnose

CHARGE-Syndrom, Differentialdiagnose

BP3752

BP0050

BP9945

BP0080

BP8765

BP9239

BP0100

BS0159

BP0150

BP0203

BP0204

OP1007

BP2279

CP0010

FP0131

CP9230

CS0150

CP6442

CP7685

CS0151

CP9238

CP9241

RP1092

RP1093

CP8849

CS9912

PP1930

CS9933

CP9933

NPO770

CP5094

CP0250
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Chediak-Higashi-Syndrom

Cherubismus, Differentialdiagnose

CHILD-/CK-Syndrom, Differentialdiagnose

Choanalatresie, Differentialdiagnose

Cholestase, intrahepatische, Schwangerschaft; Differentialdiagnose
Cholestase, kongenital + adult; Differentialdiagnose

Cholestase, progressive familidre intrahepatische, Differentialdiagnose
Chondrodysplasia punctata, Differentialdiagnose
Chondrodysplasie, metaphysar; Differentialdiagnose
Chorioideremie, Differentialdiagnose

Choroideremie

Chromosomen-Aberration, postnatal

Chromosomen-Aberration, pranatal

Citrin-Mangel, neonatale intrahepatische Cholestase; Differentialdiagnose

Cockayne-Syndrom

Cockayne-Syndrom, Differentialdiagnose

Coenzym-Q10 Defizienz, Differentialdiagnose
Coffin-Lowry-Syndrom, Differentialdiagnose
Coffin-Siris-Syndrom, Differentialdiagnose

Cohen-Syndrom

Cornelia-de Lange-Syndrom; Differentialdiagnose
Cortex-Malformationen, Differentialdiagnose

Costeff-Syndrom, Differentialdiagnose

Costello-Syndrom, Differentialdiagnose

Cowden-Syndrom, Differentialdiagnose

Crigler-Najjar-Syndrom Typ I, unkonjugierte Hyperbilirubindmie
Crigler-Najjar-Syndrom Typ I, unkonjugierte Hyperbilirubinamie
Crouzon-Syndrom

Currarino Triade

Cushing-Syndrom, Nebennieren-Hyperplasie; Differentialdiagnose
Cutis laxa, Differentialdiagnose

CYP2D6 bei geplanter M. Gaucher-Therapie

C€S0280

CP6961

CP9945

CP3210

CP0270

CP5599

CP6667

CP7654

CP9182

CP6000

CS0290

KARYPB

KARYAM

CP9239

CP0330

CP0333

CPo877

CP7687

CP0370

CS0400

CP0100

CP9952

CP1991

CP7061

CP0070

MS5121

MS5122

CS0310

CS7531

CP5912

CP9251

PG0120
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CYP2D6-Analyse vor Tamoxifen-Therapie
Cystinose

Cystinurie Typ 1-3

Cystische Fibrose - Vollsequenzierung
Cystische Fibrose, Differentialdiagnose
Cystische Fibrose, haufigste Mutationen
Darmversagen / Diarrhoe, Differentialdiagnose
Déjerine-Sottas-Syndrom, Differentialdiagnose
Demenz, Manifestation<60 Jahre, familiare Haufung oder frontotemporale Demenz
Dent-Syndrom, Differentialdiagnose
Dentatorubrale-pallidolysiale Atrophie

Denys-Drash-Syndrom

Deoxyguanosin-Kinase-Defizienz, mtDNA-Depletions-Syndrom, hepatozerebral; Differen...

Dermopathie, restriktive; Differentialdiagnose

Desminopathie

Diabetes bei Autoimmunitét in mehreren Organen, Differentialdiagnose
Diabetes insipidus, centralis/nephrogen, familiar; Differentialdiagnose
Diabetes mellitus, genetisch bedingt; Differentialdiagnose

Diabetes mellitus, MODY; Differentialdiagnose

Diabetes mellitus, monogen mit Zusatzsymptomen; Differentialdiagnose
Diabetes mellitus, neonatal mit kongenitaler Hypothyreose

Diabetes mellitus, neonatal; Differentialdiagnose

Diabetes mellitus, transient neonatal; Differentialdiagnose

Diabetes mellitus, Typ 2, Suszeptibilitat

Diamond-Blackfan Andmie, aplastische; Differentialdiagnose
Dopamin-beta-Hydroxylase-Mangel, Differentialdiagnose
Dravet-Syndrom, Differentialdiagnose

Duane[-radial ray]-Syndrom, Differentialdiagnose

Dysautonomie, familidre; Differentialdiagnose

Dysferlinopathie, Differentialdiagnose

Dyskeratosis congenita, Differentialdiagnose

Dyskeratosis congenita, X-chromosomal
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PT7531

CS0270

CP0240

MS0010

MP0020

MS0019

DP6658

PP0980

DP8855

DP0230

AX1120

DS0090

DP9250

DP0928

DS0110

DP3353

DP0131

DP7546

DP0010

DP3993

HS0270

DP0300

DP0304

DP6675

DP3030

DP9253

DP0270

DP8642

DP3648

DP9254

DP8272

DS0270
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Dystonie-Parkinson-Syndrom, Differentialdiagnose DP8273
Dystonie, Dopa-responsiv; Differentialdiagnose DP0190
Dystonie, Kindesalter; Differentialdiagnose DP0191
Dystrophie, myotone 1 DX0230
EAST-Syndrom ES5060
Ectopia-lentis-[et-pupillae-]Syndrom, incl. minimaler Linsen-/Pupillenveranderungen EP9222
Ectopia-Lentis-Syndrom, Differentialdiagnose EP0530
Ehlers-Danlos-Syndrome, Differentialdiagnose EP0500
Eisen-refraktare Eisenmangel-Andamie, IRIDA; Differentialdiagnose EP3915
Ektodermale Dysplasie, ohne An-/Hypohydrosis; Differentialdiagnose EP0260
Ellis-van-Creveld-Syndrom, Differentialdiagnose EP5210
Emanuel-Syndrom, Differentialdiagnose [post-zytogenetisch] EP9251
Emery-Dreifuss-Muskeldystrophie, Differentialdiagnose EP9946
Endometrium-Karzinom, erblich [Suszeptibilitat] EP8642
Entziindliche Darmerkrankungen + infantile Enterokolitis, monogen; DD EP3392
Ependymom, Differentialdiagnose EP6391
Epidermodysplasia verruciformis, Differentialdiagose EP2468
Epidermolysis bullosa dystrophica, Differentialdiagnose EP7700
Epidermolysis bullosa junctionalis, Differentialdiagnose EP7769
Epidermolysis bullosa mit Pylorusatresie, Differentialdiagnose EP0271
Epidermolysis bullosa simplex, Differentialdiagnose EP0274
Epidermolysis bullosa, Differentialdiagnose EP0270
Epilepsie, familidre fokale; Differentialdiagnose EP0373
Epilepsie, friihkindliche; Differentialdiagnose EP0370
Epilepsie, generalisierte idiopathische, Erwachsene; Differentialdiagnose EP8881
Epilepsie, generalisierte mit Fieberkrampfen, Differentialdiagnose EP0371
Epilepsie, progressive myoklonische; Differentialdiagnose EP0372
Epilepsien, metabolische; Differentialdiagnose EP0374
Epileptische Enzephalopathie, friihinfantil; Differentialdiagnose EP0250
Erkrankungen der WeilRen Hirnsubstanz WP5857
Erregungsleitungsstorungen, kardiale; Differentialdiagnose EP9594
Erythromelalgie, primare ES7768
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Erythrozytenmembran-Defekte, Differentialdiagnose
Erythrozytose, familidre hereditare; Differentialdiagnose
Exostosen, multiple; Differentialdiagnose

Faktor II-Defizienz, Prothrombin-Mutation; Thrombophilie
Faktor V- + Faktor VIlI-Defizienz, kombinierte

Fallot-Tetralogie, Differentialdiagnose

FAMMM-Syndrom, Differentialdiagnose

Fanconi-Anamie, Differentialdiagnose

Fanconi-Bickel-Syndrom

Farber-Lipogranulomatose

Feingold-Syndrom 1

Fettsdure-Hydroxylase-assoziierte Neurodegeneration, Differentialdiagnose
Fettsaure-Oxidationsstorungen, Differentialdiagnose
FGFR-Kraniosynostose-Syndrom, Differentialdiagnose
Fibrodysplasia ossificans progressiva, Differentialdiagnose
Fibrose der duReren Augenmuskeln, kongenitale; Differentialdiagnose
Fieber-Syndrome, hereditare periodische; Differentialdiagnose
Floating-Harbor-Syndrom, Differentialdiagnose
Folat-Malabsorption, hereditare; Differentialdiagnose
Folsdure-Defizienz, zerebrale; Differentialdiagnose

Foramina parietalia, vergroferte; Differentialdiagnose
Fragiles-X-Syndrom

Fraser-Syndrom, Differentialdiagnose

Frasier-Syndrom

Frontonasale Dysplasie + Opitz GBBB-Syndrom, Differentialdiagnose
Fruktose-1,6-Biphosphatase-Defizienz, Differentialdiagnose
Fruktose-Intoleranz, hereditar
FSHR-/LHB-/LHCGR-Gen-Polymorphismen, ovarielle Stimulation
Fucosidose

Fukuyama kongenitale Muskeldystrophie, Differentialdiagnose
Galaktosamie, Differentialdiagnose

Galaktosialidose

EP5674

EP7799

EP4456

FS0020

FP2366

FP7531

FP0010

FP0030

FS0030

FS5162

FS0270

FP9238

FP0320

FPO070

FP9339

FP0810

FP0041

FP0340

FP9222

FP7756

FP9239

FX0300

FP9266

FS0400

0P8822

FP9338

FS0330

FP1000

FS0808

FP9438

GP9238

GS8171
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Gastroenterologische epitheliale Barriere-Storungen
Gastroenterologische neuromuskulare Stérungen, Differentialdiagnose
Gefleckte-Retina-Syndrom, Differentialdiagnose
Gehirngefal3-Fehlbildungen, Differentialdiagnose
Genitopatellar-Syndrom/SBBYS-Syndrom, Differentialdiagnose
Genodermatosen mit maligner Entartung, Differentialdiagnose
Gerinnungsstorungen, Differentialdiagnose

Gestorte mitochondriale DNA-Instandhaltung, Differentialdiagnose
Gestorter Cobalamin-Metabolismus, Differentialdiagnose
Gilbert-Syndrom, unkonjugierte Hyperbilirubinamie

Gitelman- plus Bartter-Syndrom, Differentialdiagnose
Gitelman-Syndrom

Glaukom, adultes Weitwinkel-; Suszeptibilitat

Glaukom, infantiles; Differentialdiagnose

Glaukom, primares Weitwinkel-; POAG-SNP-Loci
Gliedergiirtel-Muskeldystrophie, autosomal dominant; Differentialdiagnose
Gliedergiirtel-Muskeldystrophie, autosomal rezessiv; Differentialdiagnose
Gliedergiirtel-Muskeldystrophie, X-chromosomal; Differentialdiagnose
Gliom, Glioblastom

Gliom, Suszeptibilitat

Gliome, assoziiert mit erblichen Tumor-Syndromen

Globozoospermie, Differentialdiagnose

Glomerulonephritis, fokal segmental; Differentialdiagnose
Glomerulosklerose, fokal-segmentale; Differentialdiagnose
Glukokortikoid-Defizienz, familiar; Differentialdiagnose
Glukoneogenese-Defizienz, Differentialdiagnose
Glukosetransporter-Typ-1-Mangel-Syndrom, klassisches; Differentialdiagnose
Glukosurie, renale

Glutarazidurie Typ I; Differentialdiagnose
Glycosylphosphatidylinositol-Biosynthese-Defekte, Differentialdiagnose
Glykogen-Speicherkrankheiten, Differentialdiagnose

GM1-Gangliosidose Typ I-Il, Differentialdiagnose
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GM1-Gangliosidose Typ I-llI GS1029
GM1-Gangliosidose Typ llI, Differentialdiagnose GP0919
GM2-Gangliosidose, AB Variante GS4453
GM2-Gangliosidose, Differentialdiagnose GP0901
Goldenhar-Syndrom/hemifaziale Mikrosomie, Differentialdiagnose GP4812
Goltz[-Gorlin]-Syndrom, Differentialdiagnose GP9248
Gonadotropin-Releasing Hormone [GnRH}-Defizienz, isolierte; Differentialdiagnose IP1772

Gorlin-Syndrom, Differentialdiagnose GP0270
Greig Zephalopolysyndaktylie, Differentialdiagnose GP0290
GroRwuchs-/Hochwuchs-Syndrome, Differentialdiagnose GP7531
Hamatologische Malignitat, Keimbahnmutationen; Differentialdiagnose HP7968
Hamaturie, familidre, Differentialdiagnose HP1009
Hamochromatose Typ 2 [juvenil], Differentialdiagnose HP9941
Hamochromatose, Differentialdiagnose HP0700
Hamolytische Anamie, nicht-spharozytisch HS4400
Hamostase-Storungen, erblich; Differentialdiagnose BP4491
Hand-FuR-Genital-Syndrom; Differentialdiagnose HP1776
Harnstoffzyklus-Stérungen, Hyperammonamie; Differentialdiagnose HP8989
Hartsfield-Syndrom, Differentialdiagnose HP1775
Head and neck cancer, Suszeptibilitat HP7485
Hermansky-Pudlak-Syndrom, Differentialdiagnose HP0990
Heterotaxie - Situs inversus, Differentialdiagnose HP9947
Hirntumore, Suszeptibilitat HP6543
Hodenhochstand, Differentialdiagnose HP6541
Holoprosenzephalie, Differentialdiagnose HP9949
Holoprosenzephalie, mikroforme; Differentialdiagnose HP9950
Holt-Oram-Syndrom, Differentialdiagnose HP5240
Homocystinurie, klassische; Differentialdiagnose HP1778
Hornhaut-Dystrophie, Differentialdiagnose HP0340
Hornhaut-Dystrophie, stromale, kongenitale; Differentialdiagnose HP9230
Hornhaut-Erkrankungen, auRer Dystrophien; Differentialdiagnose HP5536
Horverlust bei (Ohr-)Fehlbildungen, Differentialdiagnose HP2266
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Horverlust, grof3es Panel inkl. Syndrome; Differentialdiagnose
HT amedes Mutationstrager-Test fiir Ashkenasi-Juden
Huppke-Brendel-Syndrom; Differentialdiagnose
Hutchinson-Gilford-Progerie-Syndrom; Differentialdiagnose
Hyaline Fibromatose-Syndrom, Differentialdiagnose
Hydroa vacciniforme

Hydrolethalus-Syndrom, Differentialdiagnose
Hydrozephalus, X-chromosomal; Differentialdiagnose
Hyper-IgD-Syndrom

Hyper-IgE-Syndrom, Differentialdiagnose
Hyperaldosteronismus, familiar; Differentialdiagnose
Hypercholesterinamie, familiar

Hypercholesterinamie, familiar; Differentialdiagnosen
Hyperekplexie, Differentialdiagnose

Hyperglyzinamie, nicht-ketotische; Differentialdiagnose
Hyperinsulinismus, kongenital; Differentialdiagnose
Hyperkalzamie, infantile; Differentialdiagnose
Hyperlipiddmie, kombinierte; Differentialdiagnose
Hyperlipidamien/Dyslipidamien, familidre; Differentialdiagnose
Hyperlipoproteinamie, Typ IlI
Hyperornithindmie-Hyperammonamie-Homocitrullinurie-Syndrom, Differentialdiagnose
Hyperoxalurie, primare; Differentialdiagnose
Hyperparathyreoidismus-Kiefertumor-Syndrom
Hypertonie, juvenile extreme; Differentialdiagnose
Hypertonie, pulmonale; Differentialdiagnose
Hypertrichosis, konnatal; Differentialdiagnose
Hypertriglyzeridamie, Differentialdiagnose
Hypertriglyzeridamie, familidre

Hypoaldosteronismus, familiar

Hypobeta-Lipoproteindmie

Hypobeta-Lipoproteinamie, Differentialdiagnose

Hypochondroplasie
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Hypocitraturie, Differentialdiagnose HP9951
Hypoglykamie, familidrer Hyperinsulinismus; Differentialdiagnose HP0410
Hypoglykamie, ketotische; Differentialdiagnose HP5541
Hypogonadismus, hypogonadotroper; Differentialdiagnose HP0220
Hypogonadismus, mannlicher hypergonadotroper; Differentialdiagnose HP8856
Hypogonadismus, weiblicher hypergonadotroper; Differentialdiagnose A HP8855
Hypogonadismus, weiblicher hypergonadotroper; Differentialdiagnose erweitert HP9855
Hypohydrotische ektodermale Dysplasie; Differentialdiagnose EP0261
Hypokalziurische Hyperkalzamie, Differentialdiagnose HP1010
Hypomagnesiamie [mit "Gitelman-like"], Differentialdiagnose HP0041
Hypomagnesiamie, genetisch bedingt; Differentialdiagnose HP0043
Hypomagnesidamie, hyperkalziurisch; Differentialdiagnose HP0040
Hypomyelinisierung-kongenitale Katarakt-Syndrom, Differentialdiagnose HP9948
Hypoparathyreoidismus, familiar; Differentialdiagnose HP0033
Hypophosphatamie/Rachitis, Differentialdiagnose HP1020
Hypophosphatasie, adult, kindlich, perinatal letal HS8273
Hypophosphatasie, adult, kindlich, perinatal letal; Differentialdiagnose HP8274
Hypophysen-Tumore, Differentialdiagnose HP1730
Hypophysenhormon-Defizienz, Differentialdiagnose HP1250
Hypophysenhormon-Defizienz, kombinierte; Differentialdiagnose HP1170
Hypoplastisches Linksherz-Syndrom, Differentialdiagnose HP7531
Hypospadie, Differentialdiagnose HP9871
Hypothyreoidismus, kongenital; Differentialdiagnose HP3377
Hypourikamie, renal; Differentialdiagnose HP1040
Hypoventilationssyndrom, zentrales; Differentialdiagnose HP0891
Ichthyose + verwandte Keratinisierungsstorungen, Differentialdiagnose IP0010

Ichthyose, kongenital, rezessiv; Differentialdiagnose IP7737

Ichthyosen, syndromisch; Differentialdiagnose IP7119

IMAGe-Syndrom, Differentialdiagnose IP5221

Imerslund-Grasbeck-Syndrom IP0030

Implantationsversagen, rekurrentes; Differentialdiagnose IP7000

Imprinting-Storungen, Multi-Locus; Differentialdiagnose IP6675
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Imprinting-Storungen/epigenetische Signaturen, Differentialdiagnose
Infertilitat, CBAVD

Insulin-ahnlicher Wachstumsfaktor 1-Mangel

IPEX-Syndrom, Differentialdiagnose

Jackson-Weiss-Syndrom

Jervell- und Lange-Nielsen-Syndrom, Differentialdiagnose
Jeune-Syndrom, Differentialdiagnose

Joubert-Syndrom, Differentialdiagnose

Joubert-Syndrom, seltener mutierte Gene; Differentialdiagnose
Kabuki-Syndrom, Differentialdiagnose

Kallmann-Syndrom, hypogonadotroper Hypogonadismus; Differentialdiagnose
Kalzinose, tumorose; Differentialdiagnose

Kammerflimmern |, Differentialdiagnose

Kammerflimmern II, Differentialdiagnose erweitert

Kampomele Dysplasie, Differentialdiagnose

Kanal-Erkrankungen, Gehirn; Differentialdiagnose

Kapillare Fehlbildung - arteriovendse Fehlbildung, Differentialdiagnose
Kardio-fazio-kutanes Syndrom, Differentialdiagnose

Kardiomyopathie, arrhythmogene rechtsventrikulare; Differentialdiagnose [EMQN 2023]
Kardiomyopathie, dilatative; Differentialdiagnose [EMQN 2023]
Kardiomyopathie, hypertrophe; Differentialdiagnose [EMQN 2023]
Kardiomyopathie, padiatrisch mit zusatzl. Phanotyp; Differentialdiagnose
Kardiomyopathie, padiatrisch; Differentialdiagnose
Kartagener-Syndrom/primare zilidre Dyskinesie, Differentialdiagnose
Katarakt [primar isoliert], Differentialdiagnose

Katarakt mit anderen Augenfehlbildungen, Differentialdiagnose
Katarakt, Differentialdiagnose

Katarakt, kongenital; Differentialdiagnose

KBG-Syndrom

KBG-Syndrom, Differentialdiagnose |

KBG-Syndrom, Differentialdiagnose II

Kearns-Sayre-Syndrom, Differentialdiagnose
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Kennedy-Syndrom

Kenny-Caffey-Syndrom 1 +2

Keratose, Keratoderma, Erythrokeratoderma; Differentialdiagnose
Ketogenese-Storungen, Differentialdiagnose

Ketolyse-Storungen, Differentialdiagnose

Kindler-Syndrom, Differentialdiagnose

Kleefstra-Syndrom, Differentialdiagnose

Kleidokraniale Dysostose

Kleine-Levin-Syndrom, Differentialdiagnose

Kleinhirn-Hypoplasie, erweiterte Differentialdiagnose

Kleinwuchs im Kindesalter, Differentialdiagnose

Kleinwuchs, diastrophischer

Kleinwuchs, Differentialdiagnose

Kleinwuchs, friihe Kindheit; Differentialdiagnose

Kleinwuchs, idiopathisch, familiar; SHOX-Gen

Kleinwuchs, idiopathischer; Differentialdiagnose

Kleinwuchs, idiopatisch; SHOX-Gen

Klippel-Feil-Syndrom, Differentialdiagnose

KlumpfuR, Differentialdiagnose

Knochenmarks-Dysfunktion, erblich; Differentialdiagnose
Knorpel-Haar-Hypoplasie-/anauxetische Dysplasie-Spektrum, Differentialdiagnose
Kohlenhydrat-Stoffwechsel-Storungen, Differentialdiagnose
Kolonkarzinom, hereditares nicht-polyposes; Differentialdiagnose
Kolorektale Karzinome, erbliche; Differentialdiagnose

Kongenitale Storungen der Glykosylierung, CDG; Differentialdiagnose
Kontraktur-Syndrom, lethales kongenitales; Differentialdiagnose
Koolen-de Vries-Syndrom; Differentialdiagnose

Kortikale Dysplasie, komplexe, mit anderen Hirnfehlbildungen; Differentialdiagnose
Kraniofaziale Mikrosomie, Differentialdiagnose

Kraniosynostose, Differentialdiagnostik

Kraniosynostose, haufig mutierte Gene; Differentialdiagnose

Krankheitsbild, unklares (Trio-Exom)
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Krauselhaar/Wollhaar, isoliert; Differentialdiagnose
Kreatin-Defizienz-Syndrome, Dlifferentialdiagnose
Krebs-Pradisposition des Erwachsenen fiir solide Tumore
Krebs-Suszeptibilitat oberer Gastrointestinaltrakt
Krebs-Vorsorge, genetisch [privatarztliche Leistung]
Kurzdarm-Syndrom, kongenital
Kurzripp-Polydaktylie-Syndrom, Differentialdiagnose
L1-Syndrom, Differentialdiagnose

Lafora-Syndrom, Differentialdiagnose

Laing distale Myopathie; Differentialdiagnose
Laktose-Intoleranz, primar

Larsen-Syndrom, Differentialdiagnose
Laterale-Meningozele-Syndrom, Differentialdiagnose
Leber-Lipase-Defizienz

Lebersche kongenitale Amaurose/Abiotrophie, Differentialdiagnose
Lebersche kongenitale Amaurosis/EOSRD, Differentialdiagnose
Lebervenen-Verschlusskrankheit + Immunschwache, Differentialdiagnose
Legius-Syndrom; Differentialdiagnose

Leigh-Syndrom, Differentialdiagnose

Leiomyomatose, mit Nierenzell-Karzinom; Differentialdiagnose
Léri-Weill-Syndrom

Lesch-Nyhan-Syndrom

Leukdmie, akute myeloische; hereditar; Differentialdiagnose

Leukamie, chronisch neutrophile, hereditar; Differentialdiagnose

Leukenzephalopathie + Hirnstamm-, Riickenmarks-Beteiligung + Laktat-Erhéhung; Differ...

Leukodystrophie, Friihformen; Differentialdiagnose
Leukodystrophie, hypomyelinisierende; Differentialdiagnose
Leukodystrophie, metachromatische

Leukodystrophien, Beginn im Erwachsenenalter; Differentialdiagnose
Li-Fraumeni-Syndrom, Differentialdiagnose

Liddle-Syndrom 1-3

Linksventrikuldre "non-compaction"- Kardiomyopathie, Differentialdiagnose
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Linsen-Luxation, Differentialdiagnose

Lipodystrophie, familidre; Differentialdiagnose

Lipoidproteinose, Differentialdiagnose

Lipoprotein-Lipase Defizienz, Differentialdiagnose
Lippen-Kiefer-Gaumen-[Gesichts-]Spalten, Differentialdiagnose
Lippen-Kiefer-Gaumen-[Gesichts-]Spalten, nicht-syndromal; Differentialdiagnose
Lissenzephalie, Differentialdiagnose

Loeys-Dietz-/ Marfan-/ vaskuldres Ehlers-Danlos-Syndrom, Differentialdiagnose
Loeys-Dietz-Syndrom, Differentialdiagnose

Long-QT-Syndrom, Differentialdiagnose [EMQN 2023]

Lowe-Syndrom, Differentialdiagnose

Lungenfibrose, idiopathische familidre; Differentialdiagnose
Lungenkarzinom, Adeno-Ca; Suszeptibilitat + Protektion
Lungenkarzinom, NSCLC; Suszeptibilitat + Protektion

Lupus [erythematodes], "monogen"; Differentialdiagnose

Lupus erythematodes, Suszeptibilitat

Lymphddem-Distichiasis, Differentialdiagnose

Lymphddem, kongenitales erbliches; Differentialdiagnose
Lymphohistiozytose, familiare hamophagozytische; Differentialdiagnose
Lymphoide Malignitat, Pradisposition

Lymphoproliferative Krankheit, X--chromosomal; Differentialdiagnose
Lysinurische Protein-Intoleranz, Differentialdiagnose

Magenkarzinom, hereditar diffus, teils multifaktoriell bedingt; Differentialdiagnose
Magenkrebs, Pradisposition

Mainzer-Saldino-Syndrom

Makrosomie, kongenitale; Differentialdiagnose
Makrothrombozytopenien, Differentialdiagnose

Makula-Degeneration, friih; Differentialdiagnose

Makula-Dystrophie, okkulte

Makula-Dystrophie, vitelliforme; Differentialdiagnostik

Malformationen der Gallenwege, Differentialdiagnose

Maligne Hyperthermie-Suszeptibilitat, Differentialdiagnose
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Maligne Hyperthermie/"central core disease"/"multiminicore disease" CS1001
Mamma-Aplasie/-Hypoplasie MS7711
Mannosidase-Defizienz MP0252
Mannosidase-Defizienz; Differentialdiagnose MP0259
Marfan-Syndrom, Differentialdiagnose MP0500
Martsolf-Syndrom, Differentialdiagnose MP9238
Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser-Syndrom, Differentialdiagnose MP9870
McCune-Albright Syndrom/Fibrose Knochendysplasie, Differentialdiagnose MP9222
McKusick-Kaufman-Syndrom; Differentialdiagnose MP4449
Meacham-Syndrom MS0040
Meckel-[Gruber-]Syndrom, Differentialdiagnose MP5160
Medulldr-zystische Nierenerkrankung [ADTKD], Differentialdiagnose MP0840

Megalenzephale Leukoenzephalopathie mit subkortikalen Zysten, Differentialdiagnose MP1297

Megazystis, LUTO; Differentialdiagnose MP6543
Meier-Gorlin-Syndrom, Differentialdiagnose MP7658
Melanom + Nierenzellkarzinom, MITF-assoziiert MS5310
Melanome, familidre, kutane + uveale; Differentialdiagnose MP5162
MELAS - mt Enzephalomyopathie, Laktatazidose, Schlaganfall MP98T7
Meningeom, multiples, familidres; Suszeptibilitat MP1298
Menke-Hennekam-Syndrom 1; Rubinstein-Taybi-Syndrom 1 MP5656
Menke-Hennekam-Syndrom 2; Rubinstein-Taybi-Syndrom 2 MS9567
Mentale Retardierung bei [ponto-]zerebelldrer Hypoplasie, Differentialdiagnose MP7899
Mentale Retardierung bei Kleinwuchs, Differentialdiagnose MP9123
Mentale Retardierung bei Lissenzephalie, Differentialdiagnose MP7897
Mentale Retardierung bei Makrozephalie, Differentialdiagnose MP9485
Mentale Retardierung, autosomal rezessiv, nicht-syndromal; Differentialdiagnose MP4445
MEPAN-Syndrom, Differentialdiagnose MP1299
Merkelzell-Karzinom, friihes; Pradisposition MP0001
MERRF - Myoklonus-Epilepsie mit ragged-red fibers MS9876
Methylmalonazidamie ohne Homocystinurie, Differentialdiagnose MP1772
Migrane, hemiplegische; Differentialdiagnose MP0930
Mikrophthalmie-lineares Hautdefekt-Syndrom, Differentialdiagnose MP9922
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Mikrozephalie [Patienten mit Seckel-Symptomen], Differentialdiagnose MP0971
Mikrozephalie [Patienten ohne Seckel-Symptome], Differentialdiagnose MP0972
Mikrozephalie mit "double cortex"/subcortikaler Bandheterotypie, Differentialdiagnose MP1235
Mikrozephalie mit Dysgyrie, Differentialdiagnose MP1227

Mikrozephalie mit Holoprosenzephalie-Spektrum [incl. septooptischer Dysplasie]; Differ... MP1231

Mikrozephalie mit Hydranenzephalie, Differentialdiagnose MP1232
Mikrozephalie mit Kleinhirn-Hypoplasie, Differentialdiagnose MP1228
Mikrozephalie mit Lissenzephalie [dicker Kortex], Differentialdiagnose MP1225
Mikrozephalie mit Lissenzephalie + Kleinhirn-Hypoplasie, Differentialdiagnose MP1239
Mikrozephalie mit Lissenzephalie, diinner Kortex MP1222
Mikrozephalie mit mandibulofazialer Dysostose, Differentialdiagnose MP7112
Mikrozephalie mit Muskelschwéche, Differentialdiagnose MP1221
Mikrozephalie mit periventrikularen nodularen Heterotopien, Differentialdiagnose MP1226
Mikrozephalie mit Polymikrogyrie, Differentialdiagnose MP1229
Mikrozephalie mit pontozerebellarer Hypoplasie, Differentialdiagnose MP1230
Mikrozephalie mit Pseudo-TORCH, Differentialdiagnose MP1233
Mikrozephalie-kapilldre Fehlbildung-Syndrom, Differentialdiagnose MP9921
Mikrozephalie, isoliert, primar/sekundar; Differentialdiagnose MP1223
Mikrozephalie, pranatal und postnatal; Differentialdiagnose MP1220
Mikrozephalie, primdr/sekundar mit Wachstumsverzdgerung; Differentialdiagnose MP1224
Mikrozephalie, vorwiegend sekundar, syndromal; Differentialdiagnose MP1234
MIRAGE-Syndrom, Differentialdiagnose MP7114
Mitochondriale Erkrankungen, Komplex I-Defizienz; Differentialdiagnose MP3359
Mitochondriale Erkrankungen, Komplex II-Defizienz; Differentialdiagnose MP3358
Mitochondriale Erkrankungen, Komplex Ill-Defizienz; Differentialdiagnose MP3357
Mitochondriale Erkrankungen, Komplex IV-Defizienz; Differentialdiagnose MP3356
Mitochondriale Erkrankungen, Komplex V-Defizienz; Differentialdiagnose MP3355
Mitochondriale Lebererkrankungen, Differentialdiagnose MP3353
Mittelmeerfieber, familidres MS0070
MLPA-Dx15 MDO0001
MNGIE - Mitochondriale neurogastrointestinale Enzephalomyopathie, DD MP9874
Mobius-Syndrom, Differentialdiagnose MP5748
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Monosomie 7-Pradisposition-Syndrome, Differentialdiagnose
Morbus Alexander

Morbus Bechterew

Morbus Caffey, Differentialdiagnose

Morbus Danon

Morbus Danon, Differentialdiagnose

Morbus Fabry

Morbus Fabry, Differentialdiagnose

Morbus Gaucher

Morbus Gaucher, DD Hydrops fetalis

Morbus Gaucher, DD kongenitale Ichthyose, AR

Morbus Gaucher, Differentialdiagnose

Morbus Hirschsprung, familiar; Differentialdiagnose
Morbus Hirschsprung, syndromisch; Differentialdiagnose
Morbus Huntington

Morbus Huntington-adhnliche Krankheit 1, Differentialdiagnose
Morbus Huntington-ahnliche Krankheit 2, Differentialdiagnose
Morbus Huntington, Differentialdiagnose

Morbus Krabbe

Morbus Krabbe, Differentialdiagnose

Morbus Meniere, familiar; Differentialdiagnose

Morbus Milroy, Differentialdiagnose

Morbus Nasu-Hakola, Differentialdiagnose

Morbus Niemann-Pick Typ A, Differentialdiagnose
Morbus Niemann-Pick Typ C

Morbus Niemann-Pick Typ C, Differentialdiagnose
Morbus Paget [der Knochen], Differentialdiagnose
Morbus Pompe

Morbus Pompe, Differentialdiagnose

Morbus Sandhoff, Differentialdiagnose

Morbus Schindler

Morbus Stargardt, Differentialdiagnose

MP9923

AST7285

MS3330

CP0808

MS3847

MP3847

MS0270

MP0270

GS0010

GP1002

GP1001

GP1000

MP8462

MP8463

MX0100

MP1779

MP1780

MP1100

MS1199

MP1199

MPO0170

MP4448

MP3334

NP0919

MP7745

NP0909

PP7129

MS9911

MP9911

SP0901

MS9812

SP0980
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Morbus Wolman, Cholesterinester-Speicherkrankheit MS7685
Morbus Wolman, Differentialdiagnose WP0909
Mowat-Wilson-Syndrom, Differentialdiagnose MP4447
MPPH-Syndrom, Differentialdiagnose MP7113
MTHFR-Defizienz (RFLP) MTRGM
MTHFR-Defizienz (Sequenzierung) M1298H
Muenke-Syndrom MS0250
Muenke-Syndrom, Saethre-Chotzen-Syndrom, Differentialdiagnose SP3399
Mukolipidosen, Differentialdiagnosen MP0100
Mukopolysaccharidosen, Differentialdiagnose | MP0400
Mukopolysaccharidosen, Differentialdiagnose Il MP0401
Miiller-Gang-Persistenz-Syndrom, Differentialdiagnose MP5190
Multiple endokrine Neoplasie, MEN; Differentialdiagnose NP0570
Multiple endokrine Tumore, Differentialdiagnose PP0930
Multiple epiphysare Dysplasie, Differentialdiagnose MP5544
Multiple gutartige Hauttumore, monogen bedingt; Differentialdiagnose GP9967
Multipler Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel, neonatal; Differentialdiagnose MP3330
Multipler Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel, nicht-neonatal; Differentialdiagnose MP3331
Multiples Myelom, Suszeptibilitat MP0101
Multiples-Pterygium-Syndrom, lethal; Differentialdiagnose MP0390
Muscle-eye-brain disease, Differentialdiagnose MP6491
Muskel-Glykogenosen, Differentialdiagnose GP4456
Muskeldystrophie Duchenne/Becker MS3948
Muskeldystrophie, fazio-skapulo-humerale 2; Differentialdiagnose FSHD DP0712
Muskeldystrophie, kongenital; Differentialdiagnose MP0712
Muskeldystrophie, kongenital; erweiterte Differentialdiagnose MP9928

Mutations-Konfirmationsdiagnostik bei Stoffwechselkrankheiten nach Neugeborenenscr... GP5550

Myasthenes Syndrom, kongenital; Differentialdiagnose MP0830
Myelodysplastische Syndrome, hereditar; Differentialdiagnose MP0960
Myelofibrose, primare; hereditar MS0792
Myeloproliferative Neoplasie - genetische Pradisposition MP0990
Myhre-Syndrom, Differentialdiagnose MP4446
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Myokard-Infarkt/Koronar-Arterien-Erkrankung, monogen; Differentialdiagnose MP7344
Myoklonus-Dystonie, Differentialdiagnose MP9112
Myopathie, distal; Differentialdiagnose MP1010
Myopathie, kongenital; Differentialdiagnose MP7766
Myopathie, kongenital; erweiterte Differentialdiagnose MP7797
Myopathie, mitochondriale, incl. CPEOQ; Differentialdiagnose MP9345
Myopathie, myofibrillare; Differentialdiagnose MP0300
Myopathie, nemaline; Differentialdiagnose MP0349
Myopathie, tubular aggregiert; Differentialdiagnose MP9283
Myotonia congenita MS7030
Myotonia congenita, Differentialdiagnose MP7030
Nachtblindheit, kongenital; Differentialdiagnose NP0550
Nagel-Patella-Syndrom NS0570
Nageldysplasie, kongenital; Differentialdiagnose NP5180
Navus, epidermal; Differentialdiagnose NP5554
Nebennieren-Insuffizienz, Differentialdiagnose NP3984
Nebenschilddriisen-Krebs, Differentialdiagnose NP8855
Nephrolithiasis, Differentialdiagnose NP0610
Nephrolithiasis, erweitertes panel; Differentialdiagnose NP0590
Nephronophthise, tubulointerstitielle Nierenerkrankung; Differentialdiagnose NP0630
Nephrotisches Syndrom, infantil, Steroid-resistentes; DD erweitertes panel NP0650
Nephrotisches Syndrom, infantil, Steroid-resistentes; Differentialdiagnose NP0561
Netzhaut-Ablosung, Differentialdiagnose NP0680
Neuralgische Amyotrophie, Differentialdiagnose NP8889
Neurodegeneration mit zerebraler Eisenspeicherung; Differentialdiagnose NPO710
Neuroendokrine Tumore/Polyposis, padiatrisch; Differentialdiagnose TP5859
Neurofibromatose, NF1; Differentialdiagnose NP0740
Neuronopathie/Muskelatrophie, distale hereditare; Differentialdiagnose MP0450
Neuropathie, auditorische; Differentialdiagnose AP1150

Neuropathie, distale hereditare motorische / Muskelatrophien, distale spinale; Differenti... DP6699

Neuropathie, hereditdre mit Neigung zu Drucklahmungen - HNPP; Differentialdiagnose NP1321

Neuropathie, hereditare sensible + autonome, infantile/juvenile; Differentialdiagnose NP6655
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Neuropathie, hereditare sensorische + autonome - HSN/HSAN; Differentialdiagnose NP1233
Neuropathien: HSN - HSAN - SFN; Differentialdiagnose HP9944
Neutropenie, kongenital; Differentialdiagnose NP9448
Neutropenie, zyklische; Differentialdiagnose NP9449
Nicolaides-Baraitser-Syndrom + Coffin-Siris-Syndrom; Differentialdiagnose NP0019
Niere + ableitende Harnwege, kongenitale Anomalien [CAKUT]; Differentialdiagnose CP0170
Nierenagenesie/Nieren[a]dysplasie, Differentialdiagnose NP0810
Nierenkarzinom [Suszeptibilitat] NP0840
Nierenkarzinom/-zellkarzinom, erblich; Differentialdiagnose NP9485
Noonan-Syndrom, Differentialdiagnose NP5110
Norrie-Syndrom/-Erkrankung NS0890
Nystagmus, friihkindlicher; Differentialdiagnose NP0930
Okihiro-Syndrom 0S0010
Okulo-zerebro-faziales Syndrom, Typ Kaufman; Differentialdiagnose OP7122
Oligodontie/Anodontie, Differentialdiagnose OP8222
Omphalozele, Bauchwanddefekt; Differentialdiagnose OP6789
Opitz G/BBB-Syndrom, Differentialdiagnose OP0459
Optikus-Atrophie, autosomal dominant; Differentialdiagnose OP0050
Optikus-Atrophie, hereditare; Differentialdiagnose OP0810
Oro-fazio-digitales Syndrom, Differentialdiagnose OP0080
Osophagus-Atresie/tracheo-6sophageale Fisteln, Differentialdiagnose 0OP9238
Osteoarthropathie, priméare hypertrophe; Differentialdiagnose OP8811
Osteochondritis dissecans, Differentialdiagnose OP1131
Osteochondrome, multiple; Differentialdiagnose 0P9448
Osteogenesis imperfecta, Differentialdiagnose OP0100
Osteopathia striata - kraniale Sklerose, Differentialdiagnose OP3336
Osteopetrose, Differentialdiagnose OP8642
Osteoporose, monogen; Differentialdiagnose OP5564
Otopalatodigitales Syndrom 0S0130
Ovarial-Karzinom / PARP-Inhibitor-Therapie OP1003
Pachyonychia congenita, Differentialdiagnose PP1928
Padiatrische Tumor-Pradisposition, hereditar TP5858
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Pallister-Hall-Syndrom, Differentialdiagnose
Pankreas-Karzinom

Pankreas-Karzinom - PARP-Inhibitor-Therapie
Pankreas-Karzinom [Suszeptibilitats-Loci]

Pankreatitis, chronische; Differentialdiagnose
Pantothenat-Kinase-assoziierte Neurodegeneration, Differentialdiagnose
Paragangliom / Phaochromozytom, Differentialdiagnose
Paragangliom 1 / Phaochromozytom

Paragangliom 3 / Phaochromozytom

Paragangliom 4 / Phaochromozytom

Paralyse, hyperkaliamische periodische

Paralyse, hypokaliamische periodische

Paralyse, hypokaliamische periodische; Differentialdiagnose
Paramyotonia congenita

Parkinson-Syndrom + -Krankheit, Differentialdiagnose
Parkinson-Syndrom, friih-adult [<50 Lj.]; Differentialdiagnose
Parkinson-Syndrom, Suszeptibilitat

Paroxysmale nachtliche Himoglobinurie 2

Paroxysmale nicht-kinesiogene Dyskinesie, Differentialdiagnose

Paroxysmale ZNS-Erkrankungen [pradominant Dyskinesie, pradominant episodische Ata...

Peeling-skin-Syndrom, Differentialdiagnose

Pelizaeus-Merzbacher Krankheit

Pena-Shokeir-Syndrom |, Differentialdiagnose

Pendred-Syndrom, Differentialdiagnose

Peritoneal-Karzinom / PARP-Inhibitor-Therapie

Perlman-Syndrom

Peroxisomen-Biogenese-Storungen, groRes panel; Differentialdiagnose
Peroxisomen-Biogenese-Storungen, Zellweger-Spektrum; Differentialdiagnose
Perrault-Syndrom, Differentialdiagnose

Perry-Syndrom, Differentialdiagnose

Peutz-Jeghers-Syndrom

PFAPA-Syndrom, Pradisposition/Assoziation; Differentialdiagnose

Seite 26 von 34 (Stand: 11.07.2026 - 20:17)

PP2271

PP0869

OP1001

PP0867

PP5101

PP0130

PP0112

PSO111

PS0113

PS0112

PS0270

HS1001

HP1001

PS0370

PP7654

PP9145

PP7653

PS0391

PP9238

PP2299

PP9938

PS0430

PP0390

PP8010

OP1005

PS5090

PP0509

PP0510

PP0530

PP3335

PS0570

PP0099



OO o o o e P T

Pfeiffer-Syndrom 1-3

Phenylketonurie, Differentialdiagnose

Photosensitivitat, kutane; Differentialdiagnose
Piebaldismus, Differentialdiagnose
Pierre-Robin-Sequenz, Differentialdiagnose
Pierson-Syndrom

Pitt-Hopkins-Syndrom, Differentialdiagnose
Plasminogen-Aktivatorinhibitor 1-Defizienz, Differentialdiagnose
Plotzlicher Herztod, Differentialdiagnose

Plotzlicher Tod [<40 Jahren], Differentialdiagnose
Pneumothorax, familiar; Differentialdiagnose
Podozytopathien, nicht-syndromal; Differentialdiagnose
Podozytopathien, syndromal; Differentialdiagnose

POI - Pramature Ovarial-Insuffizienz, Differentialdiagnose

PP0590

PP7000

PP9911

PP5160

PP9292

PS0571

PP0610

KP3645

PP0655

PP4333

PP5537

PP9111

PP9112

PP0200

Poikilodermie-Sehnenkontraktur-Myopathie-Lungenfibrose-Syndrom, Differentialdiagn... PP9222

Poly-/Syndaktylie, pra- + postaxial; Differentialdiagnose
Polycythaemia vera, familiar hereditéar; Differentialdiagnose
Polymikrogyrie mit Krampfen

Polymikrogyrie, asymmetrisch

Polypen, hamartomatdse [gastrointestinale], Differentialdiagnose
Polyposis coli, Differentialdiagnose

Polyposis-Syndrom, juveniles

Polyposis-Syndrom, serratiertes; Differentialdiagnose

Polyposis, APC-assoziierte; Differentialdiagnose

Polyposis, familidare adenomatose 3

Polyposis, familidare adenomatétse 4

Polyposis, familiare adenomatése, FAP

Polyzystische Lebererkrankungen, Differentialdiagnose
Porphyrie, Differentialdiagnose

Porphyrie, erythropoetische 1

Pra-/postnatale pontozerebelldre Hypoplasie, Differentialdiagnose

Prader-Willi-Syndrom / Angelman-Syndrom

PP9087

PP9483

PS0670

PS0671

HP0008

PP9801

JS1001

SP0007

AP0008

NS1008

KS1005

FS0070

PP5150

PP0900

PS1002

PP0008

PY1111
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Prader-Willi-Syndrom, Differentialdiagnose

Pranatal auffallige Nieren/Urogenitalsystem, Differentialdiagnose
Pranatal auffalliges Herz, Differentialdiagnose

Prénatale Akinesie/Hypokinesie, Differentialdiagnose
Pranatale Anophthalmie/Mikrophthalmie, Differentialdiagnose
Prénatale Dandy-Walker-Malformation, Differentialdiagnose
Pranatale DSD, Differentialdiagnose

Prénatale Holoprosenzephalie, Differentialdiagnose

Pranatale Lissenzephalie, Differentialdiagnose

Prénatale VATER/VACTERL-Assoziation, Differentialdiagnose
Pranatale Wachstumsverzogerung, Differentialdiagnose
Pranataler Hydrozephalus, Differentialdiagnose

Pranatales Joubert-Syndromspektrum, Differentialdiagnose
Primrose-Syndrom, Differentialdiagnose

Progerie-Syndrome, Differentialdiagnose

Propionazidamie

Prostata-Karzinom, hereditar / PARP-Inhibitor-Therapie
Prostata-Karzinom, hereditares; Differentialdiagnose

Protein C-Defizienz; Thrombophilie

Protein S-Defizienz; Thrombophilie

Proteus-Syndrom

Pseudohypoaldosteronismus | + 11, Differentialdiagnose
Pseudohypoparathyreoidismus, Differentialdiagnose
Pseudohypoparathyreoidismus, Pseudopseudohypoparathyreoidismus
Pseudoxanthoma elasticum, Differentialdiagnose

Psoriasis, generalisierte pustuldse; Differentialdiagnose
Pubertas praecox, zentral; Differentialdiagnose

Pulmonale Surfactant-Protein-Anomalie, Differentialdiagnose
Pulmonale veno-okklusive Krankheit 1+2, Differentialdiagnose
Pyruvat-Carboxylase-Defizienz, Differentialdiagnose
Pyruvat-Dehydrogenase-Defizienz, Differentialdiagnose

Rachitis, hypophosphatdmische; Differentialdiagnose

PPO770

PP0015

PP0004

PP3647

PP0001

PP0017

PP0003

PP0005

PP0007

PP0016

PP0012

PP0010

PP0009

PP3332

PP5647

PS2320

OP1009

PP0101

PS6540

PS6541

PS5141

PP0870

PP0890

PS0890

PP6999

PP7776

PP9638

SP7768

PP6565

PP5552

PP2231

RP1010
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RASopathien, Differentialdiagnose

Refsum-Syndrom, adult, incl. Zellweger-Spektrum; Differentialdiagnose
Renal-tubulare Azidose, Differentialdiagnose

Renal-tubulére Dysgenesie, Differentialdiagnose

Renales Kolobom-Syndrom

Rendu-Osler-Weber-Krankheit, Differentialdiagnose
ReNU-Syndrom, Einzelgenanalyse

Repolarisierungs-Syndrome, friihe; Differentialdiagnose

Retinitis pigmentosa, autosomal dominant; Differentialdiagnose
Retinitis pigmentosa, ohne weitere Informationen [Einstiegs-panel]
Retinitis pigmentosa, syndromal; Differentialdiagnose

Retinitis pigmentosa, X-gekoppelt; Differentialdiagnose

Retinitis pigmentosa/Retina-Erkrankungen, autosomal rezessiv; Differentialdiagnose
Retinoblastom

Retinoschisis

Rett-like-Syndrom, Differentialdiagnose

Rett-Syndrom

Rett-Syndrom, kongenitale Variante

Rhabdoid-Tumor Pradisposition

Rhabdomyosarkom, familiar; Differentialdiagnose
Riboflavin-Transporter-Defizienz, Differentialdiagnose
Riesenaxon-Neuropathie, Differentialdiagnose
Ritscher-Schinzel-Syndrom, Differentialdiagnose
Roberts-Syndrom, Differentialdiagnose

Robinow-Syndrom, AD/XLR; Differentialdiagnose
Robinow-Syndrom, autosomal rezessiv

Rotor-Syndrom, Differentialdiagnose

Rubinstein-Taybi-Syndrom, Differentialdiagnose

SANDD-Syndrom

Sanjad-Sakati-Syndrom

Saure Sphingomyelinase-Defizienz (ASMD, "Niemann-Pick Typ A/B")

Schilddriisen-Dysgenesie, Differentialdiagnose
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Schilddriisen-Dyshormonogenese, Differentialdiagnose
Schilddriisen-Karzinom, familidres, nicht-medullares; Differentialdiagnose
Schilddriisen-Karzinom, hereditares medullares; Differentialdiagnose
Schilddriisen-Karzinom, hereditéres; Differentialdiagnose
Schilddriisen-Karzinom, Suszeptibilitat
Schilddriisenhormon-Resistenz, Differentialdiagnose
Schilddriisentiberfunktion / Hyperthyreoidismus; Differentialdiagnose
Schizenzephalie, Differentialdiagnose

Schlaganfall, Differentialdiagnose

Schleimhaut-Navus, weilRer

Schwannomatosis, Differentialdiagnose
Schwartz-Jampel-Syndrom, Differentialdiagnose

Schwerer kombinierter Inmundefekt, SCID; Differentialdiagnose
Sebastian-Syndrom, Differentialdiagnose

Segawa-Syndrom, Differentialdiagnose

Seltene hamatologische neoplastische Syndrome; hereditar
Senior-Loken-Syndrom, Differentialdiagnose
Sensenbrenner-Syndrom, Differentialdiagnose

Septooptische Dysplasie-Spektrum, Differentialdiagnose
SERAC1-Defizienz, Differentialdiagnose

Short-QT-Syndrom, Differentialdiagnose
Sialinsaure-Speicherkrankheit, Differentialdiagnose
Sichelzellkrankheit

Siegelringzell-Karzinom, Magen; Differentialdiagnose
Sifrim-Hitz-Weiss-Syndrom, Differentialdiagnose
Silver-Russell-Syndrom, Differentialdiagnose
Simpson-Golabi-Behmel-Syndrom, Differentialdiagnose
Sinusknoten-Dysfunktion, familidre; Differentialdiagnose
Sitosterolamie, Differentialdiagnose

Skoliose, friih beginnend; Differentialdiagnose
Small-fiber-Neuropathie, SFN; Differentialdiagnose

Smith-Lemli-Opitz-Syndrom

TP1240

SP8140

SP6140

SP0140

SP7140

SP0560

SP3377

SP0960

HP7744

NP4445

SP7584

SP8866

SP1007

SP7223

SP0710

HP3636

SP0730

SP0790

SP4657

SP9947

SP0810

SP9438

SS0840

SP4478

SP9232

SP5030

SP5020

SP9933

SP7488

SP8256

SP9988

SS5010
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Smith-Lemli-Opitz-Syndrom, Differentialdiagnose
Sorsby-Fundus-Dystrophie, Differentialdiagnose
Sotos-Syndrom, Differentialdiagnose

Spastische Ataxien, Differentialdiagnose

Spastische Paraplegie, infantil; Differentialdiagnose
Spastische Paraplegie, X-chromosomal; Differentialdiagnose
Spermatogenese-Storungen, Differentialdiagnose
Sphéarozytose, hereditére; Differentialdiagnose
Spiegelbewegungen, familidare kongenitale; Differentialdiagnose
Spinale Muskelatrophie Typ 0, I, Il, Ill, IV; Differentialdiagnose
Spinale Muskelatrophie; SMN1-/SMN2-Gene
Spondylocarpotarsale Synostose, Differentialdiagnose
Spondyloepimetaphyseale Dysplasie, Differentialdiagnose
Spondyloepiphyseale Dysplasie, Differentialdiagnose
Squalen-Synthase-Defizienz, Differentialdiagnose
Stickler-Syndrom, Differentialdiagnose |

Stickler-Syndrom, Differentialdiagnose Il; Erweiterungs-panel
Stiff-skin-Syndrom, Differentialdiagnose
Stiive-Wiedemann-Syndrom

Submikroskopische Chromosomen-Aberration
Sulfatase-Defizienz, multiple

Sulfatase-Defizienz, multiple; Differentialdiagnose
Sulfitoxidase-Mangel, isolierter; Differentialdiagnose

Synspondylismus

Tachykardie, katecholaminerge polymorphe ventrikuladre; Differentialdiagnose [EMQN 2...

Tatton-Brown-Rahman-Syndrom
Tay-Sachs-Krankheit
Teratozoospermie, Differentialdiagnose
Thalassamia alpha

Thalassamia beta

Thanatophore Dysplasie I/l

Thanatophore Dysplasie, Differentialdiagnose
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TP8374
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Thorax-Dystrophien, Differentialdiagnose
Thrombozytenfunktions-Stérungen/Thrombozytopathien
Thrombozytopenie-Radiusaplasie-Syndrom, Differentialdiagnose
Thrombozytopenien + Thrombozytopathien, hereditédre; Differentialdiagnose
Tibiale Muskeldystrophie, Differentialdiagnose

Torsionsdystonie 1

TRAPS

Treacher-Collins-Syndrom, Differentialdiagnose

Tricho-hepato-enterisches Syndrom, Differentialdiagnose
Trimethylaminurie, primére; Differentialdiagnose

Triple-A-Syndrom

Trommelschlegelfinger

Troyer-Syndrom, Differentialdiagnose

TSC2/PKD1 Mikrodeletions-Syndrom

Tuberose Sklerose, Differentialdiagnose

Tumor-Syndrome des Nervensystems [ZNS + PNS], familidre; Differentialdiagnose
Tumorprogression (CNI-Monitor zur Therapie-Uberwachung)

Tyrosinamie Typ I-1ll, Differentialdiagnose

Uberwachstum, segmentales - PIK3CA,; Differentialdiagnose

Ulna-Mamma-Syndrom

UNC80-Defizienz: Hypotonie-Sprachstorung-kognitive Entwicklungsverzogerung; Differe...

Urofaziales Syndrom, Differentialdiagnose

Usher-Syndrom Typ 1

Usher-Syndrom Typ 1 + 2 + 3, Differentialdiagnose
Usher-Syndrom Typ 2

Vaskuldre Hauterkrankungen, Differentialdiagnose
Vaskulopathie, erblich; Differentialdiagnose

Vaskulopathie, hereditéare retinale; Differentialdiagnose
Venose Malformationen, kutane + mukdose; Differentialdiagnose
Verkalkung, intrazerebrale; Differentialdiagnose
VEXAS-Syndrom

Vici-Syndrom, Differentialdiagnose
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Virus-Resistenz, Differentialdiagnose VP8797
Vitreoretinopathie, exsudative familidre; Differentialdiagnose VP0250
von Hippel-Lindau-Syndrom VP0030
Vorhofflimmern, familidres; Differentialdiagnose VP0070
Waardenburg-Shah-Syndrom WP0010
Waardenburg-Syndrom I-IV, Differentialdiagnose WP0030
Wachstumshormon-Mangel WS0100
Wachstumshormon-Mangel Typ IV WS1230
WAGR-/WAGRO-Syndrom, Differentialdiagnose WP9811
Walker-Warburg-Syndrom, Differentialdiagnose WP0150
Warburg-Mikro-Syndrom, Differentialdiagnose WP5552
Warsaw-Breakage-Syndrom, Differentialdiagnose WP6633
Weaver-Syndrom WS0170
Weill-Marchesani-Syndrom 1-4, Differentialdiagnose WP7749
WeilRe Hirnsubstanz-Erkrankungen, im Erwachsenenalter; Differentialdiagnose WP5858
Whole Exome Sequencing (WES) KE0001
Wiedemann-Steiner-Syndrom, Differentialdiagnose WP9812
Williams-Beuren-Syndrom, Differentialdiagnose WP6473
Wilms-Tumor [incl. Suszeptibilitat], Differentialdiagnose WP0210
Wiskott-Aldrich-Syndrom, Differentialdiagnose WP7362
Wolfram-Syndrom 1 + 2; Differentialdiagnose WP0220
WT1-Erkrankung; DD kongenitale Zwerchfell-Hernien WP0041
WT1-Erkrankung; DD Storungen der Testes-Entwicklung + DSD WP0042

WT1-Erkrankung; DD Wilms-Tumor-Préadisposition + Steroid-resistentes nephrotisches S... WP0040
Xanthinurie Typ | +1I XP0080
Xeroderma pigmentosum, Trichothiodystrophie/Cockayne-Syndrom; Differentialdiagnose XP0130

Zapfen-Stabchen-Dystrophie/Makuladystrophie, Retinitis pigmentosa; Differentialdiagn... ZP0010

Zehenspitzen-Gang, Differentialdiagnose ZP2581
Zerebrale caverndse Malformation, Differentialdiagnose CP0190
Zerebrale Mikroangiopathie mit Hdmorrhagie, Differentialdiagnose CP7748
Zitrullinamie Typ |, Differentialdiagnose ZP9240
Zitrullinamie Typ Il, Differentialdiagnose CP9240
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Zwerchfellhernien, kongenital, Differentialdiagnose
Zystennieren, ADPKD; Differentialdiagnose
Zystennieren, ARPKD; Differentialdiagnose
Zystennieren, familidre; Differentialdiagnose

Zystennieren, medullar, Typ 1+2

ZP3999

PPO751

PP0752

ZP0110

ZP0280
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