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Diagnostische genetische Untersuchungen

Diagnostische genetische Untersuchungen sind sinngemaf genetische Untersuchungen mit
dem Ziel der Abklarung bestehender Erkrankungen und der Abklarung, ob genetische
Eigenschaften vorliegen, die zusammen duf3eren Faktoren eine Erkrankung auslosen konnen.

Beispiele:

e Cystische Fibrose-Mutationsnachweis

e Faktor XllI-Mutationsnachweis

e Faktor Il- G20210A-Mutationsnachweis

e Fructose-Intoleranz-Gen-Mutationsnachweis
e Faktor V- Mutationsnachweis

e Hamochromatose-Mutationsnachweis

e JAK 2-Mutationsnachweis

e MTHFR-Mutationsnachweis

e NAT2-Mutationsnachweis

e PAI-1- Mutationsnachweis

e PRSS1-Mutationsnachweis

e TNFa-Mutationsnachweis

e Laktoseintoleranz-Gen Mutationsnachweis

e Molekular- und zytogenetische Untersuchungen

Pradiktive genetische Untersuchungen

Pradiktive genetische Untersuchungen sind sinngemaf genetische Untersuchungen mit dem
Ziel der Abklarung einer erst zukinftig auftretenden Erkrankung oder der Abklarung einer
Anlagetragerschaft fir Erkrankungen bei Nachkommen.

Beispiel:

e BRCA- Mutationsanalysen bei Nachkommen von Patientinnen mit BRCA1/2-assoziierten
Mamma-oder Ovarialkarzinom
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