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Produkte- oder Stoffgruppe,
Tatigkeitsgebiet

Messprinzip ?
(Merkmale, Messbereiche,
Prifungsarten)

Prufverfahren, Bemerkungen
(nationale, internationale
Normen, eigene Verfahren)

Medizinische Zytogenetik
Pranatale Chromosomen-
analyse

(Fruchtwasser, Chorionzotten,
Plazenta, Nabelschnurblut)

Zellkultur aus Amniocyten;
In situ-Praparation der Amnion-
Zellkultur

Zellkultur aus Chorionzotten
(Langzeit-Zellkultur);

In situ-Praparation der Chorion-
Zellkultur

Gewebekultur aus Chorionzotten
(Kurzzeit-Gewebekultur);
Herstellen der Metaphasen-
Préaparate aus mazerierten
Chorionzotten

Zellkultur aus fetalen
Lymphozyten; Herstellen der
Metaphasen-Praparate

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Ref.:1
(Vorschrift 3-1)

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Ref.:1
(Vorschrift 3-1)

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Ref.:1
(Vorschrift 3-1)

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Ref.:1
(Vorschrift 3-1)

22.06.2011/E  rsp/hok

1) Typ A: Anderung dieses Geltungsbereiches nicht gestattet
2) Typ B: Optimierung festgelegter Prufverfahren (Anpassung an Kundenwiinsche, gednderte Normen) gestattet
3) Typ C: Einfihrung zusétzlicher Prifverfahren unter den einzelnen Priifungsarten gestattet

412stsvz_deutsch
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Produkte- oder Stoffgruppe,
Tatigkeitsgebiet

Messprinzip ?
(Merkmale, Messbereiche,
Prifungsarten)

Priafverfahren, Bemerkungen
(nationale, internationale
Normen, eigene Verfahren)

Postnatale Chromosomen-
analyse

(Peripheres Blut;
Abortgewebe;

Haut- oder andere
differenzierte Kérpergewebe)

Isolation von Mesenchym aus
Chorionzotten

Farbung: Q-Bénderung als
Routinefarbung, weitere nach
Bedarf

Mikroskopie: Suchen und Aus-
zahlen geeigneter Metaphasen,
Aufnahmen mittels Videokamera
zur anschliessenden Bildanalyse

Karyotypisierung: Erstellen der
Karyogramme mit Hilfe eines
elektronischen Bildanalyse-
systems, Ausdruck von Meta-
phasebilder zur manuellen
Analyse

Zellkultur aus peripheren
Lymphozyten; Herstellen der
Metaphasen-Praparate

Zell- oder Gewebekultur aus
Abortgewebe; In situ-Praparation
der Zellkulturen oder Herstellen
der Metaphasen-Préaparate aus
mazerierten Chorionzotten

Zellkultur aus dissoziiertem
Haut-(Fibroblasten) oder
anderen differenzierte
Kdrpergeweben; In situ-
Praparation der Zellkulturen

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Ref.: 17
(Vorschrift 3-19)

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Ref.: 1 und 2
(Vorschrift 3-3)

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Ref.: 2
(Vorschrift 3-4)

Standardverfahren, manuell;
Metasystems; Ref.: 3
(Vorschrift 3-4)

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Ref.: 1 und 2
(Vorschrift 3-3)

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Ref.: 4
(Vorschrift 3-2)

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Ref.: 4
(Vorschrift 3-2)
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1) Typ A: Anderung dieses Geltungsbereiches nicht gestattet
2) Typ B: Optimierung festgelegter Prufverfahren (Anpassung an Kundenwiinsche, gednderte Normen) gestattet
3) Typ C: Einfihrung zusétzlicher Prifverfahren unter den einzelnen Priifungsarten gestattet
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Produkte- oder Stoffgruppe,
Tatigkeitsgebiet

Messprinzip ?
(Merkmale, Messbereiche,
Prifungsarten)

Priafverfahren, Bemerkungen
(nationale, internationale
Normen, eigene Verfahren)

FISH-Diagnostik
(Fluoreszenz-in-situ-
Hybridisierung)

1) pranatal

(Fruchtwasser;

Chorionzotten; Plazentazotten;
Nabelschnurblut)

2) postnatal

(Peripheres Blut;
Abortgewebe;

Haut- oder andere
differenzierte Kérpergewebe)

Farbung: Q-Banderung als
Routinefarbung, weitere nach
Bedarf

Mikroskopie: Suchen und Aus-
zéhlen geeigneter Metaphasen,
Aufnahmen mittels Videokamera
zur anschliessenden Bildanalyse

Karyotypisierung: Erstellen der
Karyogramme mit Hilfe eines
elektronischen Bildanalyse-
systems, Ausdruck von Meta-
phasebilder zur manuellen
Analyse

Interphase-FISH: Hybridisierung
mit fluoreszierenden Sonden an
unkultivierten Amniozyten zur
Erfassung numerischer Chromo-
somenaberrationen (Interphase-
Schnelltest)

Metaphase-FISH: Hybridierung
mit fluoreszierenden Sonden an
kultivierten Zellen zur Erfassung
struktureller Chromosomenaber-
rationen

Metaphase-FISH: Hybridierung
mit fluoreszierenden Sonden an
kultivierten Zellen zur Erfassung
struktureller Chromosomenaber-
rationen

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Ref.: 1 und 2
(Vorschrift 3-3)

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Ref.: 2
(Vorschrift 3-4)

Standardverfahren, manuell;
Ref.: Metasystems und 3
(Vorschrift 3-4)

Standardverfahren, manuell,
modifiziert;

Ref.: Metasystems, kommerzieller
Test-Kit AneuVysion (Vysis)
(Vorschrift 3-5)

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Sonden nach
Fragestellung:

Ref.: Metasystems, Sonden (Vysis
und Oncor )

(Vorschrift 3-5)

Standardverfahren, manuell,
modifiziert; Sonden nach
Fragestellung:

Ref.: Metasystems, Sonden (Vysis
und Oncor )

(Vorschrift 3-5)
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1) Typ A: Anderung dieses Geltungsbereiches nicht gestattet
2) Typ B: Optimierung festgelegter Prufverfahren (Anpassung an Kundenwiinsche, gednderte Normen) gestattet
3) Typ C: Einfihrung zusétzlicher Prifverfahren unter den einzelnen Priifungsarten gestattet
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Produkte- oder Stoffgruppe,
Tatigkeitsgebiet

Messprinzip ?
(Merkmale, Messbereiche,
Prifungsarten)

Priafverfahren, Bemerkungen
(nationale, internationale
Normen, eigene Verfahren)

Molekulargenetik
EDTA/Heparin-Blut,

native oder kultivierte
Fruchtwasserzellen;
Chorionzotten; Plazentazotten;
Abortgewebe;

Haut-, Muskel- oder andere
differenzierte Kérpergewebe

Allgemeine Grundtechniken
DNA-Extraktion

RNA-Extraktion

Kommerzielle Verfahren, z. T.
modifiziert:

EZ1 DNA Blood Kit (Qiagen)

EZ1 DNA Tissue Kit (Qiagen)
Puregene DNA Blood Kit (Gentra)
Instagene Matrix (Biorad)

Ref.: Qiagen, Gentra, Biorad
(Vorschrift 4-3)

Kommerzielles Verfahren:

EZ1 RNA Cell Mini Kit (Qiagen)
Ref. : Qiagen

(Vorschrift 4-4)

DNA/RNA Photometrie Kommerzielles Verfahren:
Nanodrop-Photometer (Witek)
Ref: Nanodrop
(Vorschrift 4-3)

DNA Bisulfit-Behandlung (MS) Kommerzielles Verfahren:
methylierungssensitive Modi- EpiTect® Bisulfite Kit (Qiagen)
fikation von Cytosin zu Uracil Ref.: Qiagen

(Vorschrift 4-18)

Agarosegelelektrophorese (AGE) | Standardverfahren, modifiziert;
Nachweis von Langenbestim- Ref.: 5
mung von Amplifikaten und (Vorschrift 4-8)
Restriktionsprodukten
Polymerase chain reaction Standardverfahren, modifiziert;
(PCR) Ref.: 6
Amplifikation von DNA-Segmen- | (Vorschrift 4-5)
ten fur diverse Mutationsnach-
weise oder Kopplungsanalyse
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1) Typ A: Anderung dieses Geltungsbereiches nicht gestattet
2) Typ B: Optimierung festgelegter Prufverfahren (Anpassung an Kundenwiinsche, gednderte Normen) gestattet
3) Typ C: Einfihrung zusétzlicher Prifverfahren unter den einzelnen Priifungsarten gestattet
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Produkte- oder Stoffgruppe,
Tatigkeitsgebiet

Messprinzip ?
(Merkmale, Messbereiche,
Prifungsarten)

Priafverfahren, Bemerkungen
(nationale, internationale
Normen, eigene Verfahren)

Real time polymerase Chain
Reaction (RT-PCR)
Echtzeit-Messung der Polyme-
rase Chain Reaction mittels
interkalierender Farbstoffe oder
farbmarkierter Oligonukleotide

Standardverfahren, modifiziert;
Ref.: 6, 13
(Vorschrift 4-5)

DNA Amplification-Refractory Mutation | Standardverfahren, modifiziert;
System PCR Polymerase chain | Ref.: 7
reaction (ARMS-PCR) (Vorschrift 4-5)
Nachweis von Allelspezifischen
DNA-Segmenten fur diverse
Mutationsnachweise
Triplet-primed Polymerase chain | Standardverfahren, modifiziert;
reaction (TP-PCR) Ref. 8
Indirekter Nachweis von Triplet- | (Vorschrift 4-5)
Repeat-Expansionen
Oligonucleotide Ligation Assay Kommerzielles Verfahren:
(OLA) Cystic Fibrosis v3 Genotyping
Nachweis von Mutationen im Assay (Abbott)
CFTR-Gen Ref.: Abbott

(Vorschrift 4-5)

RNA Reverse-Transkriptase Polyme- | Kommerzielles Verfahren:
rase chain reaction (RNA-PCR) | OneStep RNA-PCR Kit (Qiagen)
Herstellung von amplifizierter Ref.: Qiagen
cDNA aus RNA fur diverse (Vorschrift 4-5)
Mutationsnachweise

DNA Restriktionsfragmentlangen- Standardverfahren, modifiziert;
Polymorphismusanalyse (RFLP) | Ref.: 5
Nachweis von Punktmutationen | (Vorschrift 4-5)
und/oder Deletionen/Duplika-
tionen
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1) Typ A: Anderung dieses Geltungsbereiches nicht gestattet
2) Typ B: Optimierung festgelegter Prufverfahren (Anpassung an Kundenwiinsche, gednderte Normen) gestattet
3) Typ C: Einfihrung zusétzlicher Prifverfahren unter den einzelnen Priifungsarten gestattet
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Produkte- oder Stoffgruppe,
Tatigkeitsgebiet

Messprinzip ?
(Merkmale, Messbereiche,
Prifungsarten)

Priafverfahren, Bemerkungen
(nationale, internationale
Normen, eigene Verfahren)

DNA

DNA

Fragmentlangenanalyse mittels
Kapillarelektrophorese (FLA)
Nachweis von Mikrosatelliten;
semiquantitative PCR-Analyse

Melting analysis (MA)
Schmelzpunktanalyse von PCR-
Produkte mittels interkalierender
Farbstoffe oder farbmarkierter
Oligonukleotide

Sequenzierung und Sequenz-
analyse mittels Kapillarelektro-
phorese (SEQ)

Abstammungsuntersuchung
Private genetische Untersuchun-
gen zur Feststellung der Abstam-
mung (Vaterschaft, Verwandt-
schaft)

PCR, FLA

Loci:Amelogenin, CSF1PO,
D3S1358, D5S818, D7S820,
D8S1179, D13S317, D16S539,
D18S51, D21S11, FGA, Penta
D, Penta E, THO1, TPOX, VWA

Pat. Powerplex Y

PCR, FLA

Loci: DYS391, DYS3891,
DYS439, DYS389Il, DYS393,
DYS390, DYS385, DYS438,
DYS437, DYS19, DYS392

Kommerzielles, z. T. modiifiziertes
Verfahren:

ABI 310 Genetic Analyzer (Applied
Biosystems)

Ref: Applied Biosystems
(Vorschrift 4-9)

Standardverfahren, modifiziert;
Ref.: 14, 15
(Vorschrift 4-9)

Kommerzielles Verfahren:
BigDyeCycle Sequencing Kit v1.1
und ABI 310 Genetic Analyzer
(Applied Biosystems)

Ref.: Applied Biosystems
(Vorschrift 4-7, 4-9)

Kommerzielles Verfahren:
Powerplex 16 Kit (Promega)
Ref.: Promega

(Vorschrift B 2-1)

Kommerzielles Verfahren:
Powerplex Y Kit (Promega)
Ref.: Promega

(Vorschrift B 2-1)
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3) Typ C: Einfihrung zusétzlicher Prifverfahren unter den einzelnen Priifungsarten gestattet
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Produkte- oder Stoffgruppe, | Messprinzip 2 Priafverfahren, Bemerkungen

Tatigkeitsgebiet (Merkmale, Messbereiche, (nationale, internationale
Prifungsarten) Normen, eigene Verfahren)
Molekulare Zytogenetik (Vorschrift 4-2)

DNA

DNA

DNA

Numerische Aneuploidien (Chr. | z. B. OMIM 190685 (Chr. 21)
4,5,7,8,9, 12, 13, 15, 16, 17,
18, 21, 22, X und Y)
RT-PCR, PCR, FLA

Fruchtwasser-PCR-Schnelltest Ref.: 11
(Chr. 13, 18, 21, X und Y)
PCR, FLA

Pranatale OMIM 194190, 123450, 194050,
Mikrodeletionsuntersuchung (4p- | 176270, 105830, 247200, 182290,
= Wolf-Hirschhorn-Syndrom, 5p- | 188400, 308100

= Cri-du-Chat-Syndrom,
Williams-Beuren-Syndrom,
Prader-Willi-Syndrom und
Angelman-Syndrom, Miller-
Dieker-Syndrom, Smith-
Magenis-Syndrom, DiGeorge-
Syndrom (Velocardiofaciales
Syndrom, CATCH22), X-
chromosomale Ichthyosis)

RT-PCR

Neurologie (Vorschrift 4-2)
Adenosin-Monophosphat- OMIM 102776
Deaminase-1 Mangel

RT-PCR, MA

CADASIL OMIM 125310

PCR, RT-PCR, MA, SEQ

Charcot-Marie-Tooth CMT1A OMIM 118220
RT-PCR, PCR, FLA, RFLP, SEQ

Charcot-Marie-Tooth CMT1B OMIM 118200
(MP2)
PCR, SEQ

22.06.2011/E  rsp/hok
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1) Typ A: Anderung dieses Geltungsbereiches nicht gestattet
2) Typ B: Optimierung festgelegter Prufverfahren (Anpassung an Kundenwiinsche, gednderte Normen) gestattet
3) Typ C: Einfihrung zusétzlicher Prifverfahren unter den einzelnen Priifungsarten gestattet
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Produkte- oder Stoffgruppe, | Messprinzip 2 Priafverfahren, Bemerkungen
Tatigkeitsgebiet (Merkmale, Messbereiche, (nationale, internationale
Prifungsarten) Normen, eigene Verfahren)
Charcot-Marie-Tooth CMT2 OMIM 607677, 600882
(CMT2B; SPTLC1)
PCR, SEQ
CMTX X-chromosomale OMIM 302800
periphere Neuropathie
PCR, SEQ

DNA

Dentatorubro-pallidoluyisiane OMIM 125370
Atrophie (DRPLA)
PCR, FLA

Friedreich Ataxie (FRDA) OMIM 229300
PCR, TP-PCR, FLA, SEQ

Hallervorden-Spatz (PANK2) OMIM 234200
PCR, SEQ
Hereditare Neigung zu OMIM 162500

Drucklahmung (HNPP)
RT-PCR, PCR, FLA, RFLP, SEQ

Huntington disease like (HDL2) | OMIM 606438
PCR, FLA

Huntington Krankheit (HD) OMIM 143100
PCR, FLA

Hyperkalemische periodische OMIM 170500
Paralyse (HYPP)
PCR, SEQ

Hypokalemische periodische OMIM 170400
Paralyse 1 und 2 (HOKPP1/2)
PCR, SEQ

Myotone Dystrophie PROMM OMIM 602668
(DM2)
PCR, TP-PCR, FLA
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Produkte- oder Stoffgruppe,
Tatigkeitsgebiet

Messprinzip ?
(Merkmale, Messbereiche,
Prifungsarten)

Priafverfahren, Bemerkungen
(nationale, internationale
Normen, eigene Verfahren)

DNA

Myotone Dystrophie Steinert
(DM1)
PCR, TP-PCR, FLA

Myotonia congenita Eulenburg
(PMC)
PCR, SEQ

Oculopharyngeale
Muskeldystrophie (OPMD)
PCR, FLA

Rhabdomyolyse (CPT2)
PCR, SEQ

Spinale Muskelatrophie (SMA 1-
3)
RT-PCR, FLA, RFLP, SEQ

Spino-bulbare Muskelatrophie
Typ Kennedy (XBSMA)

PCR, FLA

Spinocerebellare Ataxie 10
PCR, FLA

Spinocerebelldre Ataxie
17/Huntington disease like HDL4
PCR, FLA

Spinocerebelldre Ataxie SCA 1
PCR, FLA

Spinocerebellare Ataxie SCA 12
PCR, FLA

Spinocerebelldre Ataxie SCA 2
PCR, FLA

OMIM 160900

OMIM 168300

OMIM 164300

OMIM 255110

OMIM 253300

OMIM 313200

OMIM 603516

OMIM 607136

OMIM 164400

OMIM 604326

OMIM 183090
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Produkte- oder Stoffgruppe,
Tatigkeitsgebiet

Messprinzip ?
(Merkmale, Messbereiche,
Prifungsarten)

Priafverfahren, Bemerkungen
(nationale, internationale
Normen, eigene Verfahren)

Spinocerebellare Ataxie SCA 3/
Machado-Joseph disease MJD
PCR, FLA

Spinocerebelldre Ataxie SCA 6
PCR, FLA

Spinocerebelldre Ataxie SCA 7
PCR, FLA

Spinocerebellédre Ataxie SCA 8
PCR, FLA

Torsion Dystonie (DYT1)
PCR, RFLP, AGE

OMIM 109150

OMIM 183086

OMIM 164500

OMIM 603680

OMIM 128100

Infertilitat (Vorschrift 4-2)
DNA Congenitale Aplasie der Vas OMIM 277180
deferens (CAVD, CFTR) z. T. Kommerzielle Verfahren:
RT-PCR, MA, PCR, OLA, FLA, Cystic Fibrosis v3 Genotyping
ARMS-PCR, SEQ Assay (Abbott)
Ref.: Abbott und 9
DNA Androgenrezeptor OMIM 300068
PCR, FLA, SEQ
AZFa-c-Deletionen OMIM 415000
PCR, AGE
Mitochondrial DNA Polymerase | OMIM 174763
(POLG)
PCR, FLA
SRY-Mutationen Ref.: 16
RT-PCR, PCR, AGE, SEQ
DNA XY-Gonadendysgenesie OMIM 400044
PCR, FLA
22.06.2011/E  rsp/hok 412stsvz_deutsch

1) Typ A: Anderung dieses Geltungsbereiches nicht gestattet
2) Typ B: Optimierung festgelegter Prufverfahren (Anpassung an Kundenwiinsche, gednderte Normen) gestattet
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Produkte- oder Stoffgruppe, | Messprinzip 2 Priafverfahren, Bemerkungen
Tatigkeitsgebiet (Merkmale, Messbereiche, (nationale, internationale
Prifungsarten) Normen, eigene Verfahren)
DNA Adrenoleukodystrophie, X- OMIM 300100
chromosomale
RT-PCR, MA
Padiatrie/lnnere Medizin (Vorschrift 4-2)
DNA Achondroplasie, OMIM 100800, 146000, 187600
Hypochndroplasie, thanatophore
Dysplasie (FGFR3)
RT-PCR, MA
Angelman Syndrom OMIM (Ref.: 10) 105830
MS-RT-PCR, MA, RT-PCR,
PCR, FLA
Cystinose (CTNS) OMIM 219800
RT-PCR, SEQ
Cystische Fbrose (CFTR) OMIM 219700
RT-PCR, MA, ARMS-PCR, PCR, | z. T. Kommerzielle Verfahren:
OLA, FLA, SEQ Cystic Fibrosis v3 Genotyping
Assay (Abbott)
Ref.: Abbott und 9
Fragiles X Syndrom (FRAXA) OMIM 309550
PCR, FLA, MS-TP-PCR, MS-RT-
PCR, MA,
Hamochromatose (HFE) OMIM 235200
ARMS-PCR, AGE
LCT Lactoseintoleranz OMIM 223100
RT-PCR, MA, SEQ
Morbus Fabry (GLA) OMIM 301500
PCR, SEQ
DNA Prader-Willi Syndrom (PWS) OMIM 176270
MS-RT-PCR, MA, RT-PCR,
PCR, FLA
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1) Typ A: Anderung dieses Geltungsbereiches nicht gestattet
2) Typ B: Optimierung festgelegter Prufverfahren (Anpassung an Kundenwiinsche, gednderte Normen) gestattet
3) Typ C: Einfihrung zusétzlicher Prifverfahren unter den einzelnen Priifungsarten gestattet
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Produkte- oder Stoffgruppe,
Tatigkeitsgebiet

Messprinzip ?
(Merkmale, Messbereiche,
Prifungsarten)

Priafverfahren, Bemerkungen
(nationale, internationale
Normen, eigene Verfahren)

Schwerhdérigkeit, nicht-syndromal
(DFNB1)
PCR, FLA, SEQ

Thrombophilie: APC / Factor V
Leiden
RT-PCR, MA

Thrombophilie:
Hyperhomocysteinamie
RT-PCR, MA

Thrombophilie: Prothrombin /
Factor Il
RT-PCR, MA

Uniparentale Disomien
PCR, FLA

Screening Risikopopulation
Ethnisch bedingtes erhdhtes

Tréagerrisiko bei Ashkenazim:
Canavan (ASPA)

RT-PCR, MA

Gaucher Typ 1 (GBA)
RT-PCR, MA

Tay-Sachs (HEXA)
RT-PCR, MA

Fanconi Anamie
RT-PCR, MA

Fam. Dysautonomie
RT-PCT, MA

Rhesus D Genotyp (nicht
invasiv)
RT-PCR

OMIM 220290

OMIM 227400

OMIM 236250

OMIM 176930

Ref.: 12

(Vorschrift 4-2)

OMIM 271900

OMIM 230800

OMIM 272800

OMIM 227650

OMIM 603723

OMIM 111680
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1) Typ A: Anderung dieses Geltungsbereiches nicht gestattet
2) Typ B: Optimierung festgelegter Prufverfahren (Anpassung an Kundenwiinsche, gednderte Normen) gestattet
3) Typ C: Einfihrung zusétzlicher Prifverfahren unter den einzelnen Priifungsarten gestattet
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Produkte- oder Stoffgruppe, | Messprinzip 2 Priafverfahren, Bemerkungen
Tatigkeitsgebiet (Merkmale, Messbereiche, (nationale, internationale
Prifungsarten) Normen, eigene Verfahren)
Pharmokogenetik (Vorschrift 4-2)
Hepatitis C I1L28B Genotyp Ref. 18, 19
RT-PCR, MA
FSH Rezeptor OMIM 136435
RT-PCR, MA
Thipurin-S-Methyltransferase OMIM 187680
(TPMT) — Polymorphismus
RT-PCR, MA
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1) Typ A: Anderung dieses Geltungsbereiches nicht gestattet
2) Typ B: Optimierung festgelegter Prufverfahren (Anpassung an Kundenwiinsche, gednderte Normen) gestattet
3) Typ C: Einfihrung zusétzlicher Prifverfahren unter den einzelnen Priifungsarten gestattet



