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             Diagnose/Verdachtsdiagnose - Fragestellung (histologische Diagnose in Kopie beilegen) 
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NGS-basierte Paneldiagnostik 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
Massenspektrometrie-basierte Paneldiagnostik 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
*Erläuterungen siehe Rückseite 

  BRCA Assay 
  BRCA1-, BRCA2- Mutationsanalyse 

  AmoyDx HRD Focus Panel 
  BRCA1-, BRCA2-Muatationsanalyse 
  HRD-Status* 

  Kolon Assay 
     KRAS     Exon 2, 3, 4 
     NRAS     Exon 2, 3, 4 
     BRAF     Exon 15 
     PIK3CA  Exon 9, 20 

  Myeloproliferative Neoplasien (MPN) Assay 
    JAK2 Exon 14 
    MPL Exon 10 
    CALR Exon 9 

  Oncomine Focus Assay                         52 Gene* 
  DNA-Varianten  
   SNVs, Indels:  35 Gentargets 

    CNVs:    19 Gentargets 

  RNA-Fusionen:   23 Gentargets 

  MET Exon 14 Skipping 

 Oncomine Comprehensive Assay v3                       161 Gene* 
  DNA-Varianten 

  SNVs, Indels:  87 Gentargets 

    CNVs:    43 Gentargets 

    komplett abgedeckt:  48 Gene 

  RNA- Fusionen:   51 Gentargets 

mailto:mol@patho-trier.de


 
 
  

Erläuterungen 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Weiterführende Informationen oder Literatur erhalten Sie jederzeit gerne per Telefon, Mail oder Post. 

Thermo Fisher Oncomine Focus Assay DNA/RNA-basiert 

Enthält folgende Komponenten: 
Hotspot-Mutationen: 35 Gene 

AKT1, ALK, AR, BRAF, CDK4, CTNNB1, DDR2, EGFR, ERBB (HER)2/3/4 ESR1, FGFR1/2, GNA11, GNAQ, HRAS, IDH1/2, JAK1/2/3, KIT, KRAS, MAP2K1/2, MET, MTOR, NRAS, PDGFRA, 
PIK3CA, RAF1, RET, ROS1, SMO 

Erhöhte DNA-Kopiezahl: 19 Gene 

ALK, AR, BRAF, CCND1, CDK4/6, EGFR, ERBB2(HER2), FGFR1/2/3/4, KIT, KRAS, MET, MYC, MYCN, PDGFRA, PIK3CA 

Fusionstranskripte: 23 Gene 

ABL1, AKT3, ALK, AXL, BRAF, ERG, ETV1/4/5, EGFR, ERBB2, FGFR1/2/3, MET, NTRK1/2/3, PDGFRA, PPARG, RAF1, RET, ROS1 

ThermoFisher Oncomine Comprehensive Assay v3 DNA/RNA basiert 

Hotspot-Mutationen: 87 Gene 

AKT1, AKT2, AKT3, ALK, AR, ARAF, AXL, BRAF, BTK, CBL, CCND1, CDK4, CDK6, CHEK2, CSF1R, CTNNB1, DDR2, EGFR, ERBB2, ERBB3, ERBB4, ERCC2, ESR1, EZH2, FGFR1, 
FGFR2, FGFR3, FGFR4, FLT3, FOXL2, GATA2, GNA11, GNAQ, GNAS, H3F3A, HIST1H3B, HNF1A, HRAS, IDH1, IDH2, JAK1, JAK2; JAK3, KDR, KIT, KNSTRN, KRAS, MAGOH, MAP2K1, 
MAP2K2, MAP2K4, MAPK1, MAX, MDM4, MED12, MET, MTOR, MYC, MYCN, MYD88, NFE2L2, NRAS, NTRK1; NTRK2, NTRK3, PDGFRA, PDGFRB, PIK3CA, PIK3CB, PPP2R1A, 
PTPN11, RAC1, RAF1, RET, RHEB, RHOA, ROS1, SF3B1, SMAD4, SMO, SPOP, SRC, STAT3, TERT, TOP1, U2AF1, XPO1 

Erhöhte DNA-Kopiezahl: 43 Gene 

AKT1, AKT2, AKT3, ALK, AR, AXL, BRAF, CCND1, CCND2, CCND3, CCNE1, CDK2, CDK4, CDK6, EGFR, ERBB2, ESR1, FGF19, FGF3, FGFR1, FGFR2, FGFR3, FGFR4, FLT3, IGF1R, 
KIT, KRAS, MDM2, MDM4, MET, MYC, MYCL, MYCN, NTRK1, NTRK2, NTRK3, PDGFRA, PDGFRB, PIK3CA, PIK3CB, PPARG, RICTOR, TERT 

Fusionstranskripte : 51 Gene 

AKT2, ALK, AR, AXL, BRAF, BRCA1, BRCA2, CDKN2A, EGFR, ERBB2, ERBB4, ERG, ESR1, ETV1, ETV4, ETV5, FGFR1, FGFR2, FGFR3, FGR, FLT3, JAK2, KRAS, MDM4, MET, MYB, 
MYBL1, NF1, NOTCH1, NOTCH4, NRG1, NTRK1, NTRK2, NTRK3, NUTM1, PDGFRA, PDGFRB, PIK3CA, PPARG, PRKACA, PRKACB, PTEN, RAD51B, RAF1, RB1, RELA, RET, ROS1, 
RSPO2, RSPO3, TERT 

Komplett abgedeckte Gene: 48  
ARID1A, ATM, ATR, ATRX, BAP1, BRCA1, BRCA2, CDK12, CDKN1B, CDKN2A, CDKN2B, CHEK1, CREBBP, FANCA, FANCD2, FANCI, FBXW7, MLH1, MRE11, MSH2, MSH6, NBN, NF1, 
NF2, NOTCH1, NOTCH2, NOTCH3, PALB2, PIK3R1, PMS2, POLE, PTCH1, PTEN, RAD50, RAD51, RAD51C, RAD51D, RAD51B, RB1, RNF43, SETD2, SLX4, SMARCA4, SMARCB1, 
STK11, TP53, TSC1, TSC2 

BRCA1/2-Mutationsanalyse 
Die Untersuchung fällt nicht unter das Gendiagnostikgesetz (GenDG), da sie die Feststellung einer genetischen Eigenschaft (Merkmalsträgerschaft aufgrund einer Keimbahnmutation) nicht 
beabsichtigt und nicht ermöglicht. 

AmoyDx HRD Focus Panel DNA-basiert 

BRCA1-, BRCA2-Muatationsanalyse 

Bestimmung des HRD-Status anhand von mehr als 20.000 SNPs durch Ermittlung eines genmoic scar scores (GSS) 


