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Gefäß- und Bindegewebserkrankungen 
 

Panel-ID   Bearbeitungszeit 

ID009 Loeys-Dietz-Syndrom (LDS) und 
ähnliche Aortenerkrankungen  
 

Loeys-Dietz-Syndrom (LDS) und ähnliche Aortenerkrankungen: 37 Gene (110,5 kb) 
ACTA2, AEBP1, ALDH18A1, BGN, C1S, C1R, COL1A2, COL3A1, COL5A1, COL5A2, EFEMP2, ELN  
FBLN5, FBN1, FBN2, FKBP14, FLNA, FOXE3, LOX, LTBP4, MAT2A, MFAP5, MYH11, MYLK, NOTCH1,  
PLOD1, PRKG1, ROBO4, SKI, SLC2A10, SMAD2, SMAD3, SMAD6, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2 
Loeys-Dietz-Syndrom (LDS): 8 Gene (11,1 kb) 
BGN, SLC2A10, SMAD2, SMAD3, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2 
Thorakales Aortenaneurysma, nicht-syndromal (AAT): 10 Gene (22,0 kb) 
ACTA2, FOXE3, LOX, MAT2A, MFAP5, MYH11, MYLK, PRKG1, TGFBR1, TGFBR2   
Thorakales Aortenaneurysma und Aortendissektion (TAAD): 9 Gene (31,6 kb, EBM) 
ACTA2, COL3A1, FBN1, MYH11, MYLK, SMAD3, TGFB2, TGFBR1, TGFBR2  
Aortenklappenerkrankung (AOVD): 3 Gene (12,2 kb) 
NOTCH1, ROBO4, SMAD6 
 

4 – 6 Wochen 

ID194 Marfan-Syndrom (MFS) und 
ähnliche Krankheitsbilder 

Marfan-Syndrom (MFS) und ähnliche Krankheitsbilder: 42 Gene (148,2 kb) 
ABCD4, ACTA2, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL4, BGN, CBS, COL1A2, COL2A1, COL3A1, COL5A1, 
COL5A2, COL9A1, COL9A2, COL11A1, FBN1, FBN2, FKBP14, FLNA, LIG4, LMBRD1, LOX, LTBP2, PLOD, 
MED12, MMACHC, MMADHC, MTHFR, MTR, MTRR, MYH11, MYLK, PRDM5, SKI, SLC2A10, SMAD2, 
SMAD3, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2, ZNF469 
Marfan-Syndrom (MFS): 3 Gene (11,8 kb, EBM) 
FBN1, TGFBR1, TGFBR2 
Thorakales Aortenaneurysma (TAAD): 11 Gene (34,2 kb, inkl. EBM) 
ACTA2, COL3A1, FBN1, MYH11, MYLK, SMAD2, SMAD3, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2 
Aortenklappenerkrankung (AOVD): 3 Gene (12,2 kb) 
NOTCH1, ROBO4, SMAD6 
Stickler-Syndrom (STL): 4 Gene (14,7 kb) 
COL2A1, COL9A1, COL9A2, COL11A1 
Weill-Marchesani-Syndrom (WMS): 4 Gene (20,7 kb) 
ADAMTS10, ADAMTS17, FBN1, LTBP2 
Ehlers-Danlos-Syndrom (EDS): 10 Gene (39,1 kb, inkl. EBM) 
CHST14, COL1A2, COL3A1, COL5A1, COL5A2, DSE, FKBP14, PLOD1, PRDM5, ZNF469 
 

4 – 6 Wochen 
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ID137 Bindegewebserkrankungen mit 
Aortenbeteiligung 

Bindegewebserkrankungen mit Aortenbeteiligung: 69 Gene (227,7 kb) 
ABCC6, ACTA2, ADAMTS2, ADAMTS10, ADAMTS17, AEBP1, ALDH18A1, ATP6V0A2, ATP6V1, 
ATP6V1E1, ATP7A, B3GALT6, B4GALT7, BGN, C1R, C1S, CBS, CHST14, COL1A1, COL1A2, COL2A1, 
COL3A1, COL4A1, COL5A1, COL5A2, COL9A1, COL9A2, COL11A1, COL12A1, DSE, EFEMP2, ELN, 
FBLN5, FBN1, FBN2, FKBP14, FLNA, FOXE3, ITPKC, LIG4, LOX, LTBP2, LTBP4, MAT2A, MED12, 
MFAP5, MYH11, MYLK, NOTCH1, PLOD1, PRDM5, PRKG1, PLOD3, PYCR1, RIN2, ROBO4, SKI, 
SLC2A10, SLC39A13, SMAD2, SMAD3, SMAD4, SMAD6, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2, TNXB, 
ZNF469 
Thorakales Aortenaneurysma und Aortendissektion (TAA/D): 15 Gene (38,6 kb, inkl. EBM) 
ACTA2, COL3A1, FBN1, FOXE3, LOX, MFAP5, MYH11, MYLK, SLC2A10, SMAD2, SMAD3, TGFB2, 
TGFB3, TGFBR1, TGFBR2  
Ehlers-Danlos-Syndrom (EDS): 20 Gene (79,6 kb, inkl. EBM) 
ADAMTS2, AEBP1, B3GALT6, B4GALT7, C1R, C1S, CHST14, COL1A1, COL1A2, COL3A1, COL5A1, 
COL5A2, COL12A1, DSE, FKBP14, PLOD1, PRDM5, SLC39A13, TNXB, ZNF469 
Cutis laxa-Syndrom (ARCL, ADCL): 10 Gene (22,7 kb) 
ALDH18A1, ATP6V0A2, ATP6V1A, ATP6V1E1, ATP7A, EFEMP2, ELN, FBLN5, LTBP4, PYCR1 
Marfan-Syndrom (MFS): 5 Gene (22,2 kb, inkl. EBM) 
CBS, FBN1, FBN2, TGFBR2, TGFBR1 
Stickler-Syndrom (STL): 4 Gene (14,7 kb) 
COL2A1, COL9A1, COL9A2, COL11A1 
Weill-Marchesani-Syndrom (WMS): 4 Gene (20,7 kb) 
ADAMTS10, ADAMTS17, FBN1, LTBP2 
 

4 – 6 Wochen 

ID022 Marfan-Syndrom (MFS) 
 

Marfan-Syndrom (MFS): 3 Gene (11,8 kb, EBM) 
FBN1, TGFBR2, TGFBR1 
 

3 – 5 Wochen 

ID020 Thorakales Aortenaneurysma 
und Aortendissektion  
(AAT, TAAD)  
 

Thorakales Aortenaneurysma und Aortendissektion (AAT, TAAD): 9 Gene (31,6 kb, EBM) 
ACTA2, COL3A1, FBN1, MYH11, MYLK, SMAD3, TGFB2, TGFBR1, TGFBR2 
 

3 – 5 Wochen 

ID109 Cutis laxa (ADCL, ARCL) 
 

Cutis laxa (ADCL, ARCL): 10 Gene (22,7 kb) 
ALDH18A1, ATP6V0A2, ATP6V1A, ATP6V1E1, ATP7A, EFEMP2, ELN, FBLN5, LTBP4, PYCR1 
 

3 – 5 Wochen 
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ID039 Ehlers-Danlos-Syndrom (EDS) 
 

Ehlers-Danlos-Syndrom (EDS): 20 Gene (79,6 kb) 
ADAMTS2, AEBP1, B3GALT6, B4GALT7, C1R, C1S, CHST14, COL1A1, COL1A2, COL3A1, COL5A1, 
COL5A2, COL12A1, DSE, FKBP14, PLOD1, PRDM5, SLC39A13, TNXB, ZNF469 
Ehlers-Danlos-Syndrom (EDS), autosomal-dominant: 8 Gene (36,1 kb) 
C1R, C1S, COL1A1, COL1A2, COL3A1, COL5A1, COL5A2, COL12A1 
Ehlers-Danlos-Syndrom (EDS), autosomal-rezessiv: 13 Gene (47,6 kb) 
ADAMTS2, AEBP1, B3GALT6, B4GALT7, CHST14, COL1A2, DSE, FKBP14, PLOD1, PRDM5, SLC39A13, 
TNXB, ZNF469 
 

3 – 5 Wochen 

ID230 Weill-Marchesani-Syndrom 
(WMS) 
 

Weill-Marchesani-Syndrom (WMS): 4 Gene (20,7 kb) 
ADAMTS10, ADAMTS17, FBN1, LTBP2 
 

3 – 5 Wochen 

ID062 Stickler-Syndrom (STL) 
 

Stickler-Syndrom (STL): 6 Gene (21,0 kb) 
COL2A1, COL9A1, COL9A2, COL9A3, COL11A1, COL11A2 
 

3 – 5 Wochen 

ID234 Zerebrovaskuläre Erkrankungen 
und Schlaganfall 
 

Zerebrovaskuläre Erkrankungen und Schlaganfall: 44 Gene (130,0 kb) 
ACE, ACTA2, ADA2, ALOX5AP, APOE, APP, CBS, CCM2, COL3A1, COL4A1, COL4A2, COLGALT1, CST3, 
F2, F5, FBN1, FLNA, GAA, GLA, GSN, GUCY1A1, HTRA1, ITM2B, JAG1, KRIT1, MTHFR, MYH11, MYLK, 
NOS3, NOTCH3, OTC, PDCD10, POLG, PRKCH, PRPN, RNF213, SLC2A10, SMAD3, TGFB2, TGFB3, 
TGFBR1, TGFBR2, TREX1, TTR 
Zerebrale Amyloidangiopathie: 6 Gene (7,1 kb) 
APP, CST3, GSN, ITM2B, PRNP, TTR 
Zerebrale Kleingefäßerkrankung (BSVD): 3 Gene (12,0 kb) 
COL4A1, COL4A2, COLGALT1 
Zerebrale kavernöse Fehlbildung (CCM): 3 Gene (4,2 kb) 
CCM2, KRIT1, PDCD10 
Zerebrales Aneurysma und Dissektion: 10 Gene (32,8 kb, inkl. EBM) 
ACTA2, COL3A1, FBN1, MYH11, MYLK, SMAD3, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2 
Moyamoya-Erkrankung (MYMY): 4 Gene (22,2 kb) 
ACTA2, GUCY1A1, JAG1, RNF213 
CADASIL, CARASIL: 2 Gene (8,4 kb) 
HTRA1, NOTCH3 
 

4 – 6 Wochen 
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ID176 CADASIL und CARASIL CADASIL und CARASIL: 2 Gene (8,4 kb) 
HTRA1, NOTCH3 
 

3 – 5 Wochen 

ID325 Zerebrale Kleingefäßerkrankung 
(BSVD) 

Zerebrale Kleingefäßerkrankung (BSVD): 3 Gene (12,0 kb) 
COL4A1, COL4A2, COLGALT1 
 

3 – 5 Wochen 

ID281 Pulmonale arterielle Hypertonie 
(PAH) 

Pulmonale arterielle Hypertonie (PAH): 4 Gene (21,0 kb) 
ABCC8, ACVRL1, AQP1, ATP13A3, BMPR1B, BMPR2, CAV1, EIF2AK4, ENG, FOXF1, G6PC3, GDF2, 
KCNA5, KCNK3, NFU1, NOTCH3, SARS2, SMAD1, SMAD4, SMAD9, SOX17, TBX4 
 

3 – 5 Wochen 

ID155 Hereditäre hämorrhagische 
Teleangiektasie (HHT) 

Hereditäre hämorrhagische Teleangiektasie (HHT): 6 Gene (12,5 kb) 
ACVRL1, ENG, EPHB4, GDF2, RASA1, SMAD4 
 

3 – 5 Wochen 

 

 

 

 

 

 

Kosten 
Die Kosten werden bei bestehender medizinischer Indikation über einen Überweisungsschein Typ 10 (EBM) abgerechnet. Humangenetische Leistungen sind 
nicht budgetrelevant.  

Für privatversicherte Patienten sowie private Kostenträger (Krankenhäuser etc.) können auf Wunsch entsprechende Kostenvoranschläge erstellt werden. 


