
Code Diagnostisch proces Sop. Nr. Titel van de Methode/techniek
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C0.M.04 ML-1 Werkvoorschriften
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.02 Trypsineren van fibroblasten en amniocyten
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.03 Invriezen en opsturen van fibroblasten/amniocyten en opkweken van ingevroren fibroblasten/amniocyten
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.04 Handmatige afwerkmethode voor amniocyten kweken
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.08 Postnatale bloedkweken
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.09 Hematologische bloed-/beenmergkweken
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.11 Het in stand houden van cellijnen t.b.v. RT-PCR/QR-PCR
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.12 IL2PHA stimulatie kweek van bloedleukocyten voor RT-PCR experimenten
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.13 Het transformeren van lymfocyten en kweken van EBV cellijnen
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.14 PBMC isolatie en verdere verwerking uit volbloed en navelstrengbloed
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.15 Fibroblasten kweek voor immunokleuring
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.16 Oogsten van chromosomen met de Hanabi-PII plus robot.
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.18 Oogsten van chromosomen uit celkweken met Hanabi-P1000 In-situ Harvester

Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.CE.19 Detectie van Mycoplasma besmetting in celkweken
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.IS.11 Isolatie van leucocyten t.b.v. van enzym diagnostiek
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.IS.12 Isolatie van erytrocyten t.b.v. enzym diagnostiek
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.IS.13 Isolatie van lymfocyten t.b.v. van enzym diagnostiek
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.IS.16 Isolatie van plasmacellen
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending C3.M.IS.20 Isolatie van leukocyten uit beenmerg en/of bloed voor RT-PCR
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending MO.M.01 Werkinstructies versturen monsters
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending MO.M.02 Verzenden en ophalen van patientenmateriaal voorde monsterontvangst
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending MO.M.03 Ontvangst, controle en (voor)behandeling van onderzoek aanvragen en patientmateriaal
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending MO.M.04 Stickeren van bloedbuizen na invoer MO
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending MO.M.05 Verzenden en ophalen patiëntmateriaal op droog ijs door monsterontvangst
KG.MON.01 Cel isolatie / kweek / opslag / verzending PGD.M.PC.012 Isolatie van lymfocyten en verzamelen van ‘single’ lymfocyten en fibroblasten

KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.01 Handmatige DNA isolatie uit weefsels m.b.v. Promega kit
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.02 Handmatige DNA isolatie m.b.v. Promega kit
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.03 Handmatige DNA isolatie m.b.v. Qiagen Puregene Kit (FIB, VLK, VRW)
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.05 DNA isolatie uit weefsels zoals spier m.b.v. DNeasy Blood & Tissue Kit van Qiagen
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.07 DNA isolatie uit bloed m.b.v. Macherey-Nagel Blood L kit en de Hamilton robot
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.08 Handmatige DNA isolatie m.b.v. QiaAmp DNA Mini Kit (HA, WSV)
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.09 DNA isolatie uit speeksel m.b.v. Oragene Purifier kit
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.14 DNA isolatie uit urine m.b.v. Promega kit
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.18 Chelex DNA-isolatie (versie 1)
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.19 DNA isolatie m.b.v. DSP DNA Midi kit (QIAGEN) en de QIAsymphony robot
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.21 Handmatige DNA isolatie m.b.v. QiaAmp DNA Mini Kit (bloedspot)
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.24 DNA isolatie uit een TriPURE-fractie
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.25 Handmatige DNA isolatie m.b.v. Isohelix Buccal-Prep Plus Kit (WSV)
KG.MON.11 DNA isolatie / opslag / verzending C3.M.IS.26 Uitvullen DNA t.b.v. de TapeStation

KG.MON.12 RNA isolatie / opslag  / verzending C3.M.IS.17 RNA isolatie bij patiënten met een hemato-oncologische aandoening
KG.MON.12 RNA isolatie / opslag  / verzending C3.M.IS.23 RNA isolatie uit celsuspensies

KG.MON.15, KG.MON.16 Plasma isolatie / opslag / verzending - Serum isolatie / opslag / verzending C3.M.SP.03
Monster preparatie plasma, serum en pleuravocht voor EMZ

KG.MON.17 Primair onderzoeksmateriaal / opslag / verzending C2.M.NI.01 Ontvangst en registratie van NIPT
KG.MON.17 Primair onderzoeksmateriaal / opslag / verzending C3.M.CE.01 Vruchtwater kweken
KG.MON.17 Primair onderzoeksmateriaal / opslag / verzending C3.M.CE.05 Ontvangst en behandeling van weefselbiopten
KG.MON.17 Primair onderzoeksmateriaal / opslag / verzending C3.M.CE.17 Verwerking van ontvangen monsters ten behoeve van vervolgonderzoeken na NIPT bevinding
KG.MON.17 Primair onderzoeksmateriaal / opslag / verzending C3.M.SP.04 Monster preparatie liquor voor biochemische genetica
KG.MON.17 Primair onderzoeksmateriaal / opslag / verzending C3.M.SP.05 Monster preparatie urine voor biochemische genetica
KG.MON.17 Primair onderzoeksmateriaal / opslag / verzending C3.M.SP.06 Uitrapen van chorionvilli
KG.MON.17 Primair onderzoeksmateriaal / opslag / verzending PGD.M.AL.05 Transport, ontvangst en opslag van blastomeren of trophectoderm voor PGT  (FISH, NGS, PCR)

KG.DIAG.04 (U)HPLC(vloeistofchromatografie) C1.M.EN.05 Activiteitsanalyse van galactose 1-fosfaat uridyltransferase (GALT) in erytrocyten m.b.v. HPLC

KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie C1.M.EN.10 Activiteitsanalyse van Dihydropyrimidine dehydrogenase (DPD) in lymfocyten m.b.v. UPLC en tandem MS
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie C1.M.EN.19 Actitviteitsanalyse van Galactokinase (GALK)
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie C1.M.MD.03 PuPyMS Kwantitatieve analyse van purinen, pyrimidinen en nucleosiden (PuPyMS) in urine en plasma met behulp van  uplc  tandem massa spectrometrie
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie C1.M.MD.04 AZMS Kwantitatieve analyse van aminozuren m.b.v. IP-UPLC-LCMSMS
KG.DIAG.06 (Tandem)Massaspectrometrie C1.M.MD.21 Lyso Gb3 Kwantitatieve analyse van LysoGb3 in plasma
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie C1.M.MD.14 VLCFA Kwantitatieve analyse van zeer lange keten vetzuren / phytaanzuur en prystaanzuur m.b.v LCMS/MS
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie C1.M.MD.15 OZ QTOF Kwantitatieve analyse van organische zuren en acylglycines in urine met behulp van UPLC-QTOF-HRMS
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie C1.M.MD.17 Kwantitatieve analyse van suikeralcoholen met tandem MS
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie C1.M.MD.18 TUM Targeted Urine Metabolomics tbv IEM diagsnostiek mbv LC-QTOFMS
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie C1.M.MD.19 Kwantitatieve analyse van suikers in urine met tandem MS ESI MS
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie C1.M.MD.20 Kwantitatieve analyse niersteenpakket

KG.DIAG.09 Spectrofotometrie C1.M.EN.03 Analyse van biotinidaseactiviteit in plasma (spectrofotometrisch)
KG.DIAG.09 Spectrofotometrie C1.M.EN.07 Activiteitsanalyse van glucose-6-fosfaat dehydrogenase (G6PD) m.b.v. spectrometrie
KG.DIAG.09 Spectrofotometrie C1.M.EN.09 Eiwitbepaling in cellysaten t.b.v. enzymdiagnostiek

KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C.M.04.07 cDNA synthese bij patiënten met een hemato-oncologische aandoening
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C.M.04.25 Mutatiedetectie van het BCR-ABL fusieoncogen
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C.M.04.27 QR PCR met lightcycler 480 II
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C.M.04.29 Analyse zeldzame BCR-ABL fusietranscripten m.b.v real time kwantitatieve PCR data Lightcycler 480 II
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C.M.04.32 Analyse EVI1 overexpressie m.b.v. real time kwantitatieve PCR data Lightcycler 480 II
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C.M.04.34 RT-PCR voor het aantonen van CBFβ-MYH11, AML1-ETO, PML-RARα en MLL-AF4 fusietranscripten
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C.M.04.36 Cellijnverdunningsreeksen
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C.M.04.38 Analyse JAK2 V617F m.b.v. real time kwantitatieve PCR op de Lightcycler 480 II
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C.M.04.43 PCR amplificatie m.b.v. Amplitaq Gold 360 voor hematologische analyses
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C2.M.AL.03 Aansturen PCR apparatuur m.b.v. System 9700 Networking Software
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C2.M.AL.04 Controle PCR producten/DNA m.b.v. gel elektroforese
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C2.M.AL.06 Opzuiveren van PCR producten m.b.v. de QIAquick PCR Purification Kit
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C2.M.AL.12 Contaminatie-check bepaling m.b.v. AmpFℓSTR® Identifiler® PCR Amplification Kit
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR C2.M.NM.02 Aanmelden en verzenden van mtDNA LR-PCR producten voor NGS op de Sequel van PacBio
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR T2.M.HO.02 PML-RARa QR-PCR met LightCycler 480 II
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR T3.M.NM.02 Long-range PCR mtDNA
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR T3.M.NM.07 Bepalen van mtDNA depleties met behulp van een kwantitatieve PCR
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR T3.M.NM.08 PCR amplificatie en RFLP analyse van het SMN1 en SMN2 gen
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR PGD.M.AL.03 Whole Genome Amplification d.m.v. Multiple Displacement Amplification (MDA) m.b.v. REPLI-g Single cell kit
KG.DIAG.19 + KG.DIAG.33 PCR, rt PCR, qPCR - Fragment lengte analyse_PCR PGD.M.PC.030 Heranalyse van single cell PCR materiaal van een PGD-PCR analyse, waarbij geen resultaat verkregen werd
KG.DIAG.19 + KG.DIAG.33 PCR, rt PCR, qPCR - Fragment lengte analyse_PCR PGD.M.PC.047 PCR voor het bepalen van het percentage MELAS mutatie m.3243A>G in mitochondriaal DNA
KG.DIAG.19 + KG.DIAG.33 PCR, rt PCR, qPCR - Fragment lengte analyse_PCR PGD.M.PC.104 Algemene methode SOP voor PGD-PCR’s
KG.DIAG.19 + KG.DIAG.33 PCR, rt PCR, qPCR - Fragment lengte analyse_PCR PGD.M.PC.279 PCR voor het bepalen van het percentage Leigh mutatie m.9176T>C in mitochondrieel DNA (mt-ATP6 gen)
KG.DIAG.19 PCR, rt PCR, qPCR PGD.M.PC.268 Protocol voor het automatisch analyseren van GeneScan resultaten m.b.v. GeneMarker

KG.DIAG.24 Sequencing- Sanger (using ddNTPs followed by capilary electrophorisis) C2.M.AL.01 Opzuiveren van PCR producten m.b.v. ExoSAP-IT
KG.DIAG.24 Sequencing- Sanger (using ddNTPs followed by capilary electrophorisis) C2.M.AL.05 Centraal inzetten van PCR t.b.v. Sanger sequentie analyse
KG.DIAG.24 Sequencing- Sanger (using ddNTPs followed by capilary electrophorisis) C2.M.AL.08 Sequentiereacties algemeen
KG.DIAG.24 Sequencing- Sanger (using ddNTPs followed by capilary electrophorisis) C2.M.AL.09 Opzuiveren van sequentie-producten m.b.v. de Optima DTR 96-Well filterplaten
KG.DIAG.24 Sequencing- Sanger (using ddNTPs followed by capilary electrophorisis) C2.M.PS.03 PCR amplificatie en sequentieanalyse van het PMP22-gen
KG.DIAG.24 Sequencing- Sanger (using ddNTPs followed by capilary electrophorisis) C2.M.PS.08 PCR amplificatie en sequentieanalyse van het ZMPSTE24-gen
KG.DIAG.24 Sequencing- Sanger (using ddNTPs followed by capilary electrophorisis) C2.M.PS.11 PCR amplificatie en sequentie-analyse van het DPYD-gen
KG.DIAG.24 Sequencing- Sanger (using ddNTPs followed by capilary electrophorisis) C2.M.PS.56 PCR amplificatie en sequentie-anaylse van het TWIST-gen
KG.DIAG.24 Sequencing- Sanger (using ddNTPs followed by capilary electrophorisis) C2.M.PS.79 PCR amplificatie en sequentieanalyse van het PKP2-gen
KG.DIAG.24 Sequencing- Sanger (using ddNTPs followed by capilary electrophorisis) C2.M.PS.92 PCR amplificatie en sequentieanalyse van het ZIC2-gen
KG.DIAG.24 Sequencing- Sanger (using ddNTPs followed by capilary electrophorisis) T3.M.CA.04 Fragmentanalyse voor ZMPSTE24 p.(Leu362Phefs*19)
KG.DIAG.24 Sequencing- Sanger (using ddNTPs followed by capilary electrophorisis) T0.M.05 Sequentieanalyse m.b.v. Mutation Surveyor

KG.DIAG.26 NGS-Sequence by Synthesis PGD.M.NG.04 PGD NGS-Veriseq import en data analyse BlueFuse Multi
KG.DIAG.26 NGS-Sequence by Synthesis PGD.M.NG.05 PGD NGS-VeriSeq Interpretatie en autorisatie
KG.DIAG.26 NGS-Sequence by Synthesis PGD.M.NG.06 OnePGT NextSeq
KG.DIAG.26 NGS-Sequence by Synthesis PGD.M.NG.07 Invoeren onePGT data in Agilent Alissa

KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) C0.M.06 SASI fragment amplification
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) C2.M.NI.05 AVENIO-NextSeq
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) C2.M.SM.01 Single molecule Molecular Inversion Probes (smMIPs)
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T0.M.04 Analyse van MIPS Data
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T0.M.09 Werkinstructie voor classificeren van DNA varianten
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T1.M.NE.02 Uitslagverwerking, controle en autorisatie van smMIP Next-generation sequencing resultaten voor pijnlijke en pijnloze neuropathieën
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T1.M.WE.01 Analyse en interpretatie van WES variantdata met de VI
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T2.M.AL.01 Analyse en interpretatie van smMIP Next-generation sequencing resultaten Onco- en Dermatogenetica m.b.v. VariantInterface
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T2.M.AL.02 Analyse en interpretatie van smMIP Next-generation sequencing resultaten Onco- en Dermatogenetica m.b.v. SeqNext
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T2.M.AL.04 RNAseq SureSelectXT RNA Direct (Agilent)
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T2.M.AL.05 Analyse van TARGETEDRNA Sequencing Data
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T2.M.AL.06 Interpretatie TARGETEDRNA analyse output (QURNAS)
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T2.M.AL.07 Controle DNA/RNA/PCR producten m.b.v. Agilent TapeStation (4200)
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T3.M.AL.03 Analyse, interpretatie en autorisatie van Shared WES Open Exoomdata
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T3.M.CA.02 Analyse en interpretatie van sMIPs data voor cardiale aandoeningen
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T3.M.FA.01 Analyse en interpretatie van smMIP data voor farmacogenetica (PGx) paspoort
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T3.M.NM.09 Analyse van mtDNA NGS Data van Sequel PacBio met behulp van VI mtDNA
KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) T4.M.PR.01 Filtering, analyse, interpretatie en uitslagverwerking van NGS resultaten voor het preconceptiescreeningspanel

KG.DIAG.31 NGS enrichment / library used - WGS PGD.M.NG.01 Library preparation voor Next Generation Sequencing (NGS) m.b.v. OnePGT
KG.DIAG.31 NGS enrichment / library used - WGS PGD.M.NG.02 PGT SurePlex DNA amplificatie
KG.DIAG.31 NGS enrichment / library used - WGS PGD.M.NG.03 PGD-NGS VeriSeq Library Prep
KG.DIAG.31 NGS enrichment / library used - WGS PGD.M.NG.08 Library preparation voor Whole Genome Sequencing (WGS) m.b.v. NovaSeq, Illumina (1)

KG.DIAG.33 Fragment lengte analyse_PCR C.M.04.45 Allele frequency bepaling bij FLT3-ITD positieve patiënten
KG.DIAG.33 Fragment lengte analyse_PCR C2.M.NM.01 Aantonen en quantificeren van mitochondriële  puntmutaties met mutatie specifieke restrictie enzym digestie en fragmentanalyse
KG.DIAG.33 Fragment lengte analyse_PCR T0.M.06 Analyse van PGT Data
KG.DIAG.33 Fragment lengte analyse_PCR T0.M.07 Markeranalyse m.b.v. AmpFISTR Identifiler PCR Amplification Kit.
KG.DIAG.33 Fragment lengte analyse_PCR T1.M.SG.01 FX analyse m.b.v. FMR1 CGG-repeat PCR
KG.DIAG.33 Fragment lengte analyse_PCR T1.M.SG.02 FX analyse m.b.v. Asuragen AmplideX FMR1 PCR Kit
KG.DIAG.33 Fragment lengte analyse_PCR T1.M.SG.03 CAG repeatlengte bepaling m.b.v. (TP-)PCR en fragmentanalyse bij Huntington Disease (HD)
KG.DIAG.33 Fragment lengte analyse_PCR T2.M.AP.02 Markeranalyse Alport

KG.DIAG.35 Chromosomale afwijking_Karyotypering C2.M.DA.02 G-bandering  Trypsine Giemsa (GTG)
KG.DIAG.35 Chromosomale afwijking_Karyotypering C2.M.DA.03 Werkwijze microscopische opname, analyse en het vastleggen van de chromosomen uit GTG-gekleurde glaasjes
KG.DIAG.35 Chromosomale afwijking_Karyotypering C2.M.DA.08 Spatten van glaasjes

KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.01 Beheer en validatie van FISH-probes
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.02 Opkweken probes
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.03 Mini -isolatie m.b.v. de qiaprep Spin Miniprep Kit (50)
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.04 Biotin en Digoxigenin NT labeling
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.05 FISH probes Sephadex G 50
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.06 Precipitatie
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.07 Denaturatie, preannealing en hybridisatie
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.08 FISH met commerciële DNA probes
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.09 Voorbehandeling preparaten
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.10 Detectie van FISH probes
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.11 FISH-View Analysesoftware
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.12 FISH op en ontkleuring van GTG gekleurde glaasjes
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.13 Preparaten (=cytospins) maken m.b.v. de cytospincentrifuge
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.14 Sterikon plus bioindikator
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.15 Analyse en interpretatie van FISH signalen
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH C2.M.FI.16 Immunokleuring en analyse kernmorfologie
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH PGD.M.FI.01 PGD FISH FISH op Blastomeren
KG.DIAG.36 Chromosomale afwijking_FISH PGD.M.FI.02 PGD FISH Interpretatie en autorisatie van FISH analyse bij blastomeren en rest-embryo’s

KG.DIAG.37 Chromosomale afwijking_shallow sequencing (NIPT) C2.M.NI.04 Veriseq NIPT
KG.DIAG.37 Chromosomale afwijking_shallow sequencing (NIPT) C2.M.NI.06 Plasma opslag en rework NIPT m.b.v. Hamilton STARlet pipetteer robot
KG.DIAG.37 Chromosomale afwijking_shallow sequencing (NIPT) T4.M.NI.01 Dataverwerking van Illumina Nextseq500 resultaten met de NIPT buzz
KG.DIAG.37 Chromosomale afwijking_shallow sequencing (NIPT) T4.M.NI.02 Analyse en autorisatie van NIPT

KG.DIAG.38 Chromosomale afwijking_QF-PCR C2.M.DA.05 QF-PCR en analyse van de QF-PCR

KG.DIAG.39 Copy number_MLPA C2.M.DA.01 MLPA
KG.DIAG.39 Copy number_MLPA C2.M.DA.06 Inzetten MS-MLPA analyse Prader Willi en Angelman syndroom
KG.DIAG.39 Copy number_MLPA T0.M.08 MS-MLPA-analyse m.b.v. Genemarker Prader Willi en Angelman syndroom
KG.DIAG.39 Copy number_MLPA T0.M.03 MLPA-analyse m.b.v. GeneMarker

KG.DIAG.40 Copy number analyse_WES T1.M.WE.02 Copy Number Variants in exoomsequencing data: detectie, analyse en interpretatie

KG.DIAG.42 Copy number analyse_Array C.M.09.22 Bewerking, analyse en interpretatie van CytoScan HD array data
KG.DIAG.42 Copy number analyse_Array T2.M.HO.01 Beoordeling, interpretatie en verwerking van array data gegenereerd op het CytoScanHD array platform van Affymetrix bij MM patiënten

Code Titel van de Methode/techniek (verwijzingslab)

KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie PBG (d-Aminolaevulinezuur (ALA) en porfobilinogeen (PBG) )
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie sialotransferrines (Transferrine glycosylering)
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie Oligosacchariden (Oligosacharide bepaling in urine met LC-tandem MS)
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie Siaalzuur (Bepaling vrij neuraminezuur in urine, liquor en vruchtwater met LC-tandem MS)
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie Creatine, GuanodinoAcetaat en Kreatinine in plasma en urine middels HPLC Tandem-MS
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie (Acyl-) carnitine bepaling in serum en urine
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie Methylmalonzuur en totaal homocysteïne in plasma
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie Fenylalanine bepaling in bloedspot en bloed verricht in Nijmegen
KG.DIAG.09 Spectrofotometrie DMB (Mucopolysacchariden bep. in urine en vruchtwater.m.b.v. spectrofotometrische autoanalyser)
KG.DIAG.09 Spectrofotometrie a-glucosidase (M. Pompe: α-Glucosidase met glycogeen )
KG.DIAG.10 Fluorometrie a-galactosidase (M. Fabry: α-D-galactosidase A(robot))
KG.DIAG.10 Fluorometrie Chitotriosidase activiteit in plasma en serum m.b.v. fluorescentie spectrometrie
KG.DIAG.11 Elektroforese/Iso-electrofocussing MPSE (1-Dimensionale elektroforese van mucopolysacchariden in urine )
KG.DIAG.04 (U)HPLC(vloeistofchromatografie) Porfyrine profiel in urine

KG.DIAG.30 NGS enrichment / library used - hybrid capture based (panel, WES, smMIP) Single molecule Molecular Inversion Probes (smMIPs) voor HBOC diagnotiek
KG.DIAG.39 Copy number_MLPA MLPA voor HBOC diagnostiek
KG.DIAG.40 Copy number analyse_WES WES
KG.DIAG.42 Copy number analyse_Array Array diagnostiek

KG.DIAG.04 (U)HPLC(vloeistofchromatografie) Neurotransmitters (fenolische zuren) (Catecholaminemetabolieten panel in liquor cerebrospinalis)
KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie Galzuren (Galzuren panel [mol/volume] - serum)

KG.DIAG.05 (Tandem)Massaspectrometrie Sterolen (Sterolen panel in serum of plasma)


