
I. Verwendete Gen-Panels 
 
Panel1v1 (Gliome): 
Das untersuchte Gen-Panel umfasst Mutationshotspots (IDH1 (NM_005896.2): Exon 4; IDH2 
(NM_002168.2): Exon 4; TERT (NM_198253.2): Promotorbereich (Chr1: 1295228 und 1295250); BRAF 
(NM_004333.4): Exon 11 und 15; H3F3A (NM_002107.4): Exon 2) bzw. durchschnittlich 97 % der 
kodierenden Regionen (NRAS (NM_002524.4): Exone 2-5; FUBP1 (NM_003902.3): Exone 1-20; 
CDKN2C (NM_001262.2): Exone 2 und 3; PIK3CA (NM_006218.2): Exone 2-21; PIK3R1 
(NM_181523.2): Exone 2-16; EGFR (NM_005228.3): Exone 1-28; CDKN2A (NM_000077.4): Exon 1-3; 
CDKN2B (NM_004936.3): Exone 1 und 2; PTEN (NM_000314.4): Exone 1-9; RB1 (NM_000321.2): 
Exone 1-27, TP53 (NM_000546.5): Exone 2-11, NF1 (NM_001042492.2): Exone 1-58, CIC 
(NM_015125.3): Exone 1-20; NF2 (NM_181832.2): Exone 1-17 und ATRX (NM_000489.3): Exone 1-
35) von insgesamt 20 Genen.  
 
Panel 2v1 (Gliome): 
Das untersuchte Gen-Panel umfasst einen Mutationshotspot (FGFR1 (NM_001174067.1): Exone 13 
und 15) bzw. durchschnittlich 96 % der kodierenden Regionen (PIK3C2B (NM_002646.3): Exone 28 
und 29; MSH2 (NM_000251.2): Exone 1-16; MSH6 (NM_000179.2): Exone 1-10; MLH1 
(NM_000249.3): Exone 1-19; PDGFRA (NM_006206.4): Exone 2-23; HIST1H3B (NM_003537.3): Exon 
1; DAXX (NM_001141970.1): Exone 1-8; PMS2 (NM_000535.5): Exone 1-15; MTAP (NM_002451.3): 
Exone 1-8; NTRK2 (NM_006180.3): Exone 4-21; TSC1 (NM_000368.4): Exone 3-23; KRAS 
(NM_004985.3): Exone 2-5; PTPN11 (NM_002834.3): Exone 2-15; TSC2 (NM_000548.3): Exone 2-42; 
PPM1D (NM_003620.3): Exone 1-6) bzw. mehrere über das jeweilige Gen verteilte Amplikons 
(MDM4 (NM_002393.4): Exone 6-7; ACVR1 (NM_001111067.2): Exone 6-9; CCND3 (NM_001760.3): 
Exone 4-5; MYB (NM_001130173.1): Exone 4-8 und 10-13; CDK6 (NM_001145306.1): Exon 8; MET 
(NM_001127500.1): Exon 21; MYBL1 (NM_001080416.2): Exone 5-8, 10-12 und 14; CCND1 
(NM_053056.2): Exon 4; CCND2 (NM_001759.3): Exon 4; CDK4 (NM_000075.3): Exone 2-5; MDM2 
(NM_002392.4): Exone 1-2; IRS2 (NM_003749.2): Exon 1; Referenzgene: RAB7A (NM_004637.5): 
Exone 4 und 5 und GABRG3 (NM_033223.4): Intron 6) von insgesamt 30 Genen.  
 
Panel 3v1 (Gliome): 
Das untersuchte Gen-Panel umfasst Mutationshotspots (IDH1 (NM_005896.2): Exon 4; IDH2 
(NM_002168.2): Exon 4; TERT (NM_198253.2): Promotorregion (Chr1: 1295228 und 1295250); BRAF 
(NM_004333.4): Exone 10, 13 und 15; EGFR (NM_005228.3): Exone 1-11; H3F3A (NM_002107.4): 
Exone 2-3; HIST1H3B (NM_003537.3): Exon 1; HIST1H3C (NM_003531.2): Exon 1; HIST2H3C 
(NM_021059.2): Exon 1; FGFR1 (NM_001174067.1): Exone 13 und 15) bzw. durchschnittlich 98 % der 
kodierenden Regionen (NRAS (NM_002524.4): Exone 2-5; FUBP1 (NM_003902.3): Exone 1-20; 
CDKN2C (NM_001262.2): Exone 2-3; PIK3CA (NM_006218.2): Exone 1-21; PIK3R1 (NM_181523.2): 
Exone 2-16; CDKN2A (NM_000077.4): Exone 1-3; CDKN2B (NM_004936.3): Exone 1-2; TSC1 
(NM_000368.4): Exone 3-23; PTEN (NM_000314.4): Exone 1-9; RB1 (NM_000321.2): Exone 1-27; 
TSC2 (NM_000548.3): Exone 2-42; TP53 (NM_000546.5): Exone 2-11; NF1 (NM_001042492.2): Exone 
1-58; CIC (NM_015125.3): Exone 1-20; NF2 (NM_181832.2): Exone 1-17 und ATRX (NM_000489.3): 
Exone 1-35) bzw. mehrere über das jeweilige Gen verteilte Amplikons (MDM4 (NM_002393.4): Exone 
6-7; PDGFRA (NM_006206.4): Exone 3-4; MYB (NM_001130173.1): Exone 4-8 und 10; QKI 
(NM_006775.2): Exone 1-8; CDK6 (NM_001145306.1): Exon 8; MET (NM_001127500.1): Exon 21; 
MYBL1 (NM_001080416.2): Exone 8, 10-12 und 14; CDK4 (NM_000075.3): Exone 2-5; MDM2 
(NM_002392.4): Exone 1-2; MTOR (NM_004958.3): Exone 53 und 58; HIST2H2AA3 (NM_003516.2): 
Exon 1; SDE2 (NM_152608.3): Exon 7; PHF14 (NM_014660.3): Exone 1-3; MTAP (NM_002451.3): 
Exone 1-8; KLF6 (NM_001300.5): Exone 1-4; ST8SIA6 (NM_001004470.1): Exone 2-8; ITGB1 
(NM_002211.3): Exone 12-16; MBL2 (NM_000242.2): Exone 1-4; MGMT (NM_002412.3): Exone 1-5; 
GZMH (NM_033423.3): Exone 1-5; HIF1A (NM_001243084.1): Exone 1-2; EIF5 (NM_001969.4): Exone 
3-8; STK11 (NM_000455.4): Exone 1-4 und 6; ACP5 (NM_001111036.1): Exone 3-6; NDUFA13 



(NM_015965.6): Exone 1-5; URI1 (NM_001252641.1): Exone 1-7; CDY1 (NM_001003895.1): Exone 1-
2; Referenzgene: RAB7A (NM_004637.5): Exon 4-5 und GABRG3 (NM_033223.4): Intron 6) von 
insgesamt 55 Genen. Folgende Gene wurden nur auf Kopienzahlveränderungen und nicht auf 
Sequenzveränderungen hin untersucht: MTOR, HIST2H2AA3, MDM4, SDE2, PDGFRA, MYB, QKI, 
CDK6, MET, MYBL1, MTAP, KLF6, ST8SIA6, ITGB1, MBL2, MGMT, CDK4, MDM2, GZMH, HIF1A, EIF5, 
NDUFA13, STK11, ACP5, URI und CDY1.  
 
Panel 4v1 (pädiatrische Neuroonkologie): 
Das untersuchte Gen-Panel umfasst Mutationshotspots (TERT (NM_198253.2): Promotorbereich 
(Chr1: 1295228 und 1295250), BRAF (NM_004333.4): Exon 15) bzw. durchschnittlich 90 % von 
relevanten Genabschnitten (MYCN (NM_005378.4): Exone 2-3; GLI2 (NM_005270.4): Exone 1-5 und 
11; CTNNB1 (NM_001904.3): Exon 3; SNCAIP (NM_005460.2): Exone 1, 3-7, 9 und 10; DAXX 
(NM_001141970.1): Exone 5-7; MYB (NM_001130173.1): Exone 4-8; QKI (NM_006775.2): Exone 1-5; 
MYC (NM_002467.4): Exone 2-3; KBTBD4 (NM_018095.4): Exon 4; NF1 (NM_001042492.2): Exone 1-
6; PPM1D (NM_003620.3): Exone 1, 2, 4 und 5; C19MC Cluster (MIR512-2 (NR_030181.1): Exon 1; 
MIR518C (NR_030199.1): Exon 1; MIR519A2 (NR_030222.1): Exon 1; MIR520G (NR_030206.1): Exon 
1); CDY1 (NM_001003895.1): Exone 1-2) bzw. durchschnittlich 93 % der kodierenden Regionen (GFI1 
(NM_005263.3): Exone 6-11; TBR1 (NM_006593.2): Exone 1-6; ZIC1 (NM_003412.3): Exone 1-3; KIT 
(NM_000222.2): Exone 1-21; APC (NM_001127510.2): Exone 1, 3-17; PRDM6 (NM_001136239.1): 
Exone 2-8; EDN1 (NM_001955.4): Exone 1-5; CSNK2B (NM_001320.5): Exone 2-7; CDK6 
(NM_001145306.1): Exone 2-8; SMO (NM_005631.4): Exone 1-12; PTCH1 (NM_001083603.1): Exone 
1-23; GFI1B (NM_004188.4): Exone 6-11; SUFU (NM_016169.3): Exone 1-12; OTX2 (NM_021728.3): 
Exone 3-5; DICER1 (NM_177438.2): Exone 2-27; PALB2 (NM_024675.3): Exone 1-13; SMTNL2 
(NM_001114974.1): Exone 2-8; TP53 (NM_000546.5): Exone 2-11; CTDNEP1 (NM_015343.4): Exone 
2-9; VAT1 (NM_006373.3): Exone 1-6; SMARCA4 (NM_001128845.1): Exone 1-33; SMARCB1 
(NM_003073.3): Exone 1-9; BCOR (NM_001123385.1): Exone 2-15; DDX3X (NM_001356.3): Exone 1-
17; KDM6A (NM_021140.2): Exone 1-29; ZMYM3 (NM_005096.3): Exone 2-25) von insgesamt 41 
Genen/Gencluster. Ein Teil der Gene wurde nur auf Kopienzahlveränderungen und nicht auf 
Sequenzveränderungen untersucht (GFI1, MYCN, GLI2, SNCAIP, PRDM6, EDN1, DAXX, MYB, QKI, 
CDK6, MYC, GFI1B, OTX2, SMTNL2, NF1, PPM1D, C19MC Cluster, CDY1).  
 
Panel 5v1 (Lymphome): 
Das untersuchte Gen-Panel umfasst Mutationshotspots (MYD88 (NM_001172567.1): Exon 5, CD79B 
(NM_001039933.1): Exon 6; AKT1 (NM_001014431.1): Exone 3 und 6; JAK2 (NM_004972.3): Exon 14) 
bzw. relevante Genabschnitte (NRAS (NM_002524.4): Exone 2-5; MET (NM_001127500.1): Exone 2, 
11, 13, 16 und 19; RET (NM_020975.4): Exone 10, 11, 13, 15 und 16; PTEN (NM_000314.4): Exone 1, 
3 und 5-8; TP53 (NM_000546.5): Exone 2-11; STAT5B (NM_012448.3): Exone 1-6, 9-19; BCL2 
(NM_000633.2): Exone 2 und 3) bzw. die kodierenden Regionen (TNFRSF14 (NM_003820.2): Exone 1-
8; SPEN (NM_015001.2): Exone 1-15; ARID1A (NM_006015.4): Exone 1-20; JAK1 (NM_002227.2): 
Exone 2-25; BTG2 (NM_006763.2): Exone 1-2; SOCS5 (NM_014011.4): Exon 2; DUSP2 
(NM_004418.3): Exone 1-4; PTPN23 (NM_015466.2): Exone 1-25; TBL1XR1 (NM_024665.4): Exone 3-
16; PIK3CA (NM_006218.2): Exone 2-21; FGFR3 (NM_001163213.1): Exone 2-18; KIT (NM_000222.2): 
Exone 1-21; PTPN13 (NM_080685.2): Exone 2-48; IRF4 (NM_002460.3): Exone 2-9; HIST1H1E 
(NM_005321.2): Exon 1; PIM1 (NM_001243186.1): Exone 1-6; PRDM1 (NM_001198.3): Exone 1-7; 
PTPRK (NM_001135648.1): Exone 1-31; CARD11 (NM_032415.4): Exone 2-25; EGFR (NM_005228.3): 
Exone 1-28; BRAF (NM_004333.4): Exone 1-18; MYC (NM_002467.4): Exone 1-3; CD274 
(NM_014143.3): Exone 2-7; PDCD1LG2 (NM_025239.3): Exone 2-7; PTPRD (NM_002839.3): Exone 12-
46; CDKN2A (NM_000077.4): Exone 1-3; CD44 (NM_000610.3): Exone 1-18; ODZ4/TENM4 
(NM_001098816.2): Exone 5-34; ATM (NM_000051.3): Exone 2-63; ETS1 (NM_001143820.1): Exone 
2-10; PTPN6 (NM_080548.4): Exone 1-15; KRAS (NM_004985.3): Exone 2-5; MLL2/KMT2D 
(NM_003482.3): Exone 1-54; STAT6 (NM_003153.4): Exone 2-22; BTG1 (NM_001731.2): Exone 1-2; 
PTPN11 (NM_002834.3): Exone 2-15; CREBBP (NM_004380.2): Exone 1-31; SOCS1 (NM_003745.1): 
Exon 2; ERBB2 (NM_004448.2): Exone 1-27; STAT3 (NM_139276.2): Exone 2-24; SOCS3 



(NM_003955.3): Exon 2; GRB2 (NM_002086.4): Exone 2-6; MUC16 (NM_024690.2): Exone 1-84; TYK2 
(NM_003331.4): Exone 3-25; JAK3 (NM_000215.3): Exon 2-24; PIM2 (NM_006875.3): Exone 1-6) von 
insgesamt 57 Genen. MUC16 wurde nur auf Kopienzahlveränderungen und nicht auf 
Sequenzveränderungen untersucht.  
 
IonAmpliSeq Cancer-Hotspot-Panel v2 
Das untersuchte Gen-Panel umfasst Mutationshotspots von 50 Genen (ABL1 (NM_005157.5): Exone 
4-7, AKT1 (NM_001014431.1): Exone 3, 6; ALK (NM_004304.4): Exone 23, 25; APC (NM_000038.5): 
Exon 16; ATM (NM_000051.3): Exone 8, 9, 12, 17, 26, 34-36, 39, 50, 54-56, 59, 61, 63; BRAF 
(NM_004333.4): Exone 11, 15; CDH1 (NM_004360.4): Exone 3, 8, 9; CDKN2A (NM_001195132.1): 
Exon 2; CSF1R (NM_005211.3): Exone 7, 22; CTNNB1 (NM_001904.3): Exon 3; EGFR (NM_005228.4): 
Exone 3, 7, 15, 18-21; ERBB2 (NM_004448.3): Exone 19-21; ERBB4 (NM_005235.2): Exone 3, 4, 6-9, 
15, 23; EZH2 (NM_004456.4): Exon 16; FBXW7 (NM_033632.3): Exone 5, 8-11; FGFR1 
(NM_001174067.1): Exone 5, 8; FGFR2 (NM_000141.4): Exone 7, 9, 12; FGFR3 (NM_000142.4): Exone 
7, 9, 14, 16, 18; FLT3 (NM_004119.2): Exone 11, 14, 16, 20; GNA11 (NM_002067.4): Exon 5; GNAQ 
(NM_002072.4): Exon 5; GNAS (NM_000516.5): Exone 8-9; HNF1A (NM_000545.6): Exone 3-4; HRAS 
(NM_001130442.2): Exone 2-3; IDH1 (NM_005896.3): Exon 4; IDH2 (NM_002168.3): Exon 4; JAK2 
(NM_004972.3): Exon 14; JAK3 (NM_000215.3): Exone 4, 13, 16; KDR (NM_002253.2): Exone 6, 7, 11, 
19, 21, 26, 27, 30; KIT (NM_000222.2): Exone 2, 9-11, 13-15, 17, 18; KRAS (NM_033360.3): Exone 2-4; 
MET (NM_001127500.2): Exone 2, 11, 14 ,16, 19; MLH1 (NM_000249.3): Exon 12; MPL 
(NM_005373.2): Exon 10; NOTCH1 (NM_017617.4): Exone 26, 27, 34; NPM1 (NM_002520.6): Exon 
11; NRAS (NM_002524.4): Exone 2-4, PDGFRA (NM_006206.5): Exone 12, 14, 15, 18; PIK3CA 
(NM_006218.3): Exone 2, 5, 7, 8, 10, 14, 19, 21; PTEN (NM_000314.6): Exone 1, 3, 5-8; PTPN11 
(NM_002834.4): Exone 3, 13; RB1 (NM_000321.2): Exone 4, 6, 10, 11, 14, 17, 18, 20-22; RET 
(NM_020975.4): Exone 10, 11, 13, 15, 16; SMAD4 (NM_005359.5): Exone 3-6, 8-12; SMARCB1 
(NM_003073.4): Exone 2, 4, 5, 9; SMO (NM_005631.4): Exone 3, 5, 6, 9, 11; SRC (NM_198291.2): 
Exon 14; STK11 (NM_000455.4): Exone 1, 4, 6, 8; TP53 (NM_000546.5): Exone 2, 4-8, 10; VHL 
(NM_000551.3): Exone 1-3).  
 
IonAmpliSeq Colon and Lung Cancer Research Panel v2 
Das untersuchte Gen-Panel umfasst Mutationshotspots von 22 Genen (AKT1 (NM_001014431.1): 
Exon 3, ALK (NM_004304.4): Exone 22, 23, 25; BRAF (NM_004333.4): Exone 11, 15; CTNNB1 
(NM_001904.3): Exon 3; DDR2 (NM_006182.2): Exone 5, 8, 12 - 15, 17; EGFR (NM_005228.4): Exone 
12, 18-21; ERBB2 (NM_004448.3): Exone 19-21; ERBB4 (NM_005235.2): Exone 3, 4, 6-9, 15, 23; 
FBXW7 (NM_033632.3): Exone 5, 8-11; FGFR1 (NM_001174067.2): Exone 5, 8; FGFR2 
(NM_000141.4): Exone 7, 9, 12; FGFR3 (NM_000142.4): Exone 7, 9, 14, 16, 18; KRAS (NM_033360.3): 
Exone 2-4; MAP2K1 (NM_002755.3): Exon 2; MET (NM_001127500.2): Exone 2, 14, 16, 19; NOTCH1 
(NM_017617.4): Exone 26, 27; NRAS (NM_002524.4): Exone 2-4; PIK3CA (NM_006218.3): Exone 10, 
14, 21; PTEN (NM_000314.6): Exone 1, 3, 6-8; SMAD4 (NM_005359.5): Exone 3, 5, 6, 8-12; STK11 
(NM_000455.4): Exone 1, 4, 5, 6, 8; TP53 (NM_000546.5): Exone 2, 4-8, 10).  
 
Panel nNGMv1 
Das untersuchte Gen-Panel umfasst Mutationshotspots der folgenden 19 Gene: ALK (NM_004304.4): 
Exone 22, 23, 24 und 25; BRAF (NM_004333.4): Exone 11 und 15; CTNNB1 (NM_001904.3): Exon 3; 
EGFR (NM_005228.3): Exone 18, 19, 20 und 21; ERBB2 (NM_004448.2): 8,19, und 20; FGFR1 
(NM_023110.2): 4, 5, 6, 7, 10, 12, 13, 14 und 15; FGFR2 (Transkript A: NM_000141.4): Exone 6, 7, 8, 
10, 11, 13, 14 und 15, , Transkript B: (NM_022970.3): Exone 8, 9, 12 und 18; FGFR3 (NM_000142.4): 
Exone 3, 6, 7, 9, 10, 12, 14, 16 und 18; FGFR4 (NM_213647.1): 3, 6, 9, 12, 13, 15 und 16; IDH1 
(NM_005896.2): Exon 4; IDH2 (NM_002168.2): Exon 4; KRAS (NM_033360.2): Exone 2,3 und 4; 
MAP2K1 (NM_002755.3): Exone 2 und 3; MET (NM_001127500.2): Exone 14, 16, 17, 18 und 19 sowie 
Intron 13 und die ersten 100 bp von Intron 14; NRAS (NM_002524.4): Exone 2, 3 und 4; PIK3CA 
(NM_006218.2): Exone 10 und 21; PTEN (NM_000314.4): Exone 1, 2, 3, 4, 5, 6, 7 und 8; ROS1 



(NM_002944.2): Exone 34, 35, 36, 37, 38, 39, 40 und 41; TP53 (NM_000546.5): Exone 4, 5, 6, 7, 8.  
 
Panel nNGMv2 
Das untersuchte Gen-Panel umfasst Mutationshotspots der folgenden 27 Gene: ALK (NM_004304.4): 
Exone 22, 23, 24 und 25; BRAF (NM_004333.4): Exone 11 und 15; CTNNB1 (NM_001904.3): Exon 3; 
EGFR (NM_005228.3): Exone 18, 19, 20 und 21; ERBB2 (NM_004448.2): 8,19, und 20; FGFR1 
(NM_023110.2): 4, 5, 6, 7, 10, 12, 13, 14 und 15; FGFR2 (Transkript A: NM_000141.4): Exone 6, 7, 8, 
10, 11, 13, 14 und 15, Transkript B: (NM_022970.3): Exone 8, 9, 12 und 18; FGFR3 (NM_000142.4): 
Exone 3, 6, 7, 9, 10, 12, 14, 16 und 18; FGFR4 (NM_213647.1): 3, 6, 9, 12, 13, 15 und 16; HRAS 
(NM_005343.4): Exone 2, 3 und 4; IDH1 (NM_005896.2): Exon 4; IDH2 (NM_002168.2): Exon 4; KEAP 
(NM_203500.2): Exone 2, 3, 4, 5 und 6; KRAS (NM_033360.2): Exone 2,3 und 4; MAP2K1 
(NM_002755.3): Exone 2 und 3; MET (NM_001127500.2): Exone 14, 16, 17, 18 und 19 sowie Intron 
13 und die ersten 100 bp von Intron 14; NRAS (NM_002524.4): Exone 2, 3 und 4; NTRK1 
(NM_002529.3): Exone 13, 14, 15, 16 und 17; NTRK2 (NM_006180.3): Exone 14, 15, 16, 17, 18 und 
19; NTRK3 (NM_001012338.2): Exone 15, 16, 17, 18, 19 und 20; PIK3CA (NM_006218.2): Exone 10 
und 21; PTEN (NM_000314.4): Exone 1, 2, 3, 4, 5, 6, 7 und 8; RET (NM_020975.6): Exone 10, 11, 13, 
15 und 16; ROS1 (NM_002944.2): Exone 34, 35, 36, 37, 38, 39, 40 und 41; STK11 (NM_000455.4): 
Exone 1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8 und 9; TP53 (NM_000546.5): Exone 4, 5, 6, 7, 8. 
 
Panel nNGMv3 
Das untersuchte Gen-Panel umfasst Mutationshotspots bzw. codierenden Regionen der folgenden 31 
Gene: ALK (NM_004304.4): Exone 22-28; BRAF (NM_004333.4): Exone 11, 12, 14 und 15; CTNNB1 
(NM_001904.3): Exon 3; CUL3 (NM_003590.4): Exone 1-16; EGFR (NM_005228.3): Exone 18 - 21; 
ERBB2 (NM_004448.2): 8, 18-21; FGFR1 (NM_023110.2): 4-7, 10, 12-16; FGFR2 (Transkript A: 
NM_000141.4): Exone 6, 7, 8, 10, 11, 13, 14 und 15, Transkript B: (NM_022970.3): Exone 8, 9, 12 und 
18; FGFR3 (NM_000142.4): Exone 3, 6, 7, 9, 10, 12-16 und 18; FGFR4 (NM_213647.1): 3, 6, 9, 12, 13, 
15 und 16; HRAS (NM_005343.4): Exone 2-4; IDH1 (NM_005896.2): Exon 4; IDH2 (NM_002168.2): 
Exon 4; KEAP (NM_203500.2): Exone 2-6; KRAS (NM_033360.2): Exone 2-4; MAP2K1 (NM_002755.3): 
Exone 2-3; MET (NM_001127500.2): Exone 14, 16, 17, 18 und 19 sowie Intron 13 und die ersten 100 
bp von Intron 14; NFE2L2 (NM_006164.4): Exone 1-5; NRAS (NM_002524.4): Exone 2-4; NTRK1 
(NM_002529.3): Exone 13-17; NTRK2 (NM_006180.3): Exone 14-19; NTRK3 (NM_001012338.2): 
Exone 15-20; PIK3CA (NM_006218.2): Exone 3, 8, 10 und 21; PTEN (NM_000314.4): Exone 1-9; RB1 
(NM_000321.2): Exone 1-27; RET (NM_020975.6): Exone 10-17; ROS1 (NM_002944.2): Exone 34-41; 
SMARCA4 (NM_001128849.1): Exone 1-36; STK11 (NM_000455.4): Exone 1-9; TP53 (NM_000546.5): 
Exone 4-11. 
 
Oncomine Comprehensive Assay Plus Panel 
Next-Generation-Sequencing des Oncomine Comprehensive Assay Plus Panel 
(LifeTechnologies/Thermo Fisher).  
Das untersuchte Gen-Panel umfasst 19 Gene zur Untersuchung auf Funktionsgewinn 
(Kopienzahlgewinn): ABCB1, CTNND2, DDR1, EMSY, FGF1, FGF23, FGF3, FGF4, FGF9, FYN, GLI3, 
IGF1R, MCL1, MDM2, MYCL, RPS6KB1, RPTOR, YAP1, YES1.  
Das Panel umfasst 108 Gene zur Untersuchung auf Funktionsgewinn (Kopienzahlgewinn und Hotspot-
Varianten): ABL1, ABL2, AKT1, AKT2, AKT3, ALK, AR, ARAF, AURKA, AURKC, AXL, BCL2, BCL2L12, BCL6, 
BRAF, CARD11, CBL, CCND1, CCND2, CCND3, CCNE1, CDK4, CDK6, CHD4, DDR2, EGFR, EIF1AX, ERBB2, 
ERBB3, ERBB4, ESR1, EZH2, FAM135B, FGFR1, FGFR2, FGFR3, FGFR4, FLT3, FLT4, FOXA1, GATA2, 
GNAS, H3F3A, H3F3B, IDH2, IKBKB, IL7R, KDR, KIT, KLF5, KRAS, MAGOH, MAP2K1, MAPK1, MAX, 
MDM4, MECOM, MEF2B, MET, MITF, MPL, MTOR, MYC, MYCN, MYD88, NFE2L2, NRAS, NTRK1, 
NTRK3, PCBP1, PDGFRA, PDGFRB, PIK3C2B, PIK3CA, PIK3CB, PIK3R2, PIM1, PLCG1, PPP2R1A, PPP6C, 
PRKACA, PTPN11, PXDNL, RAC1, RAF1, RARA, RET, RHEB, RICTOR, RIT1, ROS1, SETBP1, SF3B1, 
SLCO1B3, SMC1A, SMO, SPOP, SRC, STAT3, STAT6, TERT, TOP1, TPMT, U2AF1, USP8, XPO1, ZNF217, 
ZNF429. 



Das Panel umfasst 57 Gene zur Untersuchung auf Funktionsgewinn (Hotspot-Varianten): ACVR1, 
ATP1A1, BCR, BMP5, BTK, CACNA1D, CD79B, CSF1R, CTNNB1, CUL1, CYSLTR2, DGCR8, DROSHA, E2F1, 
EPAS1, FGF7, FOXL2, FOXO1, GLI1, GNA11, GNAQ, HIF1A, HIST1H2BD, HIST1H3B, HRAS, IDH1, IL6ST, 
IRF4, IRS4, KLF4, KNSTRN, MAP2K2, MED12, MYOD1, NSD2, NT5C2, NTRK2, NUP93, PAX5, PIK3CD, 
PIK3CG, RTPRD, RGS7, RHOA, RPL10, SIX1, SIX2, SNCAIP, SOS1, SOX2, SRSF2, STAT5B, TAF1, TGFBR1, 
TRRAP, TSHR, WAS  
Das Panel umfasst 206 Gene zur Untersuchung auf Funktionsverlust (Kopienzahlverlust und 
komplette DNA-Sequenz): ABRAXAS1, ACVR1B, ACVR2A, ADAMTS12, ADAMTS2, AMER1, APC, 
ARHGAP35, ARID1A, ARID1B, ARID2, ARID5B, ASXL1, ASXL2, ATM, ATR, ATRX, AXIN1, AXIN2, B2M, 
BAP1, BARD1, BCOR, BLM, BMPR2, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CASP6, CBFB, CD274, CD276, CDC73, CDH1, 
CDH10, CDK12, CDKN1A, CDKN1B, CDKN2A, CDKN2B, CDKN2C, CHEK1, CHEK2, CIC, CREBBP, CSMD3, 
CTCF, CTL4A, CUL3, CUL4A, CUL4B, CYLD, CYP2C9, DAXX, DDX3X, DICER1, DNMT3A, DOCK3, DPYD, 
DSC1, DSC3, ELF3, ENO1, EP300, EPCAM, EPHA2, ERAP1, ERAP2, ERCC2, ERCC4, ERRFI1, ETV6, FANCA, 
FANCC, FANCD2, FANCE, FANCF, FANCG, FANCI, FANCL, FANCM, FAT1, FBXW7, FUBP1, GATA3, 
GNA13, GPS2, HDAC2, HDAC9, HLA-A, HLA-B, HNF1A, INPP4B, JAK1, JAK2, JAK3, KDM5C, KDM6A, 
KEAP1, KMT2A, KMT2B, KMT2C, KMT2D, LARP4B, LATS1, LATS2, MAP2K4, MAP2K7, MAP3K1, 
MAP3K4, MAPKB8, MEN1, MAG, MLH1, MLH3, MRE11, MSH2, MSH3, MSH6, MTAP, MUTYH, NBN, 
NCOR1, NF1, NF2, NOTCH1, NOTCH2, NOTCH3, NOTCH4, PALB2, PARP1, PARP2, PARP3, PARP4, 
PBRM1, PDCD1, PDCD1LG2, PDIA3, PGD, PHF6, PIK3R1, PMS1, PMS2, POLD1, POLE, POT1, PPM1D, 
PPP2R2A, PRDM1, PRDM9, PRKAR1A, PTCH1, PTEN, PTPRT, RAD50, RAD51, RAD51B, RAD51C, 
RAD51D, RAD52, RAD54L, RASA1, RASA2, RB1, RBM10, RECQL4, RNASEH2A, RNASEH2B, RNF43, 
RPA1, RUNX1, SDHA, SDHB, SDHD, SETD2, SLX4, SMAD2, SMAD4, SNARCA4, SMARCB1, SOX9, SPEN, 
STAG2, STK11, SUFU, TAP1, TAP2, TBX3, TCF7L2, TET2, TGFBR2, TNFAIP3, TNFRSF14, TP53, TP63, 
TPP2, TSC1, TSC2, USP9X, VHL, WT1, XRCC2, XRCC3, ZFHX3, ZMYM3 ZRSR2  
Das Panel umfasst 21 Gene zur Untersuchung auf Funktionsverlust (vollständige DNA-Sequenz): 
CALR, CIITA, CYP2D6, ERCC5, FAS, ID3, KLHL13, MTUS2, PSMB10, PSMB8, PSMB9, RNASEH2C, RPL22, 
RPL5, RUNX1T1, SDHC, SOCS1, STAT1, TMEM132D, UGT1A1, ZBTB20. 
Das Panel umfasst 86 Gene zur Bestimmung der Tumormutationslast (TMB): A1CF, ACSM2B, 
ADAM18, ANO4, ARMC4, BRINP3, C6, C8A, C8B, CANX, CASR, CD163, CNTN6, CNTNAP4, CNTNAP5, 
COL11A1, DCAF4L2, DCDC1, GALNT17, GPR158, GRID2, HCN1, HLA-C, KCND2, KCNH7, KEL, KIR3DL1, 
KRTAP2-1, KRTAP6-2, LRRC7, MARCO, NLRC5, NOL4, NRXN1, NYAP2, OR10G8, OR2G6, OR2L13, 
OR2L2, OR2L8, OR2M3, OR2T3, OR2T33, OR2T4, OR2W3, OR4A15, OR4C15, OR4C6, OR4M1, OR4M2, 
OR5D18, OR5F1, OR5L1, OR5L2, OR6F1, OR8H2, OR8I2, OR8U1, ORC4, PAK5, PCDH17, PDE1A, PDE1C, 
PLXDC2, POM121L12, RPFIA2, RBP3, REG1A, REG1B, REG3A, REG3G, RPTN, RUNDC3B, SH3RF2, 
SLC15A2, SLC8A1, SYT10, SYT16, TAPBP, TPTE, TRHDE, TRIM48, TRIM51, ZIM3, ZNF479, ZNF536 
 
IonAmpliSeq RNA Fusion Lung Cancer Research Panel 
Next-Generation-Sequencing des IonAmpliSeq RNA Fusion Lung Cancer Research Panel 
(LifeTechnologies/Thermo Fisher). Dieses Fusion-Panel umfasst die über 70 häufigsten bekannten 
Lungenkrebs-assoziierten Fusionen der Gene ALK, RET, NTRK1 und ROS1 sowie die 5 Kontrollgene 
LLMA, TBP, MYC, HMBS, ITGB7.   
 
Oncomine Focus Assay RNA 
Next-Generation-Sequencing des Oncomine Focus Assay RNA (Thermo Fisher). Dieses Fusions-Panel 
umfasst die Fusionen der Treibergene ABL1, AKT3, ALK, AXL, BRAF, EGFR, ERBB2, ERG, ETV1, ETV4, 
ETV5, FGFR1, FGFR2, FGFR3, MET, NTRK1, NTRK2, NTRK3, PDGFRA, PPARG, RAF1, RET und ROS1. Im 
Detail handelt es sich um [Fusionspartner 1(Exon) – Fusionspartner 2(Exon)]: AGBL4(6) - NTRK2(16), 
AGTRAP(5) - BRAF(8), MAGI3(10) - AKT3(3), TRIM33(16) - RET(12), TPM3(7) - ALK(20), TPM3(7) - 
NTRK1(10), TPM3(7) - NTRK1(12), TPM3(7) - ROS1(35), TPM3(3) - ROS1(36), LMNA(2) - NTRK1(11), 
BCAN(13) - NTRK1(11), NTRK1(17) - DYNC2H1(85), TPR(21) - NTRK1(10), TPR(21) - NTRK1(9), TPR(15) - 
ALK(20), TPR(6) - NTRK1(12), TPR(6) - NTRK1(12), TPR(4) - MET(15), NFASC(20) - NTRK1(10), 
SLC45A3(1) - BRAF(8), SLC45A3(1) - ERG(4), SLC45A3(1) - FGFR2(1), SLC45A3(1) - FGFR2(2), 
IRF2BP2(1) - NTRK1(10), IRF2BP2(1) - NTRK1(11), IRF2BP2(1) - NTRK1(12), C2orf44(4) - ALK(20), 



NCOA1(21) - ALK(1), CLIP4(12) - ALK(23), ALK(11) - PTPN3(3), MEMO1(2) - ALK(7), STRN(3) - ALK(20), 
STRN(3) - NTRK2(15), STRN(3) - NTRK2(16), EML4(2) - ALK(20), EML4(2) - ALK(20), EML4(2) - 
NTRK3(14), EML4(3) - ALK(20), EML4(6) - ALK(17), EML4(6) - ALK(18), EML4(6) - ALK(19), EML4(6) - 
ALK(20), EML4(6) - ALK(20), EML4(6) - NTRK3(14), EML4(6) - ALK(20), EML4(7) - ALK(20), EML4(13) - 
ALK(20), EML4(13) - ALK(20), EML4(13) - ALK(20), EML4(14) - ALK(20), EML4(14) - ALK(20), EML4(14) - 
ALK(20), EML4(14) - ALK(20), EML4(14) - ALK(20), EML4(15) - ALK(20), EML4(17) - ALK(20), EML4(17) - 
ALK(20), EML4(17) - ALK(20), EML4(17) - ALK(20), EML4(17) - ALK(20), EML4(18) - ALK(20), EML4(20) - 
ALK(20), EML4(20) - ALK(20), EML4(21) - ALK(20), SMEK2(9) - ALK(2), ACTG2(2) - ALK(18), DCTN1(26) - 
ALK(20), RANBP2(18) - ALK(20), PAX8(10) - PPARG(2), PAX8(9) - PPARG(2), PAX8(8) - PPARG(2), 
PAX8(7) - PPARG(2), ATIC(7) - ALK(20), TFG(4) - ALK(20), TFG(4) - NTRK1(9), TFG(4) - ROS1(35), TFG(5) 
- ALK(20), TFG(5) - MET(15), TFG(5) - NTRK1(10), TFG(6) - ALK(20), TFG(6) - NTRK1(10), TFG(6) - 
NTRK3(14), TFG(6) - NTRK3(15), TBL1XR1(9) - RET(12), TBL1XR1(9) - RET(11), FGFR3(14) - TACC3(11), 
FGFR3(15) - TACC3(11), FGFR3(16) - TACC3(10), FGFR3(16) - TACC3(11), FGFR3(17) - TACC3(11), 
FGFR3(17) - TACC3(13), FGFR3(17) - TACC3(10), FGFR3(17) - TACC3(7), FGFR3(17) - TACC3(11), 
FGFR3(17) - TACC3(4), FGFR3(17) - AES(2), FGFR3(17) - BAIAP2L1(2), FGFR3(17) - ELAVL3(2), 
FGFR3(17) - TACC3(10), FGFR3(17) - TACC3(11), FGFR3(17) - TACC3(5), FGFR3(17) - TACC3(6), 
FGFR3(17) - TACC3(8), FGFR3(17) - TACC3(9), FGFR3(17) - TACC3(9), FGFR3(17) - TACC3(4), FGFR3(18) 
- TACC3(7), FGFR3(18) - TACC3(4), FGFR3(18) - TACC3(11), FGFR3(18) - TACC3(10), FGFR3(18) - 
TACC3(10), AFAP1(14) - NTRK2(12), AFAP1(3) - RET(12), SLC34A2(4) - ROS1(32), SLC34A2(4) - 
ROS1(34), SLC34A2(13) - ROS1(32), SLC34A2(13) - ROS1(34), SLC34A2(13) - ROS1(36), 
SEC31L1_SEC31A(22) - ALK(20), SEC31L1_SEC31A(21) - ALK(20), PAPSS1(5) - BRAF(9), SSBP2(12) - 
NTRK1(12), FCHSD1(13) - BRAF(9), CD74(7) - NTRK1(10), CD74(6) - ROS1(32), CD74(6) - ROS1(34), 
CD74(6) - ROS1(35), CD74(4) - ROS1(33), PWWP2A(1) - ROS1(36), SQSTM1(5) - NTRK1(10), 
SQSTM1(5) - NTRK1(12), SQSTM1(5) - NTRK2(13), SQSTM1(5) - NTRK2(17), SQSTM1(5) - NTRK3(14), 
TRIM27(3) - RET(12), HLA_A(7) - ROS1(34), GOPC(8) - ROS1(35), GOPC(4) - ROS1(36), CEP85L(8) - 
ROS1(36), EZR(10) - ROS1(34), EZR(10) - ROS1(35), QKI(6) - NTRK2(16), KDELR2(5) - ROS1(35), 
KDELR2(5) - ROS1(35), TAX1BP1(8) - BRAF(11), EGFR(1) - EGFR(8), GTF2IRD1(7) - ALK(20), HIP1(28) - 
ALK(20), HIP1(21) - ALK(20), AKAP9(8) - BRAF(9), BAIAP2L1(9) - MET(15), CUX1(10) - RET(12), MET(13) 
- MET(15), CAPZA2(4) - MET(11), PTPRZ1(1) - MET(2), PTPRZ1(3) - MET(2), PTPRZ1(8) - MET(2), 
SND1(16) - BRAF(9), TRIM24(9) - BRAF(9), TRIM24(9) - RET(12), TRIM24(12) - NTRK2(15), 
KIAA1549(18) - BRAF(9), KIAA1549(17) - BRAF(10), KIAA1549(16) - BRAF(10), KIAA1549(15) - 
BRAF(11), KIAA1549(15) - BRAF(9), FAM131B(2) - BRAF(9), PCM1(29) - RET(12), ERLIN2(8) - FGFR1(2), 
BAG4(1) - FGFR1(8), BAG4(2) - FGFR1(6), FGFR1(17) - TACC1(7), HOOK3(11) - RET(12), C8orf34(2) - 
MET(15), ESRP1(13) - RAF1(6), OXR1(9) - MET(13), B4GALT1(1) - RAF1(8), FKBP15(25) - RET(12), 
TRAF1(6) - ALK(20), CEL(7) - NTRK1(7), NACC2(4) - NTRK2(13), ACBD5(11) - RET(12), KIF5B(24) - 
ALK(20), KIF5B(24) - RET(11), KIF5B(24) - RET(8), KIF5B(23) - RET(12), KIF5B(22) - RET(12), KIF5B(17) - 
ALK(20), KIF5B(16) - RET(12), KIF5B(15) - ALK(20), KIF5B(15) - ALK(20), KIF5B(15) - RET(11), KIF5B(15) - 
RET(12), NCOA4_ELE1(6) - RET(12), NCOA4(7) - RET(12), CCDC6(8) - RET(11), CCDC6(8) - RET(12), 
CCDC6(5) - ROS1(35), CCDC6(2) - RET(12), CCDC6(1) - RET(11), CCDC6(1) - RET(12), CCDC6(1) - 
RET(13), CCDC6(1) - RET(12), CCDC6(1) - RET(11), RUFY2(9) - RET(12), VCL(16) - ALK(20), VCL(16) - 
NTRK2(12), KIAA1598(11) - ROS1(36), FGFR2(17) - AFF3(7), FGFR2(17) - BICC1(2), FGFR2(17) - 
CASP7(2), FGFR2(17) - CIT(23), FGFR2(17) - KIAA1967_CCAR2(4), FGFR2(17) - MGEA5(12), FGFR2(17) - 
OFD1(3), FGFR2(17) - TACC3(11), CARS(17) - ALK(20), ERC1(7) - RET(12), ERC1_ELKS(11) - RET(12), 
ERC1(11) - ROS1(36), ERC1(12) - RET(12), ERC1(17) - RET(12), A2M(22) - ALK(19), ETV6(4) - 
NTRK2(16), ETV6(4) - NTRK3(14), ETV6(4) - NTRK3(15), ETV6(5) - NTRK2(15), ETV6(5) - NTRK2(16), 
ETV6(5) - NTRK3(14), ETV6(5) - NTRK3(15), PPFIBP1(9) - ROS1(35), SCAF11(1) - PDGFRA(2), LRIG3(16) 
- ROS1(35), CLIP1(19) - ROS1(36), ZCCHC8(2) - ROS1(36), KTN1(29) - RET(12), GOLGA5(7) - RET(12), 
EML1(17) - ABL1(2), KLC1(9) - ALK(20), MYO5A(23) - NTRK3(14), MYO5A(23) - ROS1(35), TPM1(8) - 
ALK(20), COX5A(1) - NTRK3(15), BTBD1(4) - NTRK3(14), AKAP13(35) - RET(12), AKAP13(36) - RET(12), 
MPRIP(14) - NTRK1(12), MPRIP(18) - NTRK1(12), MPRIP(21) - NTRK1(12), WIPF2(1) - ERBB2(4), 
CDC27(16) - BRAF(9), CLTC(31) - ALK(20), CLTC(31) - ROS1(35), PRKAR1A(2) - ALK(20), PRKAR1A(7) - 
RET(12), RNF213(15) - NTRK1(12), KIAA1468(10) - RET(12), TPM4(7) - ALK(20), AXL(20) - MBIP(4), 
SDC4(4) - ROS1(32), SDC4(4) - ROS1(34), SDC4(2) - ROS1(32), SDC4(2) - ROS1(34), TMPRSS2(5) - 



ERG(4), TMPRSS2(5) - ERG(5), TMPRSS2(4) - ERG(4), TMPRSS2(4) - ERG(5), TMPRSS2(3) - ERG(4), 
TMPRSS2(3) - ETV5(2), TMPRSS2(2) - ERG(2), TMPRSS2(2) - ERG(4), TMPRSS2(2) - ERG(5), TMPRSS2(2) 
- ERG(2), TMPRSS2(1) - ETV1(4), TMPRSS2(2) - ETV1(5), TMPRSS2(1) - ETV5(2), TMPRSS2(1) - ERG(2), 
TMPRSS2(1) - ERG(3), TMPRSS2(1) - ERG(4), TMPRSS2(1) - ERG(5), TMPRSS2(1) - ERG(6), TMPRSS2(1) 
- ERG(2), TMPRSS2(1) - ETV1(4), TMPRSS2(1) - ETV1(5), TMPRSS2(1) - ETV5(2), TMPRSS2(1) - ETV4(3), 
SPECC1L(10) - RET(11), SPECC1L(10) - RET(12), MSN(9) - ROS1(34). 
 
Archer FusionPlex Duesseldorf Lung and Neuro 
Next-Generation-Sequencing des Archer FusionPlex Duesseldorf Lung and Neuro (ArcherDX). Dieses 
Fusions-Panel umfasst die Fusionen der Gene ALK, BRAF, C11orf95, CIC, DDX31, EGFR, ETV1, EWSR1, 
FGFR1, FGFR2, FGFR3, FOXR2, GFI1, KRAS, MET, MN1, MYB, MYBL1, MYC, NDRG1, NRG1, NTRK1, 
NTRK2, NTRK3, PDGFRA, PRKCA, RAF1, RELA, RET, ROS1, STAT6, WHSC1 und YAP1. Im Detail handelt 
es sich um Fusionen der Gene (NM-Nr., Exone, Richtung der Primer) ALK (NM_004304: 2, 4, 6, 10, 16, 
17, 18, 19, 20, 21, 22, 23, 25, 26; 5´ sowie 23, 25; 3´), BRAF (NM_004333:2, 7, 8, 9, 10, 11, 12, 15, 16; 
5´ sowie 1, 3, 7, 8, 10, 13; 3´), C11orf95 (NM_001144936: 2, 3, 4, 5; 3´), CHMP2A (NM_198426: 3, 4; 
3´), CIC (NM_015125: 16, 17, 18, 19, 20; 3´), DDX31 (NM_022779: 17, 18, 19; 3´), EGFR (NM_005228: 
7, 8, 9, 14, 15, 16, 18, 19, 20, 21; 5´ sowie 1, 24, 25; 3´), ETV1 (NM_004956: 3, 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 11, 
12, 13; 5´), EWSR1 (NM_005243: 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, 13, 14; 3´), FGFR1 (NM_015850: 2, 3, 4, 5, 
6, 7, 8, 9, 10, 11, 17; 5´sowie 12, 17; 3´),  FGFR2 (NM_000141: 2, 5, 7, 8, 9, 10; 5´ sowie 16, 17; 3´), 
FGFR3 (NM_000142: 3, 5, 8, 9, 10; 5´ sowie 16, 17, 18; 3´), FOXR2 (telomer von FOXR2: ChrX: 
55562076-55562106 und 55634649-55634669 (GRCh37)), GFI1 (NM_001127216: 2, 3, 4, 5, 6; 5´), 
KRAS (NM_004985: 2, 3; 5´), MET (NM_000245: 2, 4, 5, 6, 13, 14, 15, 16, 17, 21; 5´ sowie 2, 13; 3´), 
MN1 (NM_002430: 1, 2; 3´), MYB (NM_001130173: 7, 8, 9, 10, 11, 12, 13, 14, 15, 16; 3´), MYBL1 
(NM_001080416: 10; 5´ sowie 8, 9, 10, 11, 12, 13, 14, 15; 3´), MYC (NM_002467: 1, 2, 3; 5´ sowie 1, 
2; 3´), NDRG1 (NM_001135242: 10, 11, 13; 5´), NRG1 (NM_004495: 1, 2, 3, 4, 6, 8; 5´ sowie 1; 3´), 
NTRK1 (NM_002529: 2, 4, 6, 8, 10, 11, 12, 13; 5´), NTRK2 (NM_006180: 5, 7, 9, 11, 12, 13, 14, 15, 16, 
17; 5´), NTRK3 (NM_002530: 4, 7, 10, 12, 13, 14, 15, 16; 5´ sowie: 13, 14, 15; 3´), PDGFRA 
(NM_006206: 10, 11, 12, 13, 14, 15; 5´), PRKCA (NM_002737: 4, 5, 6, 9; 5´), RAB7A (NM_004637: 3, 4; 
3´), RAF1 (NM_002880: 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 11, 12; 5´ sowie 4, 5, 6, 7, 9; 3´), RELA (NM_021975: 3, 4; 
5´), RET (NM_020630: 2, 4, 6, 8, 9, 10, 11, 12, 13, 14, 15, 16; 5´), ROS1 (NM_002944: 2, 4, 7, 31, 32, 
33, 34, 35, 36, 37; 5´ sowie 38; 3´), STAT6 (NM_001178078: 1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 15, 16, 17, 18, 19, 20; 
5´), VCP (NM_007126: 14, 15; 3´), WHSC1 (NM_133330: 3, 4, 5, 6, 7; 5´) und YAP1 (NM_001130145: 
1, 2; 5´ sowie 1, 5, 6, 7; 3´) mit einem unbekannten Fusionspartner. Des Weiteren werden die 
Mutationen ALK (NM_004304): T1151-C1156, F1174, L1196-S1206, G1269, BRAF (NM_004333): 
V600, EGFR (NM_005228): E709-G719, E746-L760, V774-G796, L858-L861, KRAS (NM_004985): G12-
G13, Q61, RET (NM_020630): A883, M918 und ROS1 (NM_002944): G2032 abgedeckt. 
 
Archer FusionPlex Pan Solid Tumor V2 
Next-Generation-Sequencing des Archer FusionPlex Pan Solid Tumor V2 (ArcherDX). Dieses Fusions-
Panel umfasst die Fusionen der Gene ACVR2A, AKT1, AKT2, AKT3, ALK, AR, ARHGAP26, ARHGAP6, 
AXL, BCOR, BRAF, BRD3, BRD4, CAMTA1, CCNB3, CCND1, CD274, CIC, CRTC1, CSF1, CSF1R, DNAJB1, 
EGF, EGFR, EPC1, ERBB2, ERBB4, ERG, ESR1, ESRRA, ETV1, ETV4, ETV5, ETV6, EWSR1, FGF1, FGFR1, 
FGFR2, FGFR3, FGR, FOS, FOSB, FOXO1, FOXO4, FOXR2, FUS, GLI1, GRB7, HMGA2, IGF1R, INSR, JAK2, 
JAK3, JAZF1, MAML2, MAP2K1, MAST1, MAST2, MBTD1, MDM2, MEAF6, MET, MGEA5, MKL2, MN1, 
MSMB, MUSK, MYB, MYBL1, MYC, NCOA1, NCOA2, NCOA3, NFATC2, NFE2L2, NFIB, NOTCH1, 
NOTCH2, NR4A3, NRG1, NTRK1, NTRK2, NTRK3, NUMBL, NUTM1, PAX3, PAX8, PDGFB, PDGFD, 
PDGFRA, PDGFRB, PHF1, PHKB, PIK3CA, PKN1, PLAG1, PPARG, PRDM10, PRKACA, PRKACB, PRKCA, 
PRKCB, PRKCD, PRKD1, PRKD2, PRKD3, RAD51B, RAF1, RELA, RET, ROS1, RSPO2, RSPO3, SS18, SS18L1, 
STAT6, TAF15, TCF12, TERT, TFE3, TFEB, TFG, THADA, TMPRSS2, USP6, VGLL2, WWTR1, YAP1, 
YWHAE, KITmit einem unbekannten Fusionspartner.  
 
 



II. Zugehörige Methodik 
 
NGS-Sequenzanalyse v1: Next-Generation-Sequencing des … Panels auf der Ion S5 Platform. Die 
Quantifizierung der DNA erfolgte mittels Quantifluor ONE dsDNA System (Promega) und durch ein 
TaqMan Copy Number Reference Assay, human RNase P (ThermoFisher Scientific). Die Library wurde 
mittels IonAmpliSeq Library Kit 2.0 (ThermoFisher Scientific) erstellt. Die Sequenzierung wurde auf 
dem Ion S5 (ThermoFisher Scientific) durchgeführt. Die Auswertung erfolgte mithilfe der Torrent 
Suite 5.10.0, Ion Reporter v5.10.2.0, IGV v2.5.0. Für die Interpretation der Varianten wurden 
folgende öffentliche Datenbanken herangezogen CIVIC, dbSNP, COSMIC, cBioPortal, 
cancerhotspots.org, ClinVar und OncoKB. Nach Herausfiltern von Artefakten und anzunehmenden 
Keimbahnvarianten wurden Varianten mit Allelfrequenzen ≥ 5 % berichtet, die die 
Aminosäuresequenz verändern und nicht als benigne beschrieben sind. Zusätzlich wurden Hotspot-
Varianten im TERT-Promotor berichtet, falls vorhanden und vom Panel abgedeckt. 
 
NGS-Sequenzanalyse v2: Next-Generation-Sequencing des … Panels auf der Ion S5 Platform. Die 
Quantifizierung der DNA erfolgte mittels Quantifluor ONE dsDNA System (Promega) und durch ein 
TaqMan Copy Number Reference Assay, human RNase P (ThermoFisher Scientific). Die Library wurde 
mittels IonAmpliSeq Library Kit 2.0 (ThermoFisher Scientific) erstellt. Die Sequenzierung wurde auf 
dem Ion S5 (ThermoFisher Scientific) durchgeführt. Die Auswertung erfolgte mithilfe der Torrent 
Suite, Ion Reporter und IGV. Für die Interpretation der Varianten wurden folgende öffentliche 
Datenbanken herangezogen ClinVar, COSMIC, OncoKB, sowie das Web-Tool Ensembl-VEP. Nach 
Herausfiltern von schlecht abgedeckten Regionen und anzunehmenden Artefakten wurden Varianten 
mit Allelfrequenzen ≥ 5 % (bzw. > 3 % beim Oncomine Comprehensive Assay Plus Panel) berichtet, 
die die Aminosäuresequenz verändern und nicht als benigne beschrieben sind. Zusätzlich wurden 
Hotspot-Varianten im TERT-Promotor berichtet, falls vorhanden und vom Panel abgedeckt. 
 
NGS-Kopienzahlanalyse v1: Kopienzahlanalyse auf der Grundlage der normalisierten Anzahl der 
Reads (RPKM) des Next-Generation-Sequencing Datensatzes mithilfe der Software NextGENe, 
SoftGenetics, unter Anwendung eines Hidden-Markov-Modells. 
 
NGS-Fusionstranskriptanalyse v1: Next-Generation-Sequencing des … Panels auf der Ion S5 Platform. 
Die Quantifizierung der RNA erfolgte mittels Quantifluor ONE RNA System (Promega). Die cDNA-
Synthese erfolgte mit dem QuantiTEct Reverse Transcription Kit (Qiagen). Die Library wurde mittels 
IonAmpliSeq Library Kit 2.0 (ThermoFisher Scientific) erstellt. Die Sequenzierung wurde auf dem Ion 
S5 (ThermoFisher Scientific) durchgeführt. Die Auswertung erfolgte mithilfe der Torrent Suite 5.10.0, 
Ion Reporter v5.10.2.0. 
 
NGS-Fusionstranskriptanalyse v2: Next-Generation-Sequencing des … Panels auf der Ion S5 Platform. 
Die Quantifizierung der RNA erfolgte mittels Quantifluor ONE RNA System (Promega). Die cDNA-
Synthese erfolgte mit dem QuantiTEct Reverse Transcription Kit (Qiagen). Die Library wurde mittels 
IonAmpliSeq Library Kit 2.0 (ThermoFisher Scientific) erstellt. Die Sequenzierung wurde auf dem Ion 
S5 (ThermoFisher Scientific) durchgeführt. Die Auswertung erfolgte mithilfe der Torrent Suite und 
dem Ion Reporter. 
 
NGS-Fusionstranskriptanalyse Archer v1: Next-Generation-Sequencing des ... Panels auf der Ion S5 
Platform. Die Quantifizierung der RNA erfolgte mittels Quantifluor ONE RNA System (Promega). Die 
cDNA-Synthese erfolgte mit dem QuantiTEct Reverse Transcription Kit (Qiagen). Die Library wurde 
mittels Archer FusionPlex Duesseldorf Lung and Neuro Kit (ArcherDX) erstellt. Die Sequenzierung 
wurde auf dem Ion S5 (ThermoFisher Scientific) durchgeführt. Die Auswertung erfolgte mithilfe der 
Archer Suite Analysis v6.2.7. 
 



NGS-Fusionstranskriptanalyse Archer v2: Next-Generation-Sequencing des ... Panels auf der Ion S5 
Platform. Die Quantifizierung der RNA erfolgte mittels Quantifluor ONE RNA System (Promega). Die 
cDNA-Synthese erfolgte mit dem QuantiTEct Reverse Transcription Kit (Qiagen). Die Library wurde 
mittels Archer FusionPlex Duesseldorf Lung and Neuro Kit bzw. Archer FusionPlexs Pan Solid Tumor 
V2 Kit (ArcherDX) erstellt. Die Sequenzierung wurde auf dem Ion S5 (ThermoFisher Scientific) 
durchgeführt. Die Auswertung erfolgte mithilfe der Archer Suite Analysis. 
 
 
III. Kurzdarstellung in den Befunden: 
 
Im Befund finden Sie einen Verweis auf die oben genannten Panels und die zugehörige Analyse, z.B. in 
der folgenden Form: 
 
Methoden: 
1. Histologische Untersuchung der eingesandten Tumorprobe anhand eines HE-Präparates zur 

Bestimmung des Tumorzellgehaltes. 
2. Extraktion von DNA aus dem Paraffinmaterial.  
3. Next-Generation-Sequencing des Panels nNGMv2 mit NGS-Sequenzanalyse v2.  
4. Extraktion von RNA aus Paraffinmaterial. 
5. Next-Generation-Sequencing des Archer FusionPlex Duesseldorf Lung and Neuro Panel mit NGS-

Fusionstranskriptanalyse Archer v2.  
 
Details zur Methodik s. https://www.uniklinik-duesseldorf.de/patienten-
besucher/klinikeninstitutezentren/institut-fuer-neuropathologie/diagnostik/molekulare-diagnostik 


