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Institut fur Humangenetik

Handbuch zur Primarprobenentnahme




1. Allgemeine Informationen

Das Institut fUr Humangenetik bietet in Kooperation mit der Humangenetik im Medizinischen Versorgungszentrum
(MVZ) der Uniklinik Koln ein breites Spektrum an modernen genetischen Untersuchungsmethoden flr eine Vielzahl von
diagnostischen Fragestellungen an. Zum Einsatz kommmen unter anderem die Hochdurchsatzsequenzierung (NGS) auf
einer lllumina-Plattform, die konventionelle Sanger-Sequenzierung, eine hoch auflésende Array-CGH-Plattform sowie
MLPA-Analysen. Viele der genetischen Erkrankungen, fUr die wir eine molekulare Diagnostik anbieten, werden auch
wissenschaftlich am Institut bearbeitet. Oft gibt es auch eine Spezialsprechstunde fir die jeweilige

Erkrankung am Institut oder eine Spezialambulanz innerhalb der Uniklinik Koln.

Eine vollstandige Ubersicht zum diagnostischen Leistungsangebot unseres Institutes ist auf unserer Internetseite

unter dem Bereich “Molekulargenetische Diagnostik” sowie “Arzte und Einsender” zu finden. Ebenfalls stehen dort die
Anforderungsscheine flr den Untersuchungsauftrag inklusive der Einwilligungserklarung nach Gendiagnostikgesetz

zur Verfugung (https://humangenetik.uk-koeln.de/ bzw. https:/humangenetik.uk-koeln.de/aerzte-einsender/).

Falls eine gewlinschte Diagnostik nicht in unserem Leistungsangebot zu finden ist, kdnnen Sie sich gerne direkt mit

uns in Verbindung setzen. Gerne bieten wir auch eine kurze Beratung zur Anforderung von Untersuchungen an. Umfang-
reiche Erlauterungen zu klinischen Fragestellungen bieten wir in Form einer genetischen Beratung an. HierfUr ware eine
Terminvereinbarung in unserer klinischen Sprechstunde notwendig (Anmeldung unter: 0221 478-86837 oder mvz-hu-
mangenetik@uk-koeln.de, humangenetik@uk-koeln.de)

Bitte beachten Sie:

» Nicht beschriftete Proben durfen aus Grinden der Qualitatssicherung nicht angenommen werden.

» Ohne ausgefullten Anforderungsschein inklusive der Einwilligungserklarung darf keine Bearbeitung der Proben
erfolgen.

> Wenn Sie eine zweite Blutprobe mitschicken, die fur eine eventuelle Uberpriifung des Ergebnisses der ersten
Blutprobe verwendet werden soll, vermerken Sie dieses bitte auf dem Anforderungsschein.

» Pradiktive Diagnostik sowie Pranataldiagnostik wird entsprechend den Vorgaben des Gendiagnostikgesetzes nur
nach vorangegangener humangenetischer Beratung durchgefihrt.

» Pranataldiagnostische Proben bitte telefonisch ankindigen.

2. Kontakt

Die Adresse unseres Probeneingangs lautet:
Institut fir Humangenetik/MVZ

Gebaude 47 (Frauenklinik)

9. Etage

Kerpener Str. 34

50931 Kdln

sowie Fragen zum Thema ,Material und Versand” beantwortet Innen unser Diagnostiksekretariat:
Alexandra Neke, Dipl.-Ges.-Ok.

Telefon: 0221 478-86811

Telefax: 0221 478-86812

E-Mail: mvz-humangenetik@uk-koeln.de, humangenetik@uk-koeln.de

Die Probenannahme erfolgt in unserem Sekretariat:
Mo-Do 08:00-16:00 Uhr
Fr. 08:00-13:00 Uhr

DarUber hinaus kénnen eilige Proben an allen Wochentagen tagstber an der Eingangspforte der Frauenklinik abgege-
ben werden.

3. Praanalytische MaBnahmen

Die Praanalytik umfasst die Primarprobengewinnung, Probenversand, Probenannahmebedingungen, Probenidentifikati-
on sowie die Uberprifung der angeforderten Untersuchungsauftrage. Dadurch soll sichergestellt werden, dass das Un-



tersuchungsmaterial in optimaler Weise flr die angeforderte Untersuchung aufbereitet wird. Der Gesamtprozess unter-
liegt in allen Verfahren und Abldufen der Qualitatssicherung.

Die Probenentnahme fur die humangenetische Diagnostik erfordert keine spezielle Vorbereitung des Patienten und kann
Zu jeder Tageszeit erfolgen. Proben sollten steril abgenommen werden und schnellstmédglich ungekihlt an das Institut
fur Humangenetik der Uniklinik Koln versandt werden.

Die haufigsten Fehler der Praanalytik:

Probenréhrchen wurde nicht ausreichend geschwenkt (Probenmaterial teilweise geronnen)

Citrat- anstatt EDTA-RO6hrchen verwendet (Ausbeute geringer; Qualitat schlechter)

zu wenig Material abgefullt (geringe DNA-Ausbeute)

eilige Proben mit der Post und nicht mit einem Kurierdienst verschickt (Zeitverzégerung)

Probe unbeschriftet oder nicht passend zum Auftrag beschriftet (Probe kann u. U. nicht verwendet werden)

» Klinikumsadresse anstatt Institutsadresse verwendet (Probe landet zundchst bei der zentralen Warenannahme; extre-
me Zeitverzdgerung)

» Probenmaterial vorab sehr lange tiefgefroren (Hamolyse)

» Probenmaterial (betr. insbesondere Gewebeproben) zu groBer Warme ausgesetzt (Hamolyse).

v v v v v

3.1 Untersuchungsmaterial fiir die molekulargenetische Diagnostik

> EDTA-BIut 2-3 ml; bei Neugeborenen oder Kleinkindern zumindest 0,5-1 ml
> DNA mindestens Tug; Konzentration >50 ng/ul

> RNA-Blut (PAXGene) 2,5 ml

» pranatale Diagnostik: Chorionzotten oder 5-10 ml Fruchtwasser (bitte im Vorfeld Ricksprache)

» anderes Untersuchungsmaterial (z. B. Sputum, Mundschleimhaut, Hautbiopsien; bitte Ricksprache)

3.2 Probenentnahme

Die Durchfuhrung der Probenentnahme und die Behandlung der enthnommenen Probe haben einen Einfluss auf die
Qualitat der Untersuchungsergebnisse

3.2.1 Enthahme von Blut

Fur die Entnahme von Blutproben benutzen Sie bitte EDTA-Monovetten (z.B. von der Firma Sarstedt). Fur die Entnahme
von Blut fur Transkriptanalysen (RNA-Blut) verwenden Sie bitte das PAXGene-System (z.B. von der Firma Qiagen oder
Becton Dickinson) nach Angaben des Herstellers.

Bitte auf sorgfaltige Beschriftung (Name und Geburtstag sowie Entnahnmedatum) der Proben achten.

Die Blutentnahme sollte unter sterilen Bedingungen nach dem Aspirations- oder dem Vakuumprinzip erfolgen (ggf. an-
ders bei Sauglingen). Da die Entnahme nur von medizinisch geschultem Personal durchgefthrt werden darf, wird an die-
ser Stelle auf die ausfuhrliche Beschreibung des Entnahmevorganges verzichtet.

Die Blutproben durfen nicht wieder gedffnet oder das Blut umgefullt werden. Um ein optimales Mischungsverhaltnis
zwischen Blut und Antikoagulans zu gewahrleisten, sollten die Monovetten méglichst bis zur vorgesehenen Markierung
geflllt und durch vorsichtiges Schwenken grindlich durchmischt werden.

3.2.2 Entnahme von Hautbiopsien

Vor der Durchfiihrung einer Hautbiopsie sollte die Entnahmestelle (unbehaartes Areal z.B. an Oberarm oder Oberschen-
kel) mehrfach desinfiziert werden. Mit einer Einmal-Stanze wird unter sterilen Bedingungen ein Hautstuck von ca. 1-2
mm Kantenlange entnommen. Bitte Gberflhren Sie die entnommene Hautstanze sofort in ein steriles, fest verschlieRba-
res Gefal (z.B. 10 ml Zentrifugenrdhrchen mit Schraubverschluss), das randvoll mit steriler physiologischer Kochsalzl6-
sung (Raumtemperatur) geftllt ist. Das Probengefal? muss eindeutig mit Name und Geburtsdatum des Patienten sowie
dem Entnahmedatum beschriftet sein.

3.2.3 Entnahme von Abortgewebe

Abortgewebe muss so keimarm/steril wie mdglich entnommen und sofort und unfixiert in ein steriles, fest verschlieBba-
res Gefal UberfUhrt werden (z.B. 10 ml Zentrifugenréhrchen mit Schraubverschluss), das randvoll mit steriler physiologi-
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scher Kochsalzlésung (Raumtemperatur) gefullt ist. Das ProbengefaB muss eindeutig mit Name/Geburtsdatum der
Mutter sowie dem Entnahmedatum beschriftet sein.

3.2.4 Entnahme weiterer Primarproben

Fur die Entnahme weiterer Primarproben ist in der Regel ein operativer Eingriff erforderlich, der ausschlieBlich von arztli-
chem Personal durchgefuhrt werden darf. An dieser Stelle wird deshalb auf eine ausfuhrliche Beschreibung des Entnah-
mevorganges verzichtet.

3.2.5. Entsorgung des bei der Probenentnahme verwendeten Materials

Das bei der Probenentnahme verwendete Material muss in dafUr vorgesehenen Spezialbehaltern gesammelt und ent-
sprechend geltender Bestimmungen entsorgt werden.

3.3 Probenannahmebedingungen

Um eine eindeutige Identifikation zu gewahrleisten, muss jede Probe mindestens mit Name, Vorname und Geburtsdatum
des Patienten und dem Entnahmedatum leserlich beschriftet sein. Unbeschriftete oder unsachgemal? entnommene
Proben kdénnen fur die Untersuchung nicht verwendet werden. In diesem Fall sowie bei dem Eingang von falschem oder
unzureichendem Material erfolgt Ricksprache mit dem Einsender.

Weiterhin sind fur die Durchfiihrung einer humangenetischen Analyse folgende Unterlagen erforderlich:

» vollstandig ausgefillter und unterschriebener Anforderungsschein inklusive Untersuchungsauftrag, klinische
Angaben zum Patienten, Einwilligungserklarung sowie Aufklarungsbogen nach Gendiagnostikgesetz

» weil-roter Uberweisungsschein nach Muster 10 (fir Auftragsleistungen), gelber Uberweisungsschein nach Muster
6 bzw. Rechnungsanschrift (bei Privatpatienten oder Klinikauftragen)

> wenn moglich aussagekraftige artzliche Befunde oder zusammenfassende Arztbriefe

> Name des verantwortlichen Arztes

3.4 Probenlagerung und Versand

Entnommene Proben sollten schnellstmoglich und ungekdhlt an das Institut fur Humangenetik der Uniklinik KéIn ver-

sandt werden. In Ausnahmefallen sollte die Probe bis zur Versendung bei 2-8 °C aufbewahrt werden. Die Probe kann mit

der reguldren Post zugesandt werden. Das Robert-Koch-Institut und die WHO vertreten die Aufassung, dass Blut und

andere diagnostische Proben von Menschen zumindest potentiell infektids zu betrachten sind. Patientenproben sollten

daher gemaR der ADR-Gefahrengutbestimmung transportiert werden. Die Verpackung entspricht diesen Bestimmun-

gen:

» Dreifachverpackung bestehend aus flissigkeitsdichter Primarverpackung, flUssigkeitsdichter Sekundarverpackung mit
zusatzlichem saugfahigem Material und fester AuBenverpackung.

» Klassifizierung der Verpackung als UN 3373, Biologischer Stoff, Kategorie B oder als sog. “freigestellte” medizinische
Probe, wenn nur eine minimale Wahrscheinlichkeit besteht, dass sie Krankheitserreger enthalt.

» Bei pranatalen Proben (oder ansonsten eiligen Proben) empfehlen wir den Versand per Kurier.

3.5. Dauer der genetischen Diagnostik
Die Dauer der Analyse ist abhangig von der Art und dem Umfang der anstehenden Untersuchungen.
» NGS-Analyse (exombasiert) ca. 3 Monate; bei kritisch-kranken Patienten oder bei Feten ca. 3 Wochen

» Einzelgendiagnostik 2-3 Wochen
» Pranataldiagnostik (gezielte Testung) 3-6 Werktage

Bei eiligen Fallen bitten wir um Rucksprache.

4. Aufbewahrung untersuchter Proben

Das Institut fir Humangenetik bewahrt Untersuchungsmaterial so lange auf, wie es vom Patienten in der Einwilligungs-
erklarung (im Anforderungsschein enthalten) schriftlich festgelegt wurde. Dies dient ggf. der NachprUfbarkeit der Ergeb-
nisse, eventuellen Zusatzuntersuchungen (auch wissenschaftlicher Art) und laborinternen Qualitatskontrollen. Es besteht
jederzeit die Moglichkeit, diese Einwilligung (auch in Teilen) zu &ndern bzw. zu widerrufen.



5. Genetische Untersuchung bei nicht-einwilligungsfahigen Personen
(Kinder, Jugendliche, Betreute)

GemanR der Richtlinie der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) zu genetischen Untersuchungen bei nicht-einwilligungsfa-
higen Personen werden diese nur dann humangenetisch untersucht, wenn die Diagnostik zur Klarung der Differentialdia-
gnose einer bestehenden Symptomatik bzw. zur Feststellung einer Erkrankungsursache erforderlich ist. Eine pradiktive
genetische Diagnostik wird bei diesem Personenkreis nur dann durchgefuhrt, wenn mit dem Auftreten einer Erkrankung
in diesem Lebensalter zu rechnen ist und wenn sinnvolle medizinische MaRnahmen zur Pravention der Erkrankung bzw.
zur Pravention von Komplikationen oder zur Therapie ergriffen werden kdnnen. Flr eine erst im Erwachsenenalter auf-
tretende Erkrankung wird dagegen bei einem gesunden Kind keine pradiktive Diagnostik durchgefthrt. Bitte klaren Sie
Ruckfragen im Einzelfall mit uns ab. Die humangenetische Untersuchung von nicht-einwilligungsfahigen Personen ist ge-
nerell nur mit Zustimmung des Erziehungsberechtigten bzw. des Betreuers durch deren Unterschrift auf der Einwilli-
gungserklarung (im Anforderungsschein enthalten) zulassig.

6. Externe Untersuchungen

Falls Sie humangenetische Untersuchungen durchflhren lassen méchten, die nicht im Leistungsspektrum des Institutes
fur Humangenetik aufgefihrt sind, so leiten wir lhren Auftrag gerne an ein zustandiges Labor weiter oder nennen Ihnen
kooperierende Auftragslabore. Bitte setzen Sie sich flr eine derartige Anfrage mit uns in Verbindung.

7. Qualitatssicherung im Labor

Das diagnostische Labor des Institutes fir Humangenetik arbeitet gemaR der Leitlinien des Berufsverbandes deutscher
Humangenetiker (BVDH) und der Deutschen Gesellschaft fur Humangenetik (GfH). Die Diagnostik erfolgt nach den
Richtlinien der Bundesarztekammer (RILIBAK) und erfullt die Anforderungen des Gendiagnostik-Gesetzes (GenDG). Das
Labor beteiligt sich an der Qualitatssicherung des BVDH, des European Molecular Genetics Quality Network (EMQN),
des CF European Network sowie der Referenzinstitution INSTAND.

Das diagnostische Labor ist seit April 2022 von der Deutschen Akkreditierungsstelle (DAKkS) nach DIN EN ISO 15189 ak-
kreditiert.

Zur Minimierung allgemeiner Restrisiken fiir die Patienten und zur Vermeidung von falschpositiven/-negativen Befunden
werden verschiedenste qualitatssichernde MaRnahmen von unserem Labor durchgefuhrt (Mitfihren von Patientenkr-
zeln zur Proben-ID; 4-Augenprinzip bei DNA-Extraktion; ggf. Bestatigungen positiver Ergebnisse durch Wiederholung
mit unabhangigen Methoden; Mitfihren von internen Kontrollen /Sample-Tracking etc.). Auf methodisch bedingte Limi-
tationen und damit verbundene Restrisiken weisen wir im Anhang unserer Befundberichte hin (Erganzende Angaben).

8. Ruckmeldungen

Wir sind standig bemUht uns zu verbessern. Fur Ruckmeldungen aller Art (Lob, Beschwerde, Anregungen) nutzen Sie
gerne das Kontaktformular der Uniklinik KéIn (https:/www.uk-koeln.de/patienten-besucher/lob-beschwerden/ ) oder
schreiben Sie uns eine E-Mail (mvz-humangenetik@uk-koeln.de oder: humangenetik@uk.koeln.de).


https://www.uk-koeln.de/patienten-besucher/lob-beschwerden
mailto:mvz-humangenetik%40uk-koeln.de?subject=
mailto:humangenetik%40uk.koeln.de?subject=

E » Kontakt

Institut fur Humangenetik

Uniklinik Koln

Gebaude 47 (Frauenklinik), 9. Etage
Kerpener Str. 34

50931 Kéln

Telefon: 0221 468-86811
Telefax: 0221 478-86812
E-Mail: mvz-humangenetik@uk-koeln.de, humangenetik@uk-koeln.de

Giltig ist nur die Version des Handbuchs im Internet!
Alle gedruckten Exemplare sind nur Informationsexemplare und werden nicht aktualisiert!
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