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UNTERSUCHUNGSART: 
Molekularbiologische Untersuchungen (Amplifikationsverfahren): Mutationsanalyse bei heterogenem Spektrum krankheitsursächlicher Varianten 

Indikation und Analyt  
(Gen/e, Variante/n) 

Untersuchungs-material 
(Matrix) 

Untersuchungs-technik Anweisung/ Version Gerät CE-Verfahren 
in Haus-Ver-

fahren 

Familiärer Brust- und Eier-
stockkrebs 
(TruRiskTM-PANEL; folgende 
Gene werden ausgewertet 
und befundet:  

ATM, BARD1, BRCA1, 
BRCA2, BRIP1, CDH1, 
CHEK2, MLH1, MSH2, 
MSH6, PALB2, PTEN, 
RAD51C, RAD51D, STK11, 
TP53, PMS2)  
komplette Genanalyse 
Prädiktive Testung 

EDTA-Blut, DNA aus Blut 
 
DNA aus FFPE-Material 
(Normalgewebe) 

Sequence capture (Ag-
ilent),  

Sequencing-by synthesis 
(NextSeq, Illumina)  

VA: DNA-Extraktion aus EDTA-Blut mittels automatisiertem Mag-
netpartikel-Separator Vers.2.2 

VA DNA-Extraktion aus EDTA-Blut mittels Maxwell RSC48.Vers1.0 

VA SureSelect QXT-Protokoll Vers.1.6 

VA Sure Select XT HS and XT Low input Protokoll Vers.1.2 

VA Verdünnen NextSEQ-Lib_Starten des NextSeq V.1.5 

VA: Einladen von NGS-Daten in die Analyse-Software SeqNext (JSI) 
und Sophia Genetics (optional) Vers.1.1 

KA Inbetriebnahme und Starten des BRAVO Pipettierroboters 
Vers.1.3 

Illumina 
NextSeq 

  Ja  

erbliche Belastung bei ei-
nem Endometriumkarzi-
nom / Ovarialkarzinom 
(TruRiskTM-PANEL; folgende 
Gene werden ausgewertet 
und befundet:  

ATM, BARD1, BRCA1, 
BRCA2, BRIP1, CDH1, 
CHEK2, MLH1, MSH2, 
MSH6, PALB2, PTEN, 
RAD51C, RAD51D, STK11, 
TP53, PMS2) 
komplette Genanalyse 
Prädiktive Testung 

EDTA-Blut, DNA aus Blut Sequence capture (Ag-
ilent),  
Sequencing-by synthesis 
(NextSeq, Illumina)  

VA: DNA-Extraktion aus EDTA-Blut mittels automatisiertem Mag-
netpartikel-Separator Vers.2.2 

VA DNA-Extraktion aus EDTA-Blut mittels Maxwell RSC48.Vers1.0 

VA SureSelect QXT-Protokoll Vers.1.6 

VA Verdünnen NextSEQ-Lib_Starten des NextSeq V.1.5 

VA: Einladen von NGS-Daten in die Analyse-Software SeqNext (JSI) 
und Sophia Genetics (optional) Vers.1.1 

KA Inbetriebnahme und Starten des BRAVO Pipettierroboters 
Vers.1.3 

Illumina 
NextSeq 

  Ja 
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Indikation und Analyt  
(Gen/e, Variante/n) 

Untersuchungsmaterial 
(Matrix) 

Untersuchungstechnik Anweisung/ Version Gerät CE-Verfahren 
in Haus-Ver-

fahren 

Familiärer Brust- und Eier-
stockkrebs  
(ATM, BARD1, BRCA1, 
BRCA2, BRIP1, CDH1, 
CHEK2, MLH1, MSH2, 
MSH6, PALB2, PTEN, 
RAD51C, RAD51D, TP53, 
PMS2)  
Segregationsanalysen / Be-
stätigung pathogener Ver-
änderungen bei komplet-
ter Genanalyse 

EDTA-Blut, DNA aus Blut PCR, Sanger-Sequenzie-
rung 

VA: DNA-Extraktion aus EDTA-Blut mittels automatisiertem Mag-
netpartikel-Separator Vers.2.2 

VA DNA-Extraktion aus EDTA-Blut mittels Maxwell RSC48.Vers1.0 

VA: PCR für Sanger-Sequenzierung mittels M13-Primer Vers. 1.5 

VA: Bestätigung von Sequenzveränderungen mittels Longrange-
PCR, (TaKaRaLATaqHS) V.1.3 

VA Sequenzanalyse nach Sanger Vers. 2.1  

Thermocyc-
ler, ABI3500 

  Ja  

erbliche Belastung bei ei-
nem Endometriumkarzi-
nom / Ovarialkarzinom 
(TruRiskTM-PANEL; folgende 
Gene werden ausgewertet 
und befundet:  

ATM, BARD1, BRCA1, 
BRCA2, BRIP1, CDH1, 
CHEK2, MLH1, MSH2, 
MSH6, NBN, PALB2, PTEN, 
RAD51C, RAD51D, TP53, 
PMS2) 
Segregationsanalysen / Be-
stätigung pathogener Ver-
änderungen bei komplet-
ter Genanalyse 
 

EDTA-Blut, DNA aus Blut PCR, Sanger-Sequenzie-
rung 

VA: DNA-Extraktion aus EDTA-Blut mittels automatisiertem Mag-
netpartikel-Separator Vers.2.2 

VA DNA-Extraktion aus EDTA-Blut mittels Maxwell RSC48.Vers1.0 

VA: PCR für Sanger-Sequenzierung mittels M13-Primer Vers. 1.5 

VA: Bestätigung von Sequenzveränderungen mittels Longrange-
PCR, (TaKaRaLATaqHS) V.1.3 

VA Sequenzanalyse nach Sanger Vers. 2.1 

Thermocyc-
ler, ABI3500 

  Ja 
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Indikation und Analyt  
(Gen/e, Variante/n) 

Untersuchungsmaterial 
(Matrix) 

Untersuchungstechnik Anweisung/ Version Gerät CE-Verfahren 
in Haus-Ver-

fahren 

Familiärer Brust- und Eier-
stockkrebs  
(ATM, BARD1, BRCA1, 
BRCA2, BRIP1, CDH1, 
CHEK2, MLH1, MSH2, 
MSH6, PALB2, PTEN, 
RAD51C, RAD51D, TP53, 
PMS2)  
Fragmentanalyse im Rah-
men der kompletten Ge-
nanalyse oder Bestätigung 
pathogener Veränderun-
gen bei kompletter Ge-
nanalyse 
 

EDTA-Blut, DNA aus Blut 
 
DNA aus FFPE-Material 
(Normalgewebe) 

Fragmentanalyse, MLPA VA: DNA-Extraktion aus EDTA-Blut mittels automatisiertem Mag-
netpartikel-Separator Vers.2.2 

VA DNA-Extraktion aus EDTA-Blut mittels Maxwell RSC48.Vers1.0 

VA: Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification (MLPA) As-
say Vers. 1.8 

VA: Coffalyser für die MLPA-Analyse Vers.2.1  

Thermocyc-
ler, ABI3500 

  Ja  

erbliche Belastung bei ei-
nem Endometriumkarzi-
nom / Ovarialkarzinom  
(ATM, BARD1, BRCA1, 
BRCA2, BRIP1, CDH1, 
CHEK2, MLH1, MSH2, 
MSH6, PALB2, PTEN, 
RAD51C, RAD51D, TP53, 
PMS2) 
Fragmentanalyse im Rah-
men der kompletten Ge-
nanalyse oder Bestätigung 
pathogener Veränderun-
gen bei kompletter Ge-
nanalyse 
 

EDTA-Blut, DNA aus Blut Fragmentanalyse, MLPA  VA: DNA-Extraktion aus EDTA-Blut mittels automatisiertem Mag-
netpartikel-Separator Vers.2.2 

VA DNA-Extraktion aus EDTA-Blut mittels Maxwell RSC48.Vers1.0 

VA: Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification (MLPA) As-
say Vers. 1.8 

VA: Coffalyser für die MLPA-Analyse Vers.2.1 

Thermocyc-
ler, ABI3500 

  Ja 
 

 


