/y( Version: 09
Humangenetik
Freiburg
Giiltig ab: 05.06.2025
AMEMBER OF SYNLABY |
nformation zu Primarproben
Seite 1 von 10
Anderungshinweise: Abschnitt:
E-Mail-Adresse Kontakt 1
Inhalt: Seite
1 o 1 1«
2 e e
3 Allgemeine INformationen.........ccciiiiiici e ————————————
4 Allgemeine Hinweise zur genetischen Beratung.........cccccccmemememmemeemmmememememnneennenennnnnnnnnnnen s nnannnnnnnnnes
5 Hinweise Zur PraanalytiK........cccccoiiicciiemiieiiiicccssser s s ssssssse s s s s ssms e s s e s s s ssmms e e e sesn s snmmmn s e e e nesnnsnnn
6 Proben fiir die Molekulargenetik...........cccvriiiminnimi
6.1 Geeignetes Untersuchungsmaterial...............ooooiiiiiiiiii i
6.2 Kriterien der PraanalytiK............ooeeeiiiiiiiiieiiie ettt ae e teeeeeeeee e aeseessssesesesesssssssssnsnsnsnsnnnnns
6.3 Hinweise zur BIUtentnahme ...
6.4 Hinweise zur Entnahme von Mundschleimhaut...............ccco e
6.5 HINWEISE ZU PID-PIrODEN ...ttt et veseseaeaesesssasesasasesesesssssernrnsernsnnes
6.6 ProbenbesChIftUNG ...t e e e a e
7 TRV =T T UTed o1 Tg T Fo3 LU i1 - T SN
8 Einverstandniserklarung........cccoeiiiimmiisisr s
9 UNtersUChUNGSAAUET .......coiiieiiiiiii iR e n e nne s
10 ProbenVerSand...........cccocemiiiiiiieirr s s e R R E R R e n e n e annnne
11 Probenlagerung ........cocceiiiiiiiiir i
B = 7= 0T T o 1) 4 =T 10T T S
13 ErgebNiSSe. it
14 Externe UntersuChUNQGEN ..... ..o s s s
15  QualitatSmManageMENt ...t e
16 Messunsicherheit und verbleibendes RestriSiko ... s
17 Reklamationsmanagement ....... ... s 10
Geandert: gepruft: freigegeben:
Funktion QMB Arztliche Leitung QMB
Name Kirchheim Kohlhase/Wohlleber Kirchheim
Datum 05.06.2025 05.06.2025 05.05.2025

Unterschrift



<

Humangenetik
Freiburg

A MEMBER OF SYNLAB Y/

Information zu Primarproben

Version: 09

Giltig ab: 05.06.2025

Seite 2 von 10

Information zu Primarproben

SYNLAB Medizinisches Versorgungszentrum
Humangenetik Freiburg GmbH

1 Kontakt

Prof. Dr. med. Jurgen Kohlhase (arztl. Standortleitung)

Dr. med. Eva Wohlleber (arztliche Leitung)

Praxisanschrift:

Heinrich-von-Stephan-Str. 5¢

79100 Freiburg

Rufnummer:

Homepage:

E-mail:

Sprechstunden:

Laboranschrift:

Heinrich-von-Stephan-Str. 5
79100 Freiburg

Tel:+49-(0)761-896454-0
Fax:+49-(0)761-896454-9

www.humangenetik-freiburg.de

kontakt.humangenetik-freiburg@synlab.com

kundenbetreuung.humangenetik@synlab.com

Mo. Di. Do.  8:00 —12:00 Uhr

Mi.
Fr.

13:00 — 17:00 Uhr
8:00 —12:00 Uhr
8:00 —12:00 Uhr
13:00 — 16:00 Uhr
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Diese Information darf ohne schriftiche Genehmigung der SYNLAB MVZ Humangenetik Freiburg
GmbH nicht vervielfaltigt werden. Bitte achten Sie auf die aktualisierte Version.

2 Vorwort

Sehr geehrte Einsender,

das SYNLAB MVZ Humangenetik Freiburg wurde 2006 als Praxis fur Humangenetik Freiburg durch
Herrn Prof. Dr. med. Jurgen Kohlhase gegrindet. 2016 wurde die Praxis fir Humangenetik Freiburg
durch die SYNLAB Holding Deutschland GmbH bernommen. Mittlerweile verfligt das SYNLAB MVZ
Humangenetik Freiburg Uber ein sehr umfangreiches und modernes Leistungsspektrum. Das Angebot
umfasst die humangenetische Beratung, Molekulargenetische Untersuchung und die PID-Diagnostik
sowie die Zytogenetische Untersuchung in unserem Partnerlabor Synlab MVZ Humangenetik
Mannheim.

Auf den néchsten Seiten méchten wir lhnen einen Uberblick zur Probenentnahme und Probenversand
fur die humangenetische Diagnostik geben.

Bei Fragen wenden Sie sich bitte direkt an uns. Sie erreichen uns Uber die angegebenen
Kontaktmaglichkeiten.
Weitere Informationen kénnen Sie auch auf unserer Homepage nachlesen.

3 Allgemeine Informationen

Auf unserer Homepage finden Sie alle Formulare und Ubersichten zum angebotenen
Leistungsspektrum. Sollte die von Ihnen gewtinschte Diagnostik im Anforderungsbogen nicht vermerkt
sein, wenden Sie sich bitte direkt an uns.

Seit 01.07.2010 sind genetische Untersuchungen bei zugesandten Proben von gesetzlich versicherten
Patienten nur noch auf Laboriiberweisung maoglich. Bitte schicken Sie daher Ihre Proben mit einem
Laborschein Muster 10 .

Bei privat versicherten Patienten oder Einsendungen aus dem Ausland missen Angaben zur
Kostenubernahme vorliegen.
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4 Allgemeine Hinweise zur genetischen Beratung

Die genetischen Beratungen werden durch unsere Facharzte fur Humangenetik durchgefihrt. Sie
kénnen in unserem Sekretariat einen persénlichen Beratungstermin vereinbaren. Es ist sinnvoll, uns
alle relevanten Befunde friihzeitig vor der genetischen Beratung zukommen zu lassen. Zudem muss
am Beratungstag ein Uberweisungsschein (Muster 6) und das Versichertenkartchen vorgelegt werden.
Weitere Informationen zur genetischen Beratung finden Sie auf unserer Homepage
www.humangenetik-freiburg.de.

5 Hinweise zur Praanalytik

Von unserem Labor werden molekulargenetische (PCR, Sequenzierung, Gendosisanalyse) und
molekularzytogenetische Verfahren, die auf der Amplifikation bzw. Hybridisierung von DNA basieren
angeboten, sowie Zytogenetische Leistungen (Chromosomenanalysen, FISH) von unserem
Partnerlabor Synlab MVZ Humangenetik Mannheim.

Die Validitat von Laborbefunden wird entscheidend durch die Kriterien der Praanalytik mitbestimmt.
Wir bitten Sie, uns nur Proben der im Folgenden aufgelisteten Art zuzusenden, bei deren Entnahme
auf die jeweils angegebenen Hinweise zu achten ist. Proben, die den aufgefiihrten Kriterien nicht
entsprechen, gewahrleisten keine validen Untersuchungsergebnisse und kénnen von uns daher nicht
angenommen werden.

6 Proben fiir die Molekulargenetik

6.1 Geeignetes Untersuchungsmaterial

Proben flr die molekulargenetische Diagnostik und DNA
— Amnionzellen
— Chorionzotten (CVS)
— Mundschleimhaut
— Abortmaterial
— Trockenblutkarten

Proben fir die Chromosomenanalyse:
— Natrium-Heparin-Blut

Proben fir die PID:
— Siehe Hinweise zu PID-Proben Kapitel 6.5
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6.2 Kriterien der Praanalytik

EDTA-Blut

Da Heparin sich bei der DNA-Extraktion an die DNA anlagern kann und dann nachfolgende PCR-
Reaktionen stort, ist die Abnahme von Blut in EDTA-R6hrchen notwendig. Die Annahme von Lithium-
Heparin-Blut fur Sequenz- und Gendosisanalysen wird in der Regel abgelehnt. Ausnahme: Ist die
Chromosomenanalyse.

Fur alle Untersuchungen benétigen wir ca. 3 ml EDTA-Blut, fir Chromosomenanalysen 5 ml Natrium-
Heparin-Blut. Bei Sauglingen und Kleinkindern reichen 1-2ml.

DNA

Wir bengétigen fiir die Analyse in der Regel 5 ug genomische DNA. Diese sollte eine Konzentration im
Puffer oder Wasser von 50 ng/ul nicht unterschreiten. Bitte beachten Sie, dass wir fur gute SNP Array-
und Gendosisanalysen-Ergebnisse qualitativ hochwertige DNA bendtigen. Idealerweise geben Sie uns
die DNA-Extraktionsmethode an.

Mundschleimhautzellen

Mundschleimhautabstriche eignen sich in der Regel nur fur die Untersuchung von Genen mit bis zu 3
kleinen Exons Untersuchungen auf maternale DNA-Kontamination und Zwillingsuntersuchungen.
Auch zu Untersuchungen auf in der Familie bekannte Mutationen sind solche Proben geeignet.

Chorionzotten

Zur pranatalen Diagnostik werden praparierte native Chorionzotten (nach Chorionic Villi Sampling,
CVS; Entnahme durch Frauenéarzte ab der 12.-14. Schwangerschaftswoche), kultivierte Zellen nach
CVS oder bereits praparierte DNA aus Zotten oder kultivierten Zellen angenommen. Eine Kontrolle der
Chorionzotten auf maternales Gewebe erfolgt durch uns nicht, die Verantwortung hierfur liegt beim
Einsender.

Amnionzellen

Zur pranatalen Diagnostik werden native Amnionzellen (nach Amniozentese; Entnahme durch
Frauenarzte ab der 14.-15. Schwangerschaftswoche), kultivierte Zellen nach Amniozentese oder
bereits praparierte DNA aus nativen oder kultivierten Zellen angenommen.

Kultivierte CVS-Zellen/Amnionzellen miissen vor der DNA-Extraktion abgeldst werden.

Bei allen pranatalen Untersuchungen bitten wir um moglichst friihzeitige telefonische
Ankiindigung.
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Die richtige Wahl des Proben(-/Ausgangs)materials sowie dessen Qualitit sind fiir eine

zuverlassige und aussagekréftige Diagnostik entscheidend. Sollten diese Kriterien in seltenen

Féllen nicht erfiillt sein, behalten wir es uns vor, neues Untersuchungsmaterial anzufordern.

6.3

6.4

6.5

Hinweise zur Blutentnahme
Patienten mussen nicht nuchtern sein.
Das Blut sollte mit einer EDTA-Monovette (rote Monovette) abgenommen und danach in dieser
leicht geschwenkt (nicht schitteln!) werden, um eine Teilgerinnung zu vermeiden. Die Monovette
muss mit dem Namen, Vornamen und Geburtsdatum des Patienten beschriftet sein.

Hinweise zur Entnhahme von Mundschleimhaut

Die Person, von der die Mundschleimhautprobe enthommen wird, sollte mindestens 30 min. vor
der Entnahme nichts gegessen oder getrunken haben. Vor der Entnahme den Mund kraftig mit
Wasser aussplulen.

Das Entnahmestdbchen darf nur am Stiel angefasst werden. Einen direkten Kontakt mit dem
gezackten Filterpapier am anderen Ende des Stdbchens muss vermieden werden.

Mit dem gezackten Filterpapier 10-20 Mal kraftig an der Innenseite der Wange entlangreiben. Je
intensiver dieser Vorgang durchgefihrt wird, desto mehr Zellmaterial befindet sich anschlieRend
auf dem Filterpapier (wichtig fur eine erfolgreiche Testdurchflhrung).

Die Entnahme muss mit einem zweiten Stabchen wiederholt werden.

Das Birstchen von dem Entnahmestab in ein Probenréhrchen abwerfen (mit dem inneren
Plastikhalm aus dem vorderen Ende des Tragerrohrchens herausdriicken). Gefal verschlielen
und mit dem Namen des Probengebers beschriften.

Hinweise zu PID-Proben
Die Zellen werden ausschlieBlich in unserem Partnerlabor im ,Centrum flr gynadkologische
Endokrinologie und Reproduktionsmedizin Freiburg (CERF)“ entnommen
Die Zellen stammen von ca. 5 Tage alten Embryonen die durch kiinstliche Befruchtung (IVF/ICSI)
erzeugt wurden und entstammen der den Embryo umgebenden Zellhille (Trophektoderm)
Die Entnahme erfolgt unter hochsterilen Bedingungen, wobei die Zellen nach der Biopsie
gewaschen und direkt in ein Reaktionsgefall zum Transport zum SYNLAB MVZ Humangenetik
Freiburg Uberfiihrt werden.
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6.6 Probenbeschriftung

Jede Probe muss zur Identitatssicherung mit folgenden Angaben gekennzeichnet sein:
— Name

—  Vorname

— Geburtsdatum

Unbeschriftete Proben werden fiir eine Untersuchung nicht verwendet.

7 Untersuchungsauftrag

Fur die Durchfiihrung der humangenetischen Analysen werden folgenden Unterlagen bendétigt:
— Einverstandniserklarung nach GenDG (s. Punkt 8)
— Anforderungsschein (vollstandig ausgefullt und unterschrieben von Patient und Arzt)
-~ Uberweisungsschein Muster 10 bei gesetzlich versicherten Patienten
— vollstdndige Rechnungsanschrift bei Privatpatienten oder Klinikauftragen
— Arztliche Befunde oder Arztbrief (wenn vorhanden)

Der Untersuchungsauftrag muss folgende Angaben enthalten:
—  Einwilligungserklarung nach GenDG
— Kilinische Angaben, Indikation
— Angabe zu einem eventuellen Indexfall
— Angaben zur Untersuchung — diagnostisch, prénatal oder pradiktiv (bei pradiktiver Diagnostik
muss der Nachweis der genetischen Beratung mitgeschickt werden)
— Art des Untersuchungsmaterial
— Datum der Probenentnahme
— Eilige Auftrage kennzeichnen
— Einsendender Arzt

8 Einverstandniserklarung

Bitte achten Sie bei den Einsendungen auf vollstdndig ausgeflllte Einsendeformulare. Wir benétigen
fir jeden Untersuchungsauftrag die vom Patienten/ gesetzlichen Vertreter unterschriebene
Einverstandniserklarung, sowie die Arztunterschrift auf dem Einsendeformular.

Bitte beachten Sie, dass die Bearbeitung des Untersuchungsauftrags bei unvollstandig ausgefillten
Einsendeformularen (fehlender Arztunterschrift, fehlenden Angaben zum Einsender, fehlenden
Uberweisungsscheinen sowie ungeklarter Kosteniibernahme) bis zum Eingang aller notwendigen
Unterlagen verzégert wird.

9 Untersuchungsdauer

Die Untersuchungsdauer ist abhdngig von der GroRe und Komplexitét des einzelnen Gens und dem
Umfang der Analyse und betragt 2-6 Wochen (pro Gen). Bei Exom- und Paneldiagnostik betragt die
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Untersuchungsdauer 4 — 8 Wochen. In dringenden Fallen (wie z. B. Pranatal- oder Praoperative
Diagnostik) sind wesentlich kirzere Untersuchungszeiten (1-2 Wochen) maglich. In diesem Fall bitten
wir Sie um telefonische Riicksprache.

10 Probenversand

Der Probenversand sollte am gleichen Tag frost- und hitzesicher (+2°C bis +40°C) erfolgen. In
Ausnahmefallen kdénnen Blutproben bei Raumtemperatur (+10°C bis +25°C) kurzfristig gelagert
werden. Pranatales Untersuchungsmaterial wird, wenn moglich, am gleichen Tag bei
Raumtemperatur mittels Eilpost oder Kurier an unser Partnerlabor Synlab MVZ Humangenetik
Mannheim versandt. Bei allen pranatalen Untersuchungen bitten wir um mdglichst frihzeitige
telefonische Ankindigung. Abortmaterial kann bis zum ndchsten Tag im Kihlschrank gelagert werden.

11 Probenlagerung

Sofern der Patient/Erziehungsberechtigter/Betreuer in der Einwilligungserklarung nicht ausdriicklich
eine Vernichtung des Probenmaterials winscht, wird das Untersuchungsmaterial nach Abschluss der
Untersuchung aufbewahrt. Dies dient ggf. einer spateren Nachprufbarkeit der Ergebnisse,
Nachforderungen durch den behandelnden Arzt, eventueller Zusatzuntersuchungen (auch zu
wissenschaftlichen Zwecken) und Qualitatskontrollen. Der Patient hat jederzeit die Moglichkeit, die
Einwilligung zu andern bzw. zu widerrufen (Ubereignungsverfigung nach §950BGB).

12 Befundmitteilung

Die Befundubermittlung der reguldren Befunde erfolgt sofort nach Abschluss der Untersuchung per
Fax und/oder per Post. Bei kritischen/eiligen Befunden werden die Einsender zusatzlich telefonisch
benachrichtigt.

Genetische Befunde dirfen laut GenDG nur an den verantwortlichen Arzt gesendet werden. Eine
Weiterleitung der Befunde kann durch uns nicht durchgefiihrt werden und obliegt dem
verantwortlichen Arzt.

13 Ergebnisse

Das Ergebnis eines Befundes mit einer pathogenen Variante ist in der Regel mit einer hohen
Sicherheit nachgewiesen.

Wird in dem untersuchten Gen keine krankheitsverursachende Variante gefunden, so kann nicht mit
volliger Sicherheit ausgeschlossen werden, dass in der untersuchten Region oder anderen nicht
untersuchten Genen eine solche Variante vorliegt. Dadurch lasst sich auch eine genetische
Veranlagung fir eine Krankheit meist nicht mit volliger Sicherheit ausschlie3en.
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14 Externe Untersuchungen

Einige Leistungen wie z. B. Chromosomenanalysen und FISH Analysen, die wir nicht in unserem
Labor durchfihren, werden von uns als Unterauftrag angeboten und ausschlieBlich an qualifizierte
labormedizinische oder humangenetische Labore weitergeleitet. Analysen, die nicht von uns
durchgefiihrt werden, sind im Leistungsverzeichnis und im Befund eindeutig als Fremdleistung
gekennzeichnet.

15 Qualitatsmanagement

Das SYNLAB MVZ Humangenetik Freiburg ist seit 2009 durch die Deutsche Akkreditierungsstelle
GmbH (DAkks) akkreditiert.

Akkreditierung nach DIN EN ISO 15189:2014
Medizinische Laboratoriumsdiagnostik

Untersuchungsgebiet: Humangenetik (Molekulare Humangenetik)

16 Messunsicherheit und verbleibendes Restrisiko

Wir haben einen hohen Anspruch an die Qualitat der angebotenen Untersuchungen. Um diesem
gerecht zu werden, werden MaRnahmen der internen und externen Qualitatskontrolle angewandt
(Uberprifung der Verfahren mit Kontrollmaterialien, Teilnahme an Ringversuchen, gegebenenfalls
Wiederholung von unklaren und kritischen Ergebnissen bzw. Bestatigung mittels alternativer
Untersuchungsverfahren). Trotz diesen MalRnahmen sind Messungen unvermeidlich mit
Abweichungen behaftet, die unter anderem aus Schwankungen der Umgebungsbedingungen, des
Untersuchungsguts, der eingesetzten Messtechnik und weiteren Faktoren ergeben.

Durch unsere Mallnahmen zur Qualitatssicherung versuchen wir diese Schwankungen so gering wie
moglich zu halten. Die verbliebenen, nicht vermeidbaren Schwankungen werden flr quantitative
Verfahren in Form der erweiterten Messunsicherheit ausgedriickt, die wir lhnen auf Anfrage gerne
mitteilen.

Da die Messunsicherheit auch durch die Qualitdtsanforderungen der Richtlinie der
Bundesarztekammer, an deren Einhaltung wir gebunden sind, beschrankt wird, verzichten wir in der
Regel auf die Angabe der Messunsicherheit in den Befundberichten, um deren Lesbarkeit zu
gewahrleisten. Auf Grund der oben genannten Schwankungen und weitern nicht vorhersehbaren
Einflissen auf die Arbeiten koénnen Risiken fiir die Patientensicherheit trotz aller Sorgfalt und
Qualitatssicherungsmalinahmen nicht vollstdndig ausgeschlossen werden.

So weit dies sinnvoll und moglich ist, informieren wir die betroffenen Stellen Uber eventuelle
verbleibende Risiken. In der folgenden Tabelle sind Beispiele fiir verbleibende Risiken und
Informationswege dargestellt.




<

Humangenetik
Freiburg

A MEMBER OF SYNLAB Y/

Information zu Primarproben

Version: 09

Giltig ab: 05.06.2025

Seite 10 von 10

17 Reklamationsmanagement

In unserem Labor arbeiten wir stets nach hoéchsten Qualitdtsstandards, um I|hnen optimale

Labordienstleistungen und kompetenten Service anzubieten. Dennoch kdnnen gelegentliche Fehler

nicht ausgeschlossen werden. Sollten Sie eine Beschwerde oder eine Rickmeldung an uns haben,

freuen wir uns, diese aufzunehmen und unsere Leistung fiir Sie weiter zu verbessern. Reklamationen,

Beanstandungen oder Feedback kdnnen telefonisch oder schriftlich Uber folgende Kontakt an das

Labor gerichtet werden:
kontakt.humangenetik-freiburg@synlab.com.

kundenbetreuung.humangenetik@synlab.com
Tel:+49-(0)761-896454-0




