Dr. med. Sabine Hentze * Dr. rer. nat. Anja Louis

% Labor fir Humangenetische Diagnostik

Handbuch der Priméarprobengewinnung

Probenentnahme/ Versand/ Abrechnung

Telefon: 0621-822742
Telefax: 0621-827483
E-Mail: humangenetik-louis.hentze @t-online.de

Gerne beantworten wir Ihre Fragen zu
e Probeneingang
e Erforderliches Enthnahmematerial (siehe auch Seite 10 Anforderungsfax)
e Erforderliche Unterlagen (Einsendebogen, Einverstandniserklarung, Kosteniibernahme, U-Schein)
e Probenentnahme und Lagerung
e Probenversand und Abholung
e Bestellung von kostenlosen Entnahmesets, Anforderungsunterlagen
e Fahrdienst

Probenannahme erfolgt: Montag, Dienstag und Donnerstag von 8:00-17:00,

Mittwoch und Freitag von 8-15:30.
Eine spatere Probenannahme, sowie die Annahme an Wochenenden und Feiertagen erfolgt nach Vereinbarung
(0173 9 560 650).

Ansprechpartner der Probenannahme:
Dr. Anja Louis

Brunhildestrasse 70
68199 Mannheim
Telefon: 0621-822742
Telefax: 0621-827483

Die Gewinnung und Vorbereitung der Proben fir die Laboruntersuchungen erfordert in allen Ablaufen eine
systematische Qualitatssicherung. Diese umfasst die Vorbereitung des Patienten fur die Probengewinnung, die
Probenentnahme, den Transport ins Labor, die Probenannahme, Kennzeichnung der Probe bis hin zur Festlegung der
Untersuchungsverfahren.

Daher ist die korrekte Durchfiihrung dieser Schritte seitens der einsendenden Praxis sowie des Labors fir eine
qualitativ hochwertige Diagnostik von gréRter Bedeutung. Fehler in diesen Prozessen kdnnen zu schwerwiegenden
Folgefehlern in Analytik und Befundinterpretation fiihren.

Wir bitten daher um die Beachtung nachfolgender Hinweise!
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Zytogenetik/ Molekulare Zytogenetik

Allgemeine Hinweise:

Die meisten zytogenetischen Untersuchungen bendtigen als Ausgangsmaterial vitale Zellen, welche fir eine
Chromosomenpréparation oder fur die Gewinnung von DNA zuvor Kkultiviert werden. Fir die Untersuchung
zytogenetischer Parameter muss der/die Patient/in zur Probenentnahme nicht nichtern sein. Falls ein Schnelltest
gewiinscht wird, vermerken Sie dies bitte auf unserem speziellen Formular Einsendebogen FISH-Igel.

Gewinnung und Kennzeichnung des Untersuchungsmaterials:
Bitte kennzeichnen Sie alle Entnahmematerialien mit einem wasserfesten schwarzen Filzstift mit Namen, Vornamen,
Geburtsdatum, ggf. Abnahmetag und Uhrzeit. Eilige Proben bitte mit dem Hinweis EILT markieren.
Bitte beachten Sie
¢ Nach den Richtlinien der zustdndigen Fachgesellschaften sowie unseres QM-Systems mussen unbeschriftete
Materialien grundsatzlich verworfen werden.
e Die Proben durfen auf keinen Fall eingefroren werden

Einsendebogen:
Alle Formulare kdnnen auf unserer Homepage heruntergeladen oder direkt bei uns angefordert werden.
Unsere Einsendebdgen bieten auch Platz fir Angaben, die uns bei der Beurteilung der Untersuchungsergebnisse
helfen, wie z.B.
¢ Kilinik/ Phanotyp/ Symptome
e Diagnosen/ Vorbefunde
e Stammbauminformation
e Einverstandniserklarung
e Medikation/ Ernéhrung

Bitte beachten Sie, dass seit Juli 2007 genetische Untersuchungen nur noch im Zusammenhang mit einer
Verdachtsdiagnose durchgefuihrt werden durfen. Weiterhin empfehlen wir den Vermerk ,Humangenetisches
Gutachten®, da wir sonst davon ausgehen, dass Ergebnisse, jedoch keine gutachterliche Stellungnahme bzw.
Beurteilung gewiinscht sind. Wir bitten um klare und vollstandige Formulierung des Untersuchungsauftrags, um
Ruckfragen oder nicht erwiinschte Untersuchungen zu vermeiden.

Erforderliche Angaben Untersuchungsauftrag
e Art des Untersuchungsmaterials
e Datum der Probenentnahme
e Einsender, evtl. zu benachrichtigender Arzt
e Zielgerichteter Untersuchungsauftrag
e Indikation
e Klinische Angaben
e Eilige Proben mit EILT markieren

Erforderliche Angaben Uberweisungsschein (Muster 10 = Laboriiberweisungsschein)
e Art des Untersuchungsmaterials
e Zielgerichteter Untersuchungsauftrag
e Indikation
e Klinische Angaben
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Stabilitat der Proben:

Da bei zytogenetischen Analysen Kulturen aus lebenden Zellen angelegt werden miissen, ist der Probentransport
zeitkritisch. Der Versand sollte daher, innerhalb von 24 Stunden erfolgen. Eine Kihlung ist in der Regel nicht
erforderlich. Eine vorherige Anmeldung der Untersuchung, speziell vor Wochenenden und Feiertagen, sowie bei
Chorionzottenentnahme, erleichtert uns die Planung und beschleunigt den Untersuchungsablauf.

Probengewinnung:

Fruchtwasserpunktion/ Amnioncentese

Fiur den reguldren Kulturansatz werden mindestens 10-20ml natives Fruchtwasser benétigt. Sollte es weniger sein,
werden wir selbstverstandlich die mdglichen Kulturen anlegen - in aller Regel gelingt eine vollstandige Auswertung.
Eine Blutbeimengung lasst sich nicht immer vermeiden — in diesem Fall kann sich die Kulturzeit verlangern.

Das Fruchtwasser sollte steril mittels Punktionskanile enthommen werden. Bitte verwerfen Sie den Vorlauf (~1ml),
entfernen Sie die Punktionskanule, belassen Sie das Fruchtwasser in der Abnahmespritze und verschliel3en Sie diese
sicher mit sterilen Kombi-Stopfen (rot)

Chorionzotten

Fur den regularen Ansatz werden mindestens 10mg Zotten benétigt. Die Entnahme sollte mit einer 10 oder 20ml
Standard-Einmalspritze unter sterilen Bedingungen erfolgen. Zottenmaterial in Spulmedium spilen und in CVS-
Transportréhrchen Uberfihren. Sollte die entnommene Menge < 5mg sein, werden wir nach Ricksprache mit lhnen
entscheiden, welche Kulturen angelegt werden. Eine eventuelle Zwischenlagerung bis zum Transport bitte nur bei
Raumtemperatur! Bei gleichzeitiger Anforderung einer molekularen Diagnostik bitte mindestens 15mg Material und
immer eine EDTA- Blutprobe der Mutter einsenden.

Abortmaterial

Die Entnahme von Abortmaterial (Chorionzotten, Fetalgewebe) sollte unter sterilen Bedingungen erfolgen. Das
entnommene Abortmaterial sollte in ein Abort-Transportréhrchen mit Medium Uberfiihrt werden. Diese sind bei 2-8°C
6 Monate haltbar, bei —20°C 12 Monate. Vor Gebrauch sollte das Mediumréhrchen auf Raumtemperatur erwarmt
werden. Sollten Sie keine Rohrchen von uns vorrédtig haben, bitte wir Sie das Material in ein steriles mit steriler
Kochsalzlosung befillites Réhrchen/ Gefald zutiberfuhren.

Eine eventuelle Zwischenlagerung bis zum Transport bitte nur bei 2-8°C!

Peripheres Venenblut

Wir schicken Ihnen auf Anforderung Li-Heparin-Monovetten mit einem frankierten Rickumschlag zu. Sollten Sie nicht
alle Réhrchen gleich verwenden, lagern Sie diese bitte bei Raumtemperatur und beachten Sie das Verfallsdatum auf
den Monovetten. Falls Sie ganz dringend eine solche Blutabnahme durchfihren méchten und keine Li—Heparin-
Monovette haben, bitte eine sterile Spritze innen mit Heparin benetzen: einmal mit Heparin durchspulen, wieder
herausdriicken und dann das Blut darin abnehmen.

Wichtig: das Blut darf nicht gerinnen.

Entnahme von Mundschleimhaut
Entnahmebesteck (Wattestédbchen) nur am Stiel anfassen.
Durchfihrung:
e Den Wattestdbchenkopf an der Wangeninnenseite ca. 10-20 mal mit Gegendruck von auf3en reiben,
Wattestabchen drehen
e Maanderférmig auf einen Glasobjekttrager streichen
e 2-4 Objekttrager einsenden
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Hautbiopsie
CAVE! Kein Formalin verwenden
Durchfuhrung:

Lagerung der Mediumrdéhrchen im Kuhlschrank bei 2-8°C

Am Tag der OP Rdhrchen aus dem Kihlschrank nehmen und auf Raumtemperatur erwarmen
Hautbiopsie-Proben (ca. 2x2mm, Tiefe 3mm) einzeln nativ so steril als mdglich in das Mediumréhrchen
Uberfuhren

Réhrchen wieder gut verschlieRen und dieses in die Umverpackung geben.

Material kann in der beigefligten blauen Tite verpackt und in die Post gegeben werden.

Die sichere Entsorgung des bei der Probenentnahme verwendeten Materials bzw. Uberschissiges
Untersuchungsmaterial (z.B. Vorlauf Amnioncentese) sollte nach den gtiltigen Richtlinien erfolgen.
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Hinweis: Es dirfen keine Spritzen mit Naturkautschuk-Dichtring verwendet werden, da diese zelltoxische Losungsmittel enthalten!

. - Lagerung bis zur Transport/
Untersuchung Methode Material Probengefal Abholung/Versand Versand
Pranataldiagnostik Chromosomenanalyse Fruchtwasser (10-20ml), steril Sterile Einmalspritzen ohne
Bei Einsendung einer FISH/ molekularer entnommen Naturkautschuk, ohne silikonisierte Probenabholung
geringeren Menge an Schnelltest Stempel 2ml, 5ml, 10ml, 20m! tFagA'th detch
Fruchtwasser, besonders bei Kombistopfen (rot) fur ahrdiens
frihen SS-Wochen, kann das i i
Wachstum der Zellen Punktions-Spritzen . Probenversand
verlangsamt sein und somit zu bei Raumtemperatur auf dem .
einer deutlich langeren CVS-Transportrohrchen mit Postweg
Analysedauer (> 14 Tage) Chorionzotten (10-30 mg) Medium oder alternativ
fahren. In seltenen Féllen ist . . . Probenversand

Sterile Einmalspritzen ohne durch TNT-

eine Kultivierung und
Vermehrung der
Fruchtwasserzellen nicht
maoglich.

Bei Einsendung einer
geringeren Menge an
Chorionzotten ist evtl. nur eine
Langzeitkultur oder ein

molekularer Schnelltest mdglich.

Naturkautschuk, ohne silikonisierte
Stempel 10ml, 20ml

Kurierdienst

Zusatzliche pranatale
Molekulargenetik

1-2ml EDTA-Blut der Mutter

Sarstedt EDTA-Monovette (rot)
2,7ml

= .
-

Transportgefalie
(Uberfanggefafe) fur
Monovetten

bei Raumtemperatur

Postnataldiagnostik

Chromosomenanalyse
Blut/ Nabelschnur-Blut

2-5ml heparinisiertes Vollblut

2-4 Wangenschleimhautabstriche

Sarstedt Li-Heparin-Monovette
(orange) 2, 6/7, 5ml

j i

Alternativ Sarstedt Na-Heparin-
Monovette (grin)/

Sarstedt NH,-Heparin-Monovette
(blau)

Transportgefalie
(Uberfanggefalie) fir
Monovetten

bei Raumtemperatur

Probenabholung
taglich durch
Fahrdienst

Probenversand
auf dem
Postweg**

Probenversand
durch TNT-
Kurierdienst

Abortdiagnostik
Abortmaterial darf nicht in
Formalin gelagert werden!

Eine Formalin-Fixierung fuhrt zu
DNA-Degradierung. Sowohl
eine Zellkultivierung als auch
eine weiterfuhrende DNA-
Diagnostik sind deshalb i. d. R.
nicht erfolgreich.

Chromosomenanalyse

Plazenta- und foetales Gewebe
Chorionzotten

Abort- Transportréhrchen
mit Medium

Alternativ in steriler physiologischer
NaCl-Loésung

TransportgeféalRe
(Uberfanggefaie) fiir
Monovetten

im Kihlschrank

Probenabholung
taglich durch
Fahrdienst

Probenversand
auf dem
Postweg**

Probenversand
durch TNT-
Kurierdienst
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Untersuchung Methode Material Probengefal k%%%rlﬂ?]g/t\)gé::‘d ;I'/;a:gzggrt/
Sarstedt Li-Heparin-Monovette
FISH- Analysen/ (orange) 2, 6/7, 5ml Fag?;ngsr&lung
Mikrodeletions- o - j - Fahrdienst
Syndrome 2-5ml heparinisiertes Vollblut
Alternativ Sars“tedt Na-Heparin- Probenversand auf
2-4 Objekttrager Monovette (gruin)/ Sarstedt NH,- bei Raumtemperatur dem Postweg**
Wangenschleimhautabstriche Heparin-Monovette (blau) ot .
robenversan
Transportgefde durch TNT-
(Uberfanggefafie) fur Kurierdienst
Monovetten
Pro_benabholung
Array-CGH* Sarstedt EDTA-Monovette (rot) Efg'%?;gfh
2,7ml
Molekulare 1-2ml EDTA-Blut e im Kiihlschrank Probenversand auf
Karyotypisierung e TransportgefaRe Im Ruhischran dem Postweg**
andere Materialien auf Anfrage VEME DS }
(Uberfanggefafie) fur S
Monovetten durch TNT-
Kurierdienst
Probenabholung
Methylierungsdiagnostik* Sarstedt EDTA-Monovette (rot) Eeleh Chic
2,7ml
dﬁ — Probenversand auf
PCR 1-2ml EDTA-BIlut
Transportgefaie dem Postweg**
(Uberfanggefalie) fir Probenversand
Monovetten durch TNT.
Kurierdienst
Molekulargenetik* P_‘rolpt-:hngbhzlung
Fir molekulargenetische Sarstedt EDTA-Monovette (rot) ?ghlcd urtc
Untersuchungen mussen original > 7mil/ 7.5ml ahrdiens
verschlossene EDTA-Monovetten PCR 2 ;’7 = brob o aut
eingesandt werden 2ml EDTA-Blut RS bei Raumtemperatur robenversand au
(! Kontaminationsgefahr). Nicht MLPA Transportgefaie P dem Postweg**
geeignet ist Heparin als (UberfanggefaRe) fur Prob g
Antikoagulanz zur Monovetten . Lrjcr)c ﬁr}\;\lesan

Gerinnungshemmuung.

Kurierdienst

*Diese Untersuchungen fiihren wir nicht selbst durch, leiten sie aber gerne an ein spezialisiertes Labor weiter.
**Sollte der Probenversand auf dem Postweg léanger als 3 Tage in Anspruch nehmen, sollte der Versand durch den TNT-Kurierdienst erfolgen.
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Entnahmesets/ Versandmaterial

Auf Wunsch stellen wir lhnen kostenlos Blutentnahmesets, Transportmedium fiir Gewebeproben, Versandtiten,
Freiumschlage und Packchen fir den Versand zur Verfugung (Das gesamte Spektrum entnehmen Sie bitte unserem
Anforderungsfax im Anhang). Gerne schicken wir Thnen Versandmaterial zu. Die Verwendung unseres Versand-
materials gewdahrleistet einen schnellen, sicheren, den Richtlinien entsprechenden Transport.

Versand/ Fahrdienst

Die meisten Untersuchungsmaterialien eignen sich fir den normalen Postversand. Bei Fragen stehen wir lhnen
jederzeit unter 0621-822742 zur Verfligung. Bitte beachten Sie auch die Richtlinien der Post bzw. der Spediteure fir
den Versand von medizinischem Untersuchungsgut (siehe dazu auch Verpackungsanweisung P650). Besondere
Versandformen wie Express sind nicht notwendig.

Ist ein Postversand nicht moglich, arbeiten wir mit verschiedenen Fahr- und Kurierdiensten zusammen, bitten dafir
aber um telefonische Anmeldung (0621-822742).

Bitte haben Sie Verstdndnis, dass die Probenabholung durch unseren Fahrdienst auf einen Umkreis von 50km
beschrankt ist. Evtl. Ausnahmen sind nach Rucksprache moglich.

Archivierung

Proben

Nach Abschluss der Diagnostik wird vom GenDG eine sofortige Vernichtung der Probe vorgeschrieben. Da es in
Einzelfallen sinnvoll ist, auf eine bereits vorhandene Probe zurlickzugreifen, bitten wir Sie, fir eine langere
Aufbewahrung die Erlaubnis des Patienten bzw. des gesetzlichen Vertreters durch Ankreuzen des entsprechenden
Abschnitts der Einverstandniserklarung einzuholen.

Daten

Wir sind ab dem 01.02.2010 verpflichtet, die Untersuchungsdaten nach 10 Jahren zu vernichten. Der Patient kann
jedoch einer langeren Aufbewahrung zustimmen. Bitte machen Sie den Patienten auf die Wahlmdglichkeit im Rahmen
der Einverstandniserklarung aufmerksam.

Medizinische Validierung:

Bewertung aller Untersuchungsergebnisse, dem aktuellen Kenntnisstand entsprechend.

Die Indikation, klinische Angaben, Vorbefunde finden dabei Berlicksichtigung. Indikationsbhezogene Wertung sind ohne
Angaben der Indikation nicht méglich.

Befundmitteilung

Die Analyseergebnisse werden in einem Humangenetischen Gutachten zusammengefasst. Dieses wird zusammen
mit einer Kopie fiir weitere angegebene Arzte postalisch an den einsendenden Arzt versandt.

Pranatale Befunde werden noch am selben Tag an den einsendenden Arzt gefaxt.

Eine telefonische Auskunft ist laut Gendiagnostik Gesetz nur an den einsendenden Arzt mdglich.

Befunde von Untersuchungen durch Auftragslabore werden im Original per Post oder Fax weitergeleitet.

Untersuchungen durch Auftragslabore

Ist eine weiterfihrende Untersuchung erforderlich oder wird diese vom Einsender gewlnscht, wird aber nicht bei uns
durchgefiihrt, leiten wir das erforderliche Material zur Untersuchung an ein dafir qualifiziertes Auftragslabor weiter.
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Abrechnung:
Humangenetische Leistungen sind keine Laborleistungen und belasten somit nicht das Laborbudget

Gesetzlich Versicherte (Genetische Beratung)
Fir die Genetische Beratung verwenden Sie bitte den gelben Uberweisungsschein (Muster 06).

Gesetzlich Versicherte (Kapitel 11)
Bei der Anforderung von zytogenetischen oder molekulargenetischen Untersuchungen verwenden Sie bitte den roten
Laboriiberweisungsschein (Muster 10).

Privat Versicherte (GOA Kapitel M und N)

Es genigt der mit allen relevanten Informationen ausgefilite Einsendebogen unseres Labors. Entsprechend eines
Urteils des Landgericht Miinster (Az 11 S7/04) stellt allein die Sicherung der Vererblichkeit einer Erkrankung eine
rechtfertigende medizinische Indikation dar, womit die Untersuchung als medizinisch notwendig einzuordnen ist.

Iy berweisungsschein 31
e S Muster 06
TR Genetische Beratung
= 51
I i 1
s Muster 10
‘ Anforderung von zytogenetischen
und molekulargenetischen
Untersuchungen
B -
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Leistungsverzeichnis

Unser aktuelles Leistungsverzeichnis steht ihnen auf unserer Homepage unter www.humangenetik-louis-hentze.de zur
Verfligung. Eine Printversion kann jederzeit bei uns angefordert werden.

Sollten Sie eine Untersuchung nicht finden, setzten Sie sich bitte telefonisch unter 0621/822742 oder per Mail unter
humangenetik-louis.hentze@t-online.de mit uns in Verbindung.

Qualitatsmanagement
Ziel unseres Qualitdtsmanagement-Systems ist es, die diagnostische Qualitat unserer Untersuchungen sicherzustellen
und kontinuierlich zu verbessern.

Dies gewahrleisten wir durch
e Einhaltung der RIiLIBAK
e Eine umfassende Dokumentenlenkung
e Standardisierte Arbeitsanweisungen
e Jahrliche Uberprufung/ Lenkung aller Dokumente
e Jahrliches Qualitdtsmanagementsystem-Review
e Fortbildung aller Mitarbeiter zu aktuellen Themen
¢ RegelméaRige Mitarbeiterschulungen
¢ Ringversuchsteilnahme
e Beschwerdemanagement
e Fehlermanagement

QMB
Frau Regina Mayer Tel: 0621-822742
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Anforderung von Informations- und Versandmaterial (Pranatal-/Postnataldiagnostik)

Bitte senden Sie uns

Stand 24.04.2018

Version 05

Einsendebdgen

Einverstandniserklarung zur genetischen Diagnostik
Patientenaufklarung Prénataldiagnostik

Patientenaufklarung Fertilitatsstérung

Patientenaufklarung Entwicklungsverzdgerung/ Mentale Retardierung
Patientenaufklarung Genetische Beratung

Visitenkarten Genetische Beratung

FIyer ( Genetische Beratung bei: habituellen Aborten, unerfilltem Kinderwunsch,
familiarem Darmkrebs, familidrem Brust-/ Eierstockkrebs)

Bitte SPezZIfiZIEreN: .. ..cee i
Leistungsverzeichnis

Versandrohrchen fir Abortgewebe

Heparinmonovetten + Umverpackung

TNT — Versandtaschen

frankierte und adressierte Versandtaschen/ Versandkartons

SONSHGES. .ttt

Stempel der Arztpraxis
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