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1 Allgemeine Hinweise

Die Praanalytik umfasst die Vorbereitung des Patienten, die Primarprobengewinnung, den
Probentransport, die Probenannahmebedingungen, Probenidentifikation sowie die Uberpriifung der
angeforderten Untersuchungsauftrage. Dadurch soll sichergestellt werden, dass das
Untersuchungsmaterial in optimaler Weise fir die angeforderte Untersuchung aufbereitet wird. Der
Gesamtprozess unterliegt in allen Verfahren und Ablaufen der Qualitatssicherung. Zur
sachgerechten Patientenvorbereitung, Probengewinnung und Entsorgung der bei der Entnahme
verwendeten Materialien mochten wir auf die entsprechende Fachliteratur verweisen.

Wir modchten dringend darauf hinweisen, dass unvollstidndige bzw. nicht korrekt ausgefiillte
Diagnostikauftrage nach GenDG §8 Abs. 1 nicht bearbeitet werden dirfen. Diagnostikauftrage, die
nicht innerhalb von 20 Werktagen vollstdndig vorliegen, werden storniert und das eingesendete
Material vernichtet (siehe hierzu Kapitel 10.1 ,Ablehnung von Untersuchungsauftragen®).

Wir bitten deshalb unsere Einsender, die nachfolgenden Hinweise zur Praanalytik zu beachten!

2 Anschrift und Ansprechpartner

Standort: Institut fiir Humangenetik

Adresse:

Institut fir Humangenetik

Arztliche Direktorin: Prof. Dr. med. Dr. Judith Fischer
Breisacher Str. 33

79106 Freiburg

Tel.: +49 (0)761-270-70510

Laborauftrage Uber den Sozialleistungstrager ,Privatversichert, ,Selbstzahler®, ,stationar
intern/extern” sowie Auftrage im Rahmen des Deutschen Konsortiums fur Brust- und Eierstockkrebs
werden am Institut fir Humangenetik durchgefiihrt. Gemaf Neugestaltung des §117 SGB V kénnen
am Institut fir Humangenetik GKV Patientengruppen auch im Rahmen der Hochschulambulanz
(HSA) versorgt werden, die einer hochspezialisierten Behandlung bedurfen. Darunter fallen die
Diagnostiken ,Einzelgendiagnostik und ,Testung bekannter, familiarer Varianten®.

Standort: MVZ des Universitatsklinikums Freiburg, Bereich Humangenetik
Adresse:

MVZ des Universitatsklinikums Freiburg, Bereich Humangenetik

Arztliche Leitung: Prof. Dr. med. Dr. Judith Fischer

Robert-Koch-Stralle 3

79106 Freiburg

Tel.: +49 (0)761-270-94440

Laborauftrage Uber den Sozialleistungstrager ,GKV* die nicht den Einschlusskriterien der
Hochschulambulanz entsprechen, werden im MVZ des Universitatsklinikums Freiburg, Bereich
Humangenetik durchgefiihrt. Standort der Leistungserbringung ist das Institut fir Humangenetik.
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Fur alle Fragen hinsichtlich der Auswahl der Untersuchungen und Nutzung der Dienstleistungen,
einschliellich der geforderten Art und Gestalt der Probe, sowie Beratungen zu wissenschaftlichen
und logistischen Fragen wenden Sie sich bitte an:

Dr. rer. nat. Svenja Rademacher
Laborleitung Molekulargenetik
Telefon: +49 761 270-70270

E-Mail: Team Molekulargenetik
(Bitte achten Sie darauf, dass Sie keine personenbezogenen Daten (z.B. Diagnosen) per E-Mail
schicken)

Fur Klinische Fragestellungen zu den Themen klinische Indikation, Einschrankungen der
Untersuchungsverfahren, Beratung von individuellen klinischen Fallen und fachliche Beurteilung zur
Interpretation des Untersuchungsergebnisses wenden Sie sich bitte an:

Dr. med. Alrun Hotz

Facharztin fir Humangenetik

E-Mail: Team Molekulargenetik

(Bitte achten Sie darauf, dass Sie keine personenbezogenen Daten (z.B. Diagnosen) per E-Mail
schicken)

3 Leistungsverzeichnis

Unser Leistungsverzeichnis wird standig aktualisiet und kann auf unserer Internetseite
Molekulargenetik | Universitatsklinikum Freiburg (uniklinik-freiburg.de) eingesehen werden. Hier
finden Sie auch unsere Anforderungsformulare und unsere Liste der Untersuchungsverfahren im
flexiblen Geltungsbereich.

Sollten Sie eine Untersuchung nicht finden, setzten Sie sich bitte telefonisch unter +49 761 270-
70270 oder per Mail unter molekulargenetik.humangenetik@uniklinik-freiburg.de mit uns in
Verbindung.

Standort der Leistungserbringung:
Institut fir Humangenetik

Breisacher Str. 33

79106 Freiburg
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4 Bearbeitungszeiten

Regulédre Bearbeitungszeiten des molekulargenetischen Labors

Untersuchungsart Bearbeitungszeit
NGS-Panelanalyse ca. zehn Wochen
Single-Whole-Exome-Analyse ca. zehn Wochen
Trio-Whole-Exome-Analyse ca. zehn Wochen
Anlagetragerschaft mittels Sangersequenzierung ca. vier Wochen
Fragmentldngenanalysen ca. vier Wochen
Gendosisanalyse mittels MLPA ca. vier Wochen

Uberschreitungen der reguléren Bearbeitungszeiten werden ausschlieRlich bei medizinischer
Dringlichkeit (z.B. Therapierelevanz) mitgeteilt. Die Mitteilung erfolgt innerhalb eines angemessenen
Zeitrahmens, spatestens nach 10 Werktagen. Auf Anfrage kann der Status der Bearbeitung eines
Diagnostikauftrags jederzeit dem/der anfordernden Arzt/Arztin mitgeteilt werden.

5 Offnungszeiten

Das molekulargenetische Labor ist von Montag bis Freitag von 8:00 Uhr bis 15:30 Uhr gedffnet. Die
Probenannahme ist Montag bis Donnerstag von 9:00 Uhr bis 15:30 Uhr und freitags von 9:00 Uhr
bis 12:00 Uhr besetzt. An Wochenenden und Feiertagen ist das gesamte Institut geschlossen.
Proben, die per Post geschickt werden, kénnen im Briefkasten im Auflenbereich des Instituts
eingeworfen werden.

6 Vorbereitung des Patienten

GemalR Gendiagnostikgesetz (GenDG) muss der/die behandelnde Arzt/Arztin  den/die
Patienten/Patientin vor jeder genetischen Untersuchung Uber Art und Umfang der Untersuchung
sowie mogliche Befunde und Nebenbefunde aufklaren. Wir moéchten Sie daher bitten, bei jeder
Anforderung einer molekulargenetischen oder zytogenetischen Untersuchung eine
Einverstandniserklarung des  Patienten/der  Patientin  bzw. des/der  (gesetzlichen)
Vertreters/Vertreterin mit einzusenden. Dieses finden Sie in unseren Anforderungsformularen.

Fir molekulargenetische und zytogenetische Untersuchungen muss der Patient zur
Probenentnahme nicht niichtern sein.

6.1 Untersuchungen bei nicht-einwilligungsfahigen Personen

Diagnostische als auch pradiktive genetische Untersuchungen mit unmittelbarem Nutzen fir die
nicht-einwilligungsfahige Person dirfen nur vorgenommen werden, wenn sie erforderlich im Sinne
von § 14 Abs. 1 Nr. 1 GenDG sind [5, 6]. Detaillierte Informationen hierzu sieh ,Richtlinie der
GendiagnostikKommission (GEKO) zu genetischen Untersuchungen bei nicht-einwilligungsfahigen
Personen nach § 14 in Verbindung mit § 23 Abs. 2 Nr. 1c GenDG*
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6.1.1 Untersuchungen bei Kindern

Eine pradiktive genetische Diagnostik im Kindesalter wird nur dann durchgefihrt, wenn mit dem
Auftreten einer Erkrankung in diesem Lebensalter zu rechnen ist und wenn sinnvolle Malhahmen
zur Pravention der Erkrankung selbst bzw. zur Pravention von Komplikationen oder zur Therapie
ergriffen werden kénnen. Fur eine erst im Erwachsenenalter auftretende (sog. spat manifestierende)
Erkrankung wird dagegen bei einem gesunden Kind in der Regel keine pradiktive Diagnostik
durchgeflihrt. Eine Ausnahme hiervon ist nur dann gegeben, wenn im Fall eines positiven
Untersuchungsergebnisses anerkannte, flir die Gesundheit des Kindes wichtige, medizinische
Interventionen angeboten werden kdnnen.

7 Priméarprobengewinnung
7.1 Kennzeichnung des Probenmaterials

Die Entnahmematerialien, z.B EDTA-Blut-Réhrchen, Heparin-Blut-Réhrchen, (nicht die
TransportgefalRe!) sind vor der Probenentnahme eindeutig mit dem Namen, Vornamen und
Geburtsdatum des Patienten zu kennzeichnen (Patientenaufkleber).

Bitte informieren Sie uns Uber besondere Infektiositdt von Untersuchungsmaterialien, durch einen
Vermerk auf dem Auftragsformular und/oder durch einen Aufkleber "Infectious Material" auf den Blut-
Réhrchen.

Hinweis:

e Nach den Vorgaben der zusténdigen Fachgesellschaften und unseres QM-Systems muss
unbeschriftetes Probenmaterial verworfen werden.

e Die Kontamination des Untersuchungsmaterials mit dem Material anderer Personen ist
unbedingt zu vermeiden, da sonst durch nachfolgende Amplifikationsschritte (PCR), welche
bei den meisten Untersuchungsverfahren zum Einsatz kommen, die Gefahr von
Fehlinterpretationen besteht.

7.2 Untersuchungsmaterial

Sie kdnnen uns nachfolgend gelistetes Material zusenden. Die Mengen und Lagerbedingungen
entnehmen sie bitte der Tabelle.

Probenmaterial xg:;enl Lagerung ;rlza:'::ggrt/ GefaRe Bemerkungen
EDTA-BIlut! 2x2,7ml 4°C Ungekuhlt z.B. Sarstedt Bei Kleinkindern
(problemlos | (20-25°C) EDTA- und Neugeborenen
bis zu einer Monovette (rot) | sind auch 1-2 mi
Woche) ausreichend.
DNA! 5 ug 4°C Ungekiihlt steriles 1,5 ml — | Mindestens 50
(20-25°C) 2 ml Reaktions- | ng/pl
gefaly
Mundschleimhaut- | mind. 4 Stiick | 4°C Ungekuhlt | z.B. Sarstedt nur fir Nachweise
abstriche (20-25°C) Forensik bekannter fam.
Abstrichtupfer Varianten / keine
Gendosisanalysen
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Nicht fixiertes mind. 3 mm x 4°C 2-8 °C gut In PBS* oder NaCl*
Gewebe (Biopsie) | 3 mm z.B. gekuhlt | verschlossenes
Stanzbiopsie auf Eis; Reaktionsgefal
schnellst-
moglich
verschicken
Chorionzotten 30-50 mg 4°C Ungekuhlt steriles 1,5 ml — | PBS*, NaCl* oder
(+ 2 ml EDTA-BIut | Zottengewebe, (20-25°C) 2 ml Reaktions- | Zellkultur-/
der Mutter) nach schnellst- gefal® Transportmedium
Moglichkeit mdglich
vorsortiert verschicken
Fruchtwasser 15-20 ml RT Ungeklhlt sterile in verschlossener
(+ 2 ml EDTA-Blut (20-25°C); Einmalspritze Punktionsspritze
der Mutter) schnellst-
moglich
verschicken

1 = gekennzeichnetes Untersuchungsmaterial ist Bestandteil der akkreditierten Untersuchungsverfahren, * PBS = phosphate buffered
saline, NaCl = Kochsalz-Lésung (0,9%)

Die Bearbeitung von Material, welches hier nicht gelistet ist, erfolgt nur nach vorheriger Absprache
(Tel.: +49 (0) 761 270 70270, E-Mail: Team Molekulargenetik)

7.21 EDTA-Blut

Fir alle Untersuchungsarten werden mindestens 2 x 2,7 ml EDTA-Blut benétigt. Sollte die Extraktion
keine ausreichenden Konzentrationen ergeben, ist es mdglich, dass ein weiteres Mal Blut
angefordert wird. Lithium-Heparin-Blut wird generell nicht fur Sequenz- und Gendosisanalysen
akzeptiert, da Heparin sich an die DNA anlagert und im Folgenden die PCR-Reaktion stéren kann.
Aus diesem Grund ist die Abnahme von Blut in EDTA-R6hrchen notwendig.

7.2.2 DNA

Fir unsere Analysen werden in der Regel 5 ug DNA bendétigt. Um einen optimalen Arbeitsablauf zu
gewahrleisten, dirfen eingeschickte DNA-Proben die Konzentration von 50 ng/pl nicht
unterschreiten. Fir die Durchfiihrung von Gendosisanalysen wird qualitativ hochwertige DNA
bendtigt. Beim Einsenden sollte die DNA-Extraktionsmethode sowie das Gewebe bzw. Material, aus
dem die DNA isoliert wurde, angegeben werden.

7.2.3 Mundschleimhautabstrich

Mundschleimhautabstriche sind in der Regel nur fir die Untersuchung von Genen mit bis zu drei
kleinen Exons geeignet. Auch fliir Untersuchung von bereits bekannten familiaren Varianten sind
solche Proben geeignet. Grundsatzlich sind Mundschleimhautzellen nicht fiir die Durchfiihrung von
Gendosisanalysen geeignet.

7.2.4 Nicht fixiertes Gewebe (Biopsie)

Fir die Untersuchung von nicht fixietem Gewebe werden mindesten 3mm x 3mm grofe
Stanzbiopsien bendtigt. Diese missen in einem sterilen, gut verschlossenen Reaktionsgefal (1,5/2
ml) aufbewahrt werden. Idealerweise werden die Proben in PBS aufgenommen. Eine NaCl-Ldsung
ist ausschlieBlich fur die kurzzeitige Aufbewahrung oder den Transport geeignet.
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7.2.5 Chorionzotten

Zur pranatalen Diagnostik werden praparierte native Chorionzotten (nach Chorionic Villi Sampling,
CVS; Entnahme durch Frauenarzte ab der 12.-14. Schwangerschaftswoche), kultivierte Zellen nach
CVS oder bereits isolierte DNA aus Chorionzotten oder kultivierten Zellen angenommen. Nach
Méoglichkeit sollten mindesten 30-50 mg vorsortiertes Chorionzottengewebe eingeschickt werden.
Zudem werden mindestens 2 ml EDTA-Blut der Mutter benétigt, um eine Kontamination der fetalen
Proben mit mutterlicher DNA auszuschlieRen (nach den Leitlinien des BVDH (Berufsverband
deutscher Humangenetiker)).

7.2.6 Fruchtwasser

Fur eine pranatale Diagnostik an DNA aus nativem Fruchtwasser werden mindestens 15-20 mi
Fruchtwasser bendtigt. Kultivierte Fruchtwasserzellen oder bereits isolierte DNA aus nativem
Fruchtwasser oder aus kultivierten Zellen werden ebenfalls angenommen. Zudem werden
mindestens 2 ml EDTA-Blut der Mutter bendétigt, um eine Kontamination der fetalen Proben mit
mutterlicher DNA auszuschlieBen (nach den Leitlinien des BVDH (Berufsverband deutscher
Humangenetiker)).

Material fiir eine préanatale Diagnostik wird nur nach vorheriger Anmeldung
entgegengenommen (Tel.: +49 (0) 761 270 70270).

7.3 Probengewinnung

7.3.1 Blutentnahme

Detaillierte  Erlauterungen  zur  Blutentnahme  finden Sie  unter diesem  Link:
.Blutentnahme mit der S-Monovette®. Auf eine genaue Beschreibung des Vorgangs wird an dieser
Stelle verzichtet, da die Blutentnahme stets durch entsprechend geschultes Personal zu erfolgen
hat. Bitte achten Sie auf eine gute Durchmischung mit dem Antikoagulans!

7.3.2 Entnahme eines Wangenschleimhautabstrichs (Mundschleimhaut)
Fassen Sie das Entnahmebesteck bitte nur am Stiel und mit Handschuhen an. Die Durchfiihrung
des Mundschleimhautabstriches sollte wie folgt durchgefuhrt werden:

e Den Wattestabchenkopf an der Innenseite der Wange der zu testenden Person ca. 10 — 20
Mal mit gleichzeitigem Gegendruck von aufden reiben, Wattestabchen dabei drehen.
e Anschlieend das Gefald verschlieRen.

7.3.3 Weitere Primérproben

Fir die Entnahme anderer Primarproben (z.B. Chorionzotten (siehe 7.2.5)*, Fruchtwasser (siehe
7.2.6)*, Abortmaterial, Biopsien, etc.) ist in der Regel ein operativer Eingriff notwendig. Auf die
Beschreibung zur Entnahme wird daher an dieser Stelle verzichtet. Sterile Abnahmebedingungen
werden vorausgesetzt. Fir Rickfragen stehen wir Ihnen natirlich zur Verfigung.

*Entsprechend den Leitlinien des BVDH (Berufsverband deutscher Humangenetiker) schlieBen wir
bei prénatalen Proben eine Kontamination der fetalen Probe mit maternalen Zellen aus und bitten
hierfiir um die Zusendung von 2 ml EDTA-Blut der Multter.
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7.3.4 Entsorgung des bei der Probenentnahme verwendeten Materials

Das bei Probenentnahme verwendete Material muss in dafir vorgesehenen Spezialbehaltern
gesammelt und anschlielend -sofern vorhanden- der zentralen Abfallentsorgung zugefihrt werden.
Falls nicht, missen die Materialien durch Autoklavierung dekontaminiert werden.

8 Probentransport

Der Transport von Untersuchungsmaterial innerhalb des Universitatsklinikums erfolgt gemaf der
Verfahrensanweisung ,Innerbetrieblicher Transport von biologischen und medizinischen Proben
(UN3373) (uniklinik-freiburg.de) und wird durch die klinikumsinternen Transportdienste durchgefihrt.

Der Versand von externen diagnostischen Proben erfolgt durch die Post, Kurierdienste oder
Fahrdienste und unterliegt somit dem Gefahrgutrecht (Gefahrgutverordnung Stralle, Eisenbahn und
Binnenschifffahrt (GGVSEB)), da o&ffentliche Verkehrswege benutzt werden.

Patientenproben, bei denen lediglich eine minimale Wahrscheinlichkeit besteht, dass sie
Krankheitserreger enthalten, kbnnen bei Einhaltung der folgenden Verpackungsbedingungen als
freigestellte medizinische Proben ohne Angabe einer UN-Nummer versendet werden (,P 650 light®):

e Verpackungsaufdruck: ,FREIGESTELLTE MEDIZINISCHE PROBE" und ,EXEMPT
HUMAN SPECIMEN®

e Primarverpackung, flissigkeitsdicht (Probengefals, Monovette)

e Sekundarverpackung, flussigkeitsdicht (Schutzhtille mit saugfahigem Material)

e ausreichend feste Aul3enverpackung

FUr diagnostische Proben der Kategorie B (UN-Nr. 3373) ist die Verpackung gemaf
Verpackungsanweisung P650 durchzufiihren:

e Primarverpackung, flissigkeitsdicht (Probengefals, Monovette)
e Sekundarverpackung, flissigkeitsdicht (Schutzhulle mit saugfahigem Material)
e Umverpackung, MindestgréfRe 10 x 10cm

Die AufRenverpackung muss folgende Kennzeichnungen tragen:

e UN-Nummer 3373
e Biologischer Stoff Kategorie B
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P650 ,light”
AuBenverpackung o
flexibel
Schutzgefal

[Sekundarverpackung)
Saugeinlage

Probengefal
(Priméargefal)

P650

AuBenverpackung i
starr, bauartgepruft,
BAM-zertifiziert [

(Quelle: Siisse Labortechnik)

Hinweis:

Als Versender obliegt Ihnen die ordnungsgemélle Verpackung und Kennzeichnung des
Probenmaterials sowie die Einhaltung des Schutzes von Patientendaten. Gern unterstiitzen wir Sie
bei der gesetzeskonformen Zusendung von Patientenproben, s. Sicherheit beim Probentransport.

Bitte beachten Sie, dass das Institut fiir Humangenetik keine Versandkosten fiir Proben
tibernimmt.

9 Begleitdokumente

Alle erforderlichen Formulare kdnnen auf unserer Homepage heruntergeladen werden. Fir einen
Untersuchungsauftrag benétigen Sie das Formular ,Anforderungsformsformular_Molekulargenetik®.
Das Dokument ist in vier Abschnitte aufgeteilt und umfasst grundlegende Angaben zum Patienten
(Seite 1), die Einwilligung zur Durchfihrung der genetischen Untersuchung (Seite 2-3), eine
allgemeine Patientenaufklarung (Seite 4) sowie die Ubersicht des gesamten molekulargenetischen
Diagnostikangebots (Panel-Diagnostik, Seite 5 ff.) und den Zusatzbdgen zur Anforderung einer
(Trio) Exomsequenzierung (Whole Exome Sequencing) (Seite 7 ff.). Wir méchten Sie darum bitten
alle relevanten Informationen zum Patienten (insbesondere zur Indikation, Anamnese und
Familienanamnese) in allen Abschnitten so genau wie moglich anzugeben. Um eine schnelle und
datenschutzkonforme Kommunikation zu gewahrleisten bitten wir um eine Angabe der
Patientenidentifikation bei jedem Kontakt. Bitte beachten Sie zudem alle Hinweise auf den jeweiligen
Vordrucken. Drucken Sie die entsprechenden Formulare aus und unterschreiben diese an
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entsprechender Stelle. Der Abschnitt ,Patientenaufklarung vor genetischen Analysen gemai § 9
Gendiagnostikgesetz (GenDG)“ ist zum Verbleib beim Patienten vorgesehen. Die unterschriebene
Einverstandniserklarung nach GenDG verbleibt im Original bei Ihnen, die Kopie erhalten wir.
Vergleichen Sie vor dem Versand nochmals die Angaben der Patientenstammdaten mit der
Beschriftung der Probe(n).

Wir_mochten dringend darauf hinweisen, dass unvollstidndige bzw. nicht korrekt ausgefillte
Diagnostikauftrdge nach GenDG §8 Abs. 1 nicht bearbeitet werden diirfen. Diagnostikauftrage, die
nicht innerhalb von 20 Werktagen vollstdndig vorliegen, werden storniert und das eingesendete
Material vernichtet (siehe hierzu Kapitel 10.1 ,Ablehnung von Untersuchungsauftragen®).

9.1 Bendotigte Unterlagen

Folgende Unterlagen missen uns vor Beginn der Analyse vorliegen:

e Einwilligungserklarung: vom Patienten (und/oder des gesetzlichen Vertreters) und vom
anfordernden Arzt unterschrieben

e das vom anfordernden Arzt ausgefiillte und unterschriebene Anforderungsformular:
hier muss ersichtlich sein, welche Analyse durchgefihrt werden soll, bzw. welches Gen
untersucht werden soll

e Abrechnungsinformationen:
- gesetzlich versichert
- privat versichert / Selbstzahler
- stationar

e bei gesetzlich versicherten Patienten einen Laborschein Nr. 10 (Uberweisungsschein fiir
in-vitro-diagnostische Auftragsleistungen), ausgestellt auf Humangenetik (s. auch
Abschnitt 7.3)

e bei privat versicherten Patienten sowie Selbstzahlern benétigen wir eine Zusage zur
Ubernahme der Kosten (von der Krankenkasse oder vom Patienten selbst); einen
Kostenvoranschlag erhalten Sie auf Anfrage.

Der zu untersuchende Patient sowie der anfordernde Arzt missen eindeutig ersichtlich sein. Gemaf
GenDG § 11 (2) darf das Ergebnis der Untersuchung bzw. der Befund nur der arztlichen Person
mitgeteilt bzw. verschickt werden, der die Untersuchung beauftragt hat.

Hinweis:

Im Rahmen der medizinischen Validierung werden alle Untersuchungsergebnisse dem aktuellen
Kenntnisstand entsprechend bewertet. Die Indikation sowie klinischen Angaben zum Patienten und
ggf. vorhandene Vorbefunde finden dabei Berticksichtigung. Sollte keine Indikation angegeben sein,
ist eine indikationsbezogene Wertung nicht méglich!

9.2 Folgeauftrage

Nach Abschluss des Diagnostikauftrages werden die Untersuchungsmaterialien unter geeigneten
Bedingungen gemal den Angaben aus der Einwilligungserklarung aufbewahrt bzw. bei nicht
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vorhandener Einwilligung bzgl. der Aufbewahrung des Untersuchungsmaterial gemal GenDG
umgehend vernichtet. Den Angaben entsprechend sind Untersuchungsnachforderungen moglich.

9.3 Laborschein Nr. 10: Uberweisungsschein fiir in-vitro-diagnostische

Auftragsleistungen (mit 2d-Barcode PDF 417)

Bitte verwenden Sie wenn mdglich Uberweisungsscheine mit PDF417 Barcode Bedruckung und
flllen Sie diese gemal den Vorgaben der KBV wie folg aus:

die Patientendaten (blauer Kasten)

das Ausstellungsdatum

das Geschlecht

Diagnose und Anforderung mussen zwingend separat angegeben werden! Bitte verwenden
Sie fir die Anforderung das Anforderungsformular auf unserer Homepage.
Diagnose/Verdachtsdiagnose mdéglichst als ICD10-Code: z.B. V.a. Q80.9 autosomal
rezessive kongenitale Ichthyose oder V.a. C50.9 erblicher Brust- und Eierstockkrebs
(gelber Kasten)

Auftrag: ,molekulargenetische Analyse und humangenetische Beurteilung (griiner Kasten)

Bitte denken Sie daran lhren Arztstempel mit Unterschrift, Auswahl: Kurativ/Praventiv und
die Quartalsangabe auf dem Schein anzugeben.

Hinweis: Uberweisungsfélle zur ausschlieBlichen Erbringung von Leistungen des Kapitels 11 EBM
(Humangenetik) belasten nicht Ilhr Laborbudget.
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10 Probenannahme
Um die Ergebnisqualitat zu sichern, werden folgende Kriterien abgeglichen:

e Identitatssicherheit
> Uberprifung auf Vollstandigkeit der Patienten- und Kontaktdaten
» Abgleich der Patientendaten (Anforderungsschein mit Blutprobe)

¢ Plausibilitatsiiberpriifung
Ubereinstimmung der angeforderten Diagnostik mit Art des Untersuchungsmaterials,
Materialmenge sowie Verwendung des geforderten Primarprobengefales (z.B. Anti-
koagulanz, etc.)

e Sonstige Auffalligkeiten/ Storfaktoren
z. B. Hamolyse, geronnene Blutprobe, etc.

Das Untersuchungsmaterial wird bei Probeneingang einmalig mit einer patientenspezifischen ID-
Nummer etikettiert. Diese wird bei samtlichen Arbeitsschritten beibehalten. Dadurch ist die
Probenidentifikation in allen Phasen der Analyse und auch bei Teillagerung in unserem Labor
gewabhrleistet.
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10.1 Ablehnung von Untersuchungsauftragen

Eingesendetes Untersuchungsmaterial wird grundsatzlich angenommen, geprift und geman
Einwilligungserklarung asserviert. Sind alle Kriterien erfullt kann der Diagnostikauftrag bearbeitet
werden.

Ausnahmen:
e Fehlende / unvollstandig ausgefullte Einwilligungserklarung des Patienten bzw. fehlende
Unterschriften des einsendenden Arztes und/oder des Patienten
e Unvollstandig ausgefullte Anforderungsformulare (z.B. nicht ersichtlich welche Art der
Diagnostik angefordert wird)
¢ der angeforderte Untersuchungsauftrag befindet sich auf3erhalb des Leistungsspekirums

e die Probe ist dem Patienten nicht zweifelsfrei zuordenbar (z.B. unbeschriftetes
Probematerial, widerspruchliche Angaben auf Anforderung und Proben)
e Probe ohne Absender (keine Rickfragen moglich)

¢ die Probe befindet sich in einem Zustand, welcher nicht fir die angeforderte Diagnostik bzw.
weitere Verarbeitung geeignet ist (zu wenig Material, Blutprobe koaguliert etc.)

o die Probe weicht von den oben beschriebenen akzeptierten Untersuchungsmaterialien ab
und kann nicht fir die molekulargenetische Diagnostik verwendet werden

Sofern mdéglich, werden Sie als Einsender in diesen Fallen von uns umgehend nach Probeneingang
schriftlich informiert. Bitte haben Sie Verstandnis, dass wir gemafl GenDG §8 ohne ausgefiillte und
vom Patienten und aufklarenden Arzt unterschriebene Einwilligungserklarung nicht diagnostisch
tatig werden durfen.

Diagnostikauftrdge, die nicht innerhalb von 20 Werktagen vollstandig vorliegen, werden storniert und
das eingesendete Material vernichtet.

11 Aufbewahrung untersuchter Proben

Eine Aufbewahrung von Untersuchungsmaterial nach Abschluss der Analyse ist nur bei
entsprechender Einwilligung des Patienten zur Aufbewahrung moglich. Dies dient ggf. der
Nachprufbarkeit der Ergebnisse, der Veranlassung eventueller Zusatzuntersuchungen (auch
wissenschaftlicher Art) und laborinternen Qualitatskontrollen. Es besteht jederzeit die Mdglichkeit,
diese Einwilligung (auch in Teilen) zu andern bzw. zu widerrufen.

12 Qualitatssicherung im Labor

Das molekulargenetische Labor des Instituts fir Humangenetik arbeitet gemaf den Leitlinien des
Berufsverbandes deutscher Humangenetiker (BVDH) und der Deutschen Gesellschaft fiir
Humangenetik (GfH). Die Diagnostik erfolgt nach den Richtlinien der Bundesarztekammer (RILIBAK)
und erflllt die Anforderungen des Gendiagnostikgesetzes (GenDG). Die Labore beteiligen sich an
der Qualitatssicherung des European Molecular Genetics Quality Network (EMQN), CF EQA und
des BVDH.
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Haben Sie Lob, Beschwerde oder Anregungen? Wir freuen uns Uber lhre Rickmeldung unter:
Team Molekulargenetik oder auf unserer Homepage unter Anregungen & Kritik.

13 Datenschutz

Der Schutz der persdnlichen Angaben unterliegt dem Artikel 13-2 EU-DSGVO flr Patientinnen und
Patienten. Weitere Information finden Sie unter:
Datenschutz | Universitatsklinikum Freiburg (uniklinik-freiburg.de).
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