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1. Vorwort

Sehr geehrte Einsenderinnen und Einsender,

auf den nachfolgenden Seiten mdéchten wir lhnen wichtige Hinweise zur Entnahme und zum Versand
von Proben fiir die humangenetische Diagnostik in der Medizinischen Genetik des MVZ am Klinikum
Oldenburg GmbH geben. Sollten Sie weitere Fragen haben, nutzen Sie bitte die angegebenen
Kontaktmaoglichkeiten (siehe 2.1. Kontakt). Wir stehen lhnen gern unterstiitzend zur Seite.

Sie finden alle Informationen und erforderlichen Unterlagen auch auf unserer Internetseite.

2. Aligemeine Information

Das Universitatsinstitut fir Medizinische Genetik vertritt das Fach Humangenetik im MVZ am Klinikum
Oldenburg und an der Carl-von-Ossietzky-Universitat Oldenburg im Bereich der Krankenversorgung,
der Lehre und der Forschung. Zum Bereich der Krankenversorgung gehoren die klinisch-genetische
Ambulanz in der Brandenburger Strale 21a sowie das diagnostische Labor fiir Molekulargenetik in der
Rahel-Straus-StraRRe 10.

Eine vollstandige und aktuelle Ubersicht zum diagnostischen Leistungsangebot unseres Instituts finden

Sie auf unserer Internetseite.

2.1. Kontakt

Die Homepage des Universitatsinstituts fiir Medizinische Genetik finden Sie im Internet unter

https://universitaetsmedizin-oldenburg.de/uni-kliniken-und-institute/klinikum-oldenburg/institut-

fuer-medizinische-genetik.

Die Postanschrift des Labors flir molekulargenetische Diagnostik lautet:

Klinikum Oldenburg A6R
Diagnostikzentrum (Medizinische Genetik)
Rahel-Straus-Str. 10

26133 Oldenburg

Kontaktinformationen fiir aligemeine Laboranfragen:
Tel.: +49-441-403-2406
Fax.: +49-441-403- 2832
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E-Mail: labor.medgen@klinikum-oldenburg.de
Bereichsleitung molekulargenetisches Labor:
Dr. rer. nat Gregor Dombrowsky

E-Mail: labor.medgen@klinikum-oldenburg.de

Dr. rer. nat. Yvonne Lisa Behrens (stellvertretende Laborleiterin)

E-Mail: labor.medgen@klinikum-oldenburg.de

2.2. Annahmezeiten

Montag bis Freitag 8.00 Uhr bis 16.00 Uhr (oder in eiligen Fallen nach telefonischer Absprache)
3. Prdanalytik

3.1. Einwilligung nach Gendiagnostikgesetz

Nach dem Gendiagnostikgesetz (GenDG) ist der Patient/die Patientin vor jeder genetischen
Untersuchung von der/dem verantwortlichen Arzt/Arztin Giber Art und Umfang der Untersuchung
sowie mogliche Befunde und Nebenbefunde aufzuklaren. Dabei sind die Einwilligung der Patientin/des
Patienten zur Untersuchung sowie der Wille der Patientin/des Patienten zum Verbleib des Materials
schriftlich zu dokumentieren. Ein Formular zur Einwilligung der Patientin/ des Patienten gemaR GenDG
stellen wir auf unserer Internetseite zur Verfligung. Wir bitten Sie fir jede Untersuchung die aktuell

gliltige Version des Formulars neu herunterzuladen.

3.2. Geeignete Untersuchungsmaterialien

Fir die humangenetische Diagnostik werden kernhaltige Zellen bendtigt aus denen DNA extrahiert
wird. Informationen zur Vorbereitung der Patientinnen/Patienten sind nachfolgend den Abschnitten
zur Probenentnahme zugeordnet.

Untersuchungsmaterialien fiir molekulargenetische Analysen

Materialien ohne Riicksprache
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DNA (flissig oder lyophilisiert [gefriergetrocknet])

7-10 ml EDTA-Blut (bei Neugeborenen oder Kleinkindern wenn maéglich 1-2 ml)

14-20 ml EDTA-BIut bei Patientinnen unter Chemotherapie

Falls Sie uns Untersuchungsmaterial schicken mochten, das hier nicht aufgefiihrt ist, bitten wir
ebenfalls um Kontaktaufnahme (siehe 2.1. Kontakt). Zurzeit bieten wir noch keine pranatale Diagnostik
an. Wir weisen darauf hin, dass wir zum jetzigen Zeitpunkt nur die o.g. Materialien im akkreditierten
Rahmen analysieren kdnnen. Untersuchungen an anderen Materialien kénnen nach Richtlinie der

Bundesarztekammer auch gemacht werden.

3.3. Probengewinnung, Probenlagerung und Versand

3.3.1. DNA
Die Menge der bendtigten DNA ist abhangig von der Fragestellung (zwischen 50 ng und 50 pg). Wir
bitten im Zweifelsfall um Ricksprache. Der Versand ist nicht zeitkritisch und kann auf dem Postweg

erfolgen.

3.3.2. EDTA-Blut
Die Blutentnahme muss unter hygienischen Bedingungen erfolgen. Die GefaRe sollten nicht wieder
geoffnet oder das Blut umgefiillt werden, am besten geeignet sind Monovetten. Ein offenes System

sollte nur bei Sauglingen angewendet werden.

Das Blut kann entweder nach dem Aspirations- oder nach dem Vakuumprinzip entnommen werden.
Auf eine genaue Beschreibung des Vorgangs wird an dieser Stelle verzichtet, da die Blutentnahme stets
durch entsprechend geschultes Personal zu erfolgen hat. Die zur Entnahme verwendeten Materialien

sind ordnungsgemaR zu entsorgen.

Bitte achten Sie unbedingt darauf, dass fiir Ihre gewiinschte Untersuchung die geeignete Blutprobe
eingesandt wird. Fir eine molekulargenetische Untersuchung wird EDTA-Blut bendtigt, Heparin
hemmt die PCR. Nach Blutentnahme sollte die Blutprobe direkt ans Labor tibersandt werden. Ist dies
nicht moglich, kann die Blutprobe bis zum schnellstmoglichen Versand im Kihlschrank gelagert

werden. Die Probenrohrchen sind farbcodiert (z.B. EDTA-Monovetten der Firma Sarstedt sind rot).

Erstellung: 10.05.2023 LiRewski, Christina Version: 5.0
Priufung: 10.06.2026 Dombrowsky, Gregor
Genehmigung:  10.06.2026 Hitz, Marc-Phillip Seite: 4 von 11

Dieser Ausdruck ist nur nach Abgleich mit dem aktuellen Online-Dokument gultig!



KEINIKUM  GeN-iNFO-Praanalytikhandbuch
OLDENBURG

Universitdtsmedizin

Universitatsinstitut fir Medizinische Genetik
Oldenburg

Um ein optimales Mischungsverhaltnis zwischen Blut und Antikoagulans zu erhalten, sollten die
Réhrchen moglichst bis zur vorgesehenen Markierung mit Blut gefiillt und durch mehrmaliges,
vorsichtiges Schwenken grindlich durchmischt werden. Wir bendtigen 7-10 ml EDTA-Blut (bei
Neugeborenen oder Kleinkindern, wenn moglich 1-2 ml und bei Patientinnen unter Chemotherapie
14-20 ml). EDTA-Blutproben sollten nach Mdoglichkeit nicht Ianger als 3 Tage bei Raumtemperatur (ca.
18 bis 24 °C) gelagert werden. Ein ungekihlter Versand mit der Normalpost ist daher moglich, aber der

Versand Uiber das Wochenende sollte vermieden werden.

3.4. Versand

Proben kénnen postalisch oder per Kurierdienst an die MedizinischeGenetik geschickt werden (siehe
2.1. Kontakt). Der Versand von Probenmaterial Gber das Wochenende sollte, wenn moglich, vermieden
werden. Einsendungen sensibler Proben sollten telefonisch angekiindigt werden. Dabei sollte das

Material direkt nach der Entnahme per Kurierdienst verschickt werden.

Bei Fragen stehen wir lhnen selbstverstandlich gern zur Verfiigung (siehe 2.1. Kontakt).

3.5. Entsorgung des bei der Probenentnahme verwendeten Materials

Das bei der Probenentnahme verwendete Material muss in dafiir vorgesehenen Spezialbehaltern
gesammelt und anschliefend, sofern vorhanden, der zentralen Abfallentsorgung zugefiihrt werden.

Falls dies nicht moglich ist, mlssen die Materialien durch Autoklavierung dekontaminiert werden.

3.6. Probenidentifikation und Laboranforderung

Jedes Probenmaterial muss mindestens mit Name, Vorname und Geburtsdatum der Patientin/des
Patienten und dem Entnahmedatum beschriftet sein, um eine eindeutige Identifikation zu
ermoglichen. Bitte beachten Sie, dass nicht beschriftete Proben fiir eine Untersuchung nicht
verwendet werden koénnen. Eine Beschriftung des Transportbehéltnisses (beispielsweise
Versandrohrchen) ist nicht ausreichend. Die Beschriftung muss direkt an der Probe (beispielsweise
Monovette) angebracht sein. Weiterhin sind fiir die Durchfiihrung einer humangenetischen Analyse
folgende Unterlagen erforderlich:

- Vollstdndig ausgeflltes Anforderungsformular, inkl. klinischer Angaben zur/zum Patientin mit

Verdachtsdiagnose, angeforderter Analytik und den Kontaktdaten der Ansprechpartnerin/des

Ansprechpartners
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- Einwilligungserklarung fir die genetische Diagnostik gemaR GenDG, welche von der
Patientin/dem Patienten bzw. deren/dessen gesetzlichen Vertreterin sowie der/dem
aufklarenden Arzt/Arztin unterschrieben sein muss. Die Einwilligungserklarung muss auch eine
klare Aussage (iber den kiinftigen Verbleib der Probe enthalten. Die humangenetische
Untersuchung von nicht-einwilligungsfdahigen Personen (Kinder, Jugendliche, Betreute) ist
generell nur mit Zustimmung der Erziehungsberechtigten bzw. der/s Betreuer/Betreuerin
durch deren Unterschrift auf der Einwilligungserklarung zulassig.

- Bei gesetzlich Versicherten: Laboriberweisungsschein Muster 10 des aktuellen Quartals.
Humangenetische Leistungen belasten das Laborbudget des anfordernden Arztes nicht.

- Bei privat Versicherten: Teilen Sie uns bitte die Rechnungsanschrift mit. Die Kostenlibernahme
muss vor Beginn der Analysen geklart sein. Auf Anfrage erstellen wir lhnen fiir Privatpatienten
einen Kostenvoranschlag. Alternativ kdnnen Sie uns auch die Kostenlibernahme zusichern. In
diesem Fall kann mit der Analyse sofort begonnen werden und es muss nicht auf die
Kostenzusage der Krankenkasse gewartet werden.

- Wenn moglich aussagekraftige arztliche Befunde (bitte vollstandig und im Original) sowie der
zusammenfassende Arztbrief (in Kopie)

3.6.1. Bearbeitungszeiten

Mit folgender Bearbeitungsdauer kdnnen Sie rechnen:

NGS Untersuchungen: Gen-Panel bis zu 8 Wochen; Exom/Genom bis zu 10 Wochen. Eilige
Untersuchungen: bis zu 4 Wochen oder nach Riicksprache.

Genotypisierungen flr DPYD: bis zu 1 Woche.

Genotypisierungen fir HLA-B27, F2/F5, : bis zu 2 Wochen.

Segregationsanalysen bei Angehérigen von intern bekannten Patienten bzw. gezielte Testung auf
Vorliegen einer Variante: bis zu 4 Wochen.

In dringenden Ausnahmefallen, sowie Untersuchungen im Rahmen des Zentrums fiir familidren Brust-
und Eierstockkrebs, kdnnen die meisten Untersuchungen in einem kiirzeren Zeitrahmen ausgewertet
werden. Wir bitten in diesem Fall vorab um eine telefonische Riicksprache mit der Laborleitung der
Medizinischen Genetik.

3.6.2. Nachforderungen zusatzlicher Untersuchungen

Zusétzliche Untersuchungen, die nicht auf dem urspriinglich eingesandten Auftragsformular vermerkt

sind, kdnnen ausgefihrt werden, sofern noch gentigend Untersuchungsmaterial (DNA) vorhanden ist
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(siehe 3.10. Aufbewahrung, Zusatzuntersuchungen) und eine Einwilligung der Patientin/ des Patienten
gemall GenDG vorliegt. Nach Diagnostik verbleibendes Patientlnnen-Material wird in der Regel

asserviert, sofern die entsprechende Einwilligung vorliegt.

3.7. Dringlichkeit der Anforderungen

Bitte teilen Sie uns mit, wenn bei einer gewiinschten Untersuchung eine Schwangerschaft bei einer
Familienangehorigen besteht, fiir die oder fiir deren Nachkommen das Ergebnis der gewlinschten
Untersuchung von Bedeutung sein kdnnte.

Bei weiteren Grinden flr eine eilige Bearbeitung des Auftrags (z.B. bei Therapierelevanz der
Ergebnisse), bitten wir um einen Vermerk auf dem Einsendeschein sowie ggf. um eine telefonische
Ricksprache. Wenn moglich bitten wir Sie, fiir therapierelevante Analysen anzugeben, zu welchem
Zeitpunkt das Analyseergebnis spatestens bendtigt wird (beispielsweise zu einem geplanten

Operationstermin oder dem Beginn der Bestrahlung).

3.8. Verzogerte Bearbeitung/Nichtbearbeitung von Untersuchungsmaterialien oder

Generierung von suboptimalen Untersuchungsergebnissen

Folgend sind mégliche Griinde aufgelistet, die eine verzogerte Bearbeitung /Nichtbearbeitung von
Untersuchungsmaterialien oder die Generierung eines nicht optimalen Untersuchungsergebnisses zur

Folge haben:

- Probe ohne Absender (keine Riickfragen moglich)
- Probe nicht eindeutig einem Auftrag zuzuordnen (Identifizierung auch nach Riicksprache mit
Einsender unsicher/unmaoglich)

- Probe nicht eindeutig einem Patienten/einer Patientin zuzuordnen

- unklarer Untersuchungsauftrag innerhalb der Haltbarkeit der Probe nicht zu klaren

- Probe fir die Untersuchung ungeeignet (z.B. Blutprobe koaguliert, Serum ohne Blutzellen)

- zu wenig Material
Sofern moglich, werden Sie als Einsenderln in diesen Fallen von uns sofort nach Probeneingang
informiert. Bitte haben Sie Verstandnis, dass wir nach dem geltenden Gendiagnostik-Gesetz (GenDG)
ohne ausgefiillte und von dem/der Patienten/in und der/dem aufklirenden Arzt/Arztin
unterschriebene Einwilligungserklarung nicht diagnostisch tatig werden dirfen. Auch fir die

Asservierung von DNA oder anderem Patientenmaterial benétigen wir eine Einwilligung nach GenDG.
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3.9. Verpackung

Beim Einpacken der Probe sollten Sie darauf achten, dass das Material mit einem wasserfesten Stift
oder einem Klebeetikett mit mindestens Vor- und Zunamen sowie dem Geburtsdatum des Patienten
beschriftet ist.
Patientenproben, bei denen nur eine minimale Wahrscheinlichkeit besteht, dass sie Krankheitserreger
enthalten, kénnen bei Einhaltung geringer Verpackungsanforderungen als freigestellte medizinische
Proben ohne Angabe einer UN-Nummer versendet werden. Die Verpackung muss dreiteilig aufgebaut
sein und jegliches Freiwerden des Inhalts wirksam verhindern kénnen.
- Primargefal (flussigkeitsdichtes, unzerbrechliches ProbengefaR, wie Monovette etc.)
- Sekundarverpackung
- AuBenverpackung mit dem Aufdruck: ,,FREIGESTELLTE MEDIZINISCHE PROBE” (nur fiir den
internationalen Transport auch: ,EXEMPT HUMAN SPECIMEN®).
Weder Sekundar- noch AulRenverpackung muss starr sein.
Potenziell infektiose Proben der Kategorie B (Patientenproben, die HIV-Erreger, Hepatitis-Erreger oder
auch MRSA-Bakterien enthalten) sind, wenn sie im oOffentlichen Bereich transportiert wird, als
Gefahrgut eingestuft und unterliegen damit den gesetzlichen Vorschriften und Bestimmungen des
Europidischen Ubereinkommens zur internationalen Beférderung gefihrlicher Giter auf der StraRe
(ADR). Die Probenverpackung besteht aus drei Teilen:
- Primargefal (flussigkeitsdichtes, unzerbrechliches ProbengefaR, wie Monovette etc.)
- Sekundarverpackung  (flussigkeitsdichtes  Schraubréhrchen, mit  absorbierendem
Aufsaugmaterial)
- AuBenverpackung (Karton fiir Postversand, mit der Kennzeichnung: ,BIOLOGISCHER STOFF,
KATEGORIE B“ sowie Aufkleber oder Aufdruck fiir Gefahrgut nach UN 3373)
Bitte beachten Sie, dass der an uns versandten Probe unbedingt eine unterschriebene
Einwilligungserklarung zur Durchfliihrung einer genetischen Untersuchung gemdR GenDG, ein

ausgefillter Untersuchungsauftrag sowie Angaben zur Kostenabrechnung beizufiigen sind.

3.10. Aufbewahrung untersuchter Proben, Zusatzuntersuchungen

Die Medizinische Genetik im MVZ am Klinikum Oldenburg bewahrt Untersuchungsmaterialien zum
Zweck der Nachprifbarkeit der Ergebnisse und fir eventuelle Zusatzuntersuchungen (auch

wissenschaftlicher Art) gemaR des auf der Einwilligungserklarung durch die/den Patientin/Patienten
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bzw. dessen/deren Erziehungsberechtigte/n/Betreuerin dokumentierten Willens auf. Es besteht
jederzeit die Moglichkeit, dieser Vorgehensweise zu widersprechen.

Bei molekulargenetischen Untersuchungen wird in der Regel (sofern die Einwilligung hierzu vorliegt),
die verbleibende DNA asserviert. Eventuelle Zusatzuntersuchungen kdénnen nach Befundung des
Primarauftrags nur durchgefiihrt werden, wenn hierfiir das geeignete Material aufbewahrt wurde.
Dafuir sind in der Regel ein neuer Auftrag und die Einwilligung der Patientin/ des Patienten erforderlich.
Fir laborinterne Qualitatskontrollen sowie fiir wissenschaftliche Forschung mit der entsprechenden

Erlaubnis freigegebene Proben werden fiir diese Zwecke in pseudonymisierter Form verwendet.

4. Untersuchung von Kindern, Jugendlichen und Betreuten

GemaR S2 Leitlinien zur genetischen Diagnostik (BVDH und GfH) und § 14 GenDG kann bei Kindern,
Jugendlichen und nicht Einwilligungsfahigen eine genetische Untersuchung vorgenommen werden,
wenn die Diagnostik zur Vermeidung, Behandlung oder Vorbeugung einer Erkrankung erforderlich ist.
In der Richtlinie der Gendiagnostikkommission zu genetischen Untersuchungen bei nicht-
einwilligungsfahigen Personen (verdffentlicht am 27.07.2011) sind Anwendungsmoglichkeiten der

Bestimmungen festgehalten.

Eine pradiktive genetische Diagnostik im Kindesalter wird nur dann durchgefiihrt, wenn mit dem
Auftreten einer Erkrankung in diesem Lebensalter zu rechnen ist und wenn sinnvolle MalRnahmen zur
Pravention der Erkrankung selbst bzw. zur Pravention von Komplikationen oder zur Therapie ergriffen
werden koénnen. Fir eine erst im Erwachsenenalter auftretende (sog. spat manifestierende)
Erkrankung wird dagegen bei einem gesunden Kind in der Regel keine pradiktive Diagnostik
durchgefiihrt. Eine Ausnahme hiervon ist nur dann gegeben, wenn im Fall eines positiven
Untersuchungsergebnisses anerkannte, fir die Gesundheit des Kindes wichtige, medizinische
Interventionen angeboten werden kénnen. Eine genetische Beratung ist laut GenDG in diesem Fall
erforderlich. Die humangenetische Untersuchung von Kindern, Jugendlichen und Betreuten ist generell
nur mit Zustimmung der Erziehungsberechtigten bzw. der Betreuerin/ des Betreuers belegt durch

Unterschrift auf der Einwilligungserklarung zuldssig. Fir Rickfragen stehen wir natirlich gerne zur

Verfligung.

5. Befunde
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Unser Ziel ist, die angeforderten diagnostischen Untersuchungen ziigig durchzufiihren und die

Befundberichte Uber die Untersuchungsergebnisse zeitnah an den/die Einsenderin zu tGbermitteln.

6. Qualitatssicherung im Labor

Das molekulargenetische Labor des MVZ am Klinikum Oldenburg GmbH arbeitet gemaR den Leitlinien
flir humangenetische Diagnostik des Berufsverbandes deutscher Humangenetiker (BVDH) und der
Deutschen Gesellschaft fir Humangenetik e.V. (GfH). Die Diagnostik erfolgt nach den Richtlinien der

Bundesirztekammer (RiLiBAK) und erfiillt die Anforderungen des Gendiagnostik-Gesetzes (GenDG).

7. Datenschutz

Das Institut fir Medizinische Genetik richtet sich nach den Vorgaben der Datenschutzgrundverordnung
(DSGVOQ). Die Datenschutzrichtlinien des Klinikums Oldenburg werden befolgt (https://www.klinikum-

oldenburg.de/datenschutz).

8. Umgang mit Beschwerden

Beschwerden und Kritik kdnnen sowohl von Patienten und Angehdrigen als auch von Einsendern an
das zentrale Beschwerdemanagement des Klinikums Oldenburg gerichtet werden

(https://www.klinikum-oldenburg.de/ob-kritik ~ oder  gmkol@klinikum-oldenburg.de).  Sobald

Vorgange, die die Medizinische Genetik betreffen, sowohl Labor (Befunde, Bearbeitung von Auftragen,
etc.) als auch Ambulanz (Beratungen, Termine, etc.), eingehen, werden diese an uns weitergegeben.

Wir bearbeiten lhre Beschwerden schnellstmoglich und Sie erhalten eine Riickmeldung von uns.

9. Vorgehen bei Anderungen

Alle Anderungen sowohl im Leistungsspektrum als auch beziiglich der Vorgehensweise bei der

Primarprobenentnahme werden umgehend in der Online-Ausgabe dieses Handbuchs berlcksichtigt.

Anderungshistorie

Name Datum Version Beschreibung

Christina LiRewski 02.07.2024 2.0 Rechtschreibkorrektur, Anderungen in
Kapiteln: 2.1, 3.6.1

Christina LiBewski 18.11.2024 3.0 Hinzufiigen von Kapitel 8, Anderungen
in Kapiteln 3.6.1 und 4
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