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biobaNkiNg 2.0 iM iNSTiTuT für  
LaboraToriuMSMediziN
die qualitativen anforderungen an die Langzeitlagerung von kör-
perflüssigkeiten im rahmen klinischer Studien sind im zeitalter der 
omics-Technologien und der personalisierten Medizin sehr stark ge-
stiegen. Medizinische biobanken können durch die einhaltung von 
Qualitätsvorgaben und die strikte befolgung von standardisierten 
arbeitsanweisungen helfen diese anforderungen zu erfüllen. 
die Probenlagerung für Studienproben der universitätsmedizin Leip-
zig, sowie externer Partner, am institut für Laboratoriumsmedizin 
wurde im letzten Jahr an die Qualitätsvorgaben des modernen bio-
bankings angepasst und besteht auf der einführung von zwei neuen 
Qualitätsstandards:
für Studienproben, die für die Lagerung in der biobank vorgesehen 
sind, wird nun auch die bestimmung der sogenannten HiL-indices 
angeboten. dabei wird der grad an Hämolyse, ikterus und Lipämie 
in der Probe bestimmt und als Qualitätsindikator für spätere analysen 
mit der Studienprobe verknüpft. durch die qualitative bewertung der 
Proben ist in nächster zeit eine akkreditierung des biobankings an 
unserem institut nach diN eN iSo 17025 geplant. 
die bearbeitung und Lagerung von flüssigen bioproben wurde von 
uns an das etablierte Probenlagerungskonzept der Life-biobank 
angepasst. Hier konnten wir national und international beachtete 
Standards setzen (z.b. zander et al. 2013). im rahmen des aktuali-
sierten biobankingkonzepts unseres institutes erfolgte die einführung 
eines neuen röhrchenformats mit einem Probenvolumen von 0,5 ml, 
das für Lagertemperaturen bis zu – 196 °c geeignet ist (abb. 1). 
die röhrchen wurden in der Life-biobank getestet und lieferten eine 
exzellente Probenstabilität über einen zeitraum von mehr als 2 Jah-
ren. ein weiterer vorteil dieses röhrchenformats ist der integrierte 
2d-barcode. durch die automatisierte erfassung dieses barcodes 
und die Mitführung einer weiteren Proben-spezifischen codierung 
ist die zuordnung der Probe auch nach Langzeitlagerung bei tiefen 

Temperaturen eindeutig und problemlos möglich. eine einlagerung 
von bioproben im rahmen klinischer Studien kann jederzeit mit der 
Studienabteilung unseres institutes vereinbart werden:

koNTakT 
klinische Studien:  0341 9722450
biobank:  0341 9722486
 

abb 1.: Neues röhrchenformat mit 2d-barcode (oben) und dazugehörenden Scannern (unten)
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Mit einer inzidenz von ca. 3.300-5.800 ist die Mukoviszidose 
(oder cystische fibrose, cf)  eine der häufigsten angeborenen 
Stoffwechselerkrankungen in deutschland. Pathogenetisch liegt 
der erkrankung eine mutationsbedingte verminderte oder fehlende 
funktion von chloridkanälen zugrunde, weshalb es zu einer ver-
änderten Sekretzusammensetzung aller exokrinen drüsen kommt 
[1]. dies führt zu klinischen Manifestationen in unterschiedlichen 
organsystemen. die Morbidität und Mortalität der Patienten wird 
hauptsächlich durch die pulmonale beteiligung beeinflusst [2]. dank 
verbesserter diagnose- und behandlungsstrategien konnte die mitt-
lere Lebenserwartung betroffener Patienten  wesentlich gesteigert 
werden. insbesondere der zeitpunkt der diagnosestellung hat einen 
erheblichen einfluss auf krankheitsverlauf, Lebenserwartung und Le-
bensqualität der Patienten. diese erkenntnis hat per beschluss des 
gemeinsamen bundesausschusses (g-ba) zur aufnahme der Mu-
koviszidose in das deutschlandweite Neugeborenenscreening zum 
1. September 2016 geführt. Seitdem wird das cf-Screening daher 
auch in unserem  Screeninglabor routinemäßig durchgeführt [3]. 
dieses dreistufige Screeningverfahren besteht aus der bestimmung 
von immunreaktivem Trypsin (irT), Pankreatitis-assoziiertem Protein 
(PaP) und in selektiven fällen einer Mutationsdiagnostik (abbildung 
1). bei auffälligen befunden wird eine bestätigungsdiagnostik mittels 
Schweißtest empfohlen, welche in zertifizierten behandlungszentren 
(z.b. universitätskinderklinik Leipzig)  durchgeführt werden sollte. 
durch einführung des Neugeborenenscreenings für Mukoviszidose 
ist dank einer frühzeitigen diagnosestellung ein verbessertes Lang-
zeitüberleben betroffener kinder zu erwarten.

abbildung 1

Durchführung:
Nach einwilligung der eltern wird zunächst auf immunreaktives Tryp-
sin (irT) getestet. bei einem irT-wert oberhalb der 99. Perzentile  
wird in einer zweiten Stufe das Pankreatitis-assoziierte Protein (PaP) 
gemessen. bei ebenfalls erhöhtem PaP-wert wird in einer dritten 
Stufe eine Mutationsanalytik durchgeführt. dies erfolgt in zusammen-
arbeit mit dem institut für Humangenetik des ukL. bei auffälliger Mu-
tationsanalytik wird die bestätigungsdiagnostik mittels Schweißtest 
empfohlen. das verfahren beinhaltet zudem eine „failsafe“-Strate-
gie. diese besagt, dass bei stark erhöhten irT-werten (oberhalb der 
99,9. Perzentile) direkt ein Schweißtest erforderlich wird [4].

Ergebnisse:
innerhalb der ersten sechs Monate des Neugeborenenscreenings 
für Mukoviszidose wurden im Screeninglabor Leipzig 17.761 kinder 
aus Sachsen und Thüringen auf Mukoviszidose getestet. bei insge-
samt 33 kindern wurde ein auffälliger befund erhoben, der eine 
weitere abklärung mittels Schweißtest erforderlich machte. anhand 
der deutschlandweiten inzidenz ist jedoch davon auszugehen, dass 
nur maximal fünf dieser kinder tatsächlich an einer Mukoviszidose 
erkrankt sind.

koNTakT
Screening-zentrum: 0341 9726274
Mutations-analytik Humangenetik: 0341 9723806
Mukoviszidose-ambulanz kinderklinik: 0341 9726242
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