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Die qualitativen Anforderungen an die langzeitlagerung von Kér
perflissigkeiten im Rahmen klinischer Studien sind im Zeitalter der
OnmicsTechnologien und der personalisierten Medizin sehr stark ge-
stiegen. Medizinische Biobanken kénnen durch die Einhaltung von
Qualitétsvorgaben und die strikte Befolgung von standardisierten
Arbeitsanweisungen helfen diese Anforderungen zu erfillen.

Die Probenlagerung fir Studienproben der Universitétsmedizin Leip-
zig, sowie externer Parter, am Insfitut fir Laboraforiumsmedizin
wurde im lefzten Jahr an die Qualitétsvorgaben des modemen Bio-
bankings angepasst und besteht auf der Einfiihrung von zwei neuen
Qudlitétsstandards:

Fir Studienproben, die fir die Lagerung in der Biobank vorgesehen
sind, wird nun auch die Bestimmung der sogenannten Hll:Indices
angeboten. Dabei wird der Grad an Hamolyse, lkterus und Lipémie
in der Probe bestimmt und als Qualitétsindikator fir spatere Analysen
mit der Studienprobe verkniipft. Durch die qualitative Bewertung der
Proben ist in nachster Zeit eine Akkreditierung des Biobankings an
unserem Insfitut nach DIN EN ISO 17025 geplant.

Die Bearbeitung und Lagerung von flissigen Bioproben wurde von
uns an das etablierte Probenlagerungskonzept der LIFE-Biobank
angepasst. Hier konnten wir nafional und international beachtete
Standards setzen (z.B. Zander et al. 2013). Im Rahmen des aktuali-
sierfen Biobankingkonzepts unseres Institutes erfolgte die Einfihrung
eines neuen Rdhrchenformats mit einem Probenvolumen von 0,5 ml,
das fir lagertemperaturen bis zu = 196 °C geeignet ist (Abb. 1).
Die Réhrchen wurden in der LIFE-Biobank getestet und lieferten eine
exzellente Probenstabilitét Gber einen Zeitraum von mehr als 2 Jah-
ren. Ein weiterer Vorteil dieses Rdhrchenformats ist der infegrierte
2D-Barcode. Durch die automatisierte Erfassung dieses Barcodes
und die Mitfshrung einer weiteren Proben-spezifischen Codierung
ist die Zuordnung der Probe auch nach langzeitlagerung bei tiefen
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Temperaturen eindeutig und problemlos méglich. Eine Einlagerung
von Bioproben im Rahmen klinischer Studien kann jederzeit mit der
Studienabteilung unseres Institutes vereinbart werden:
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Biobank: 0341 9722486
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Abb 1.: Neues Rshrchenformat mit 2D-Barcode (oben] und dazugehsrenden Scannern (unten)



NEUGEBORENENSCREENING FUR
MUKOVISZIDOSE

Mit einer Inzidenz von ca. 3.300-5.800 ist die Mukoviszidose
loder Cystische Fibrose, CF) eine der hdufigsten angeborenen
Stoffwechselerkrankungen in Deutschland.  Pathogenetisch  liegt
der Erkrankung eine mutationsbedingte verminderte oder fehlende
Funkiion von Chloridkandglen zugrunde, weshalb es zu einer ver
dnderten Sekretzusammensetzung aller exokrinen Drissen kommt
[1]. Dies fihrt zu klinischen Manifestationen in unterschiedlichen
Organsystemen. Die Morbiditat und Mortalitét der Patienten wird
hauptsdchlich 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-
bensqualitét der Patienten. Diese Erkenninis hat per Beschluss des
Gemeinsamen Bundesausschusses (G-BA] zur Aufnahme der Mu-
koviszidose in das deutschlandweite Neugeborenenscreening zum
1. September 2016 gefihrt. Seitdem wird das CF-Screening daher
auch in unserem  Screeninglabor routinemébig durchgefihrt [3].
Dieses dreistufige Screeningverfahren besteht aus der Bestimmung
von immunreakfivem Trypsin (IRT), Pankreatitis-assoziiertem Protein
[PAP) und in selekiiven Féllen einer Mutationsdiagnostik (Abbildung
1). Bei auffdlligen Befunden wird eine Bestatigungsdiagnostik mittels
Schweiftest empfohlen, welche in zertifizierten Behandlungszentren
[z.B. Universitaiskinderklinik Leipzig)  durchgefthrt werden sollte.
Durch Einfihrung des Neugeborenenscreenings fir Mukoviszidose
ist dank einer frihzeitigen Diagnosestellung ein verbessertes Lang-
zeitiberleben betroffener Kinder zu erwarten.
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Abbildung 1

Durchfihrung:

Nach Einwilligung der Eltern wird zundchst auf Immunreakfives 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 erhdhtem PAP\Wert wird in einer dritten
Stufe eine Mutationsanalytik durchgefihrt. Dies erfolgt in Zusammen-
arbeit mit dem Institut fir Humangenetik des UKL. Bei auffélliger Mu-
tationsanalytik wird die Bestatigungsdiagnostik mittels Schweiftest
empfohlen. Das Verfahren beinhaltet zudem eine ,Failsafe”-Strate-
gie. Diese besagt, dass bei stark erhdhten IRTWerten (oberhalb der
909, Perzentile) direkt ein SchweiBtest erforderlich wird [4].

Ergebnisse:

Innerhalb der ersten sechs Monate des Neugeborenenscreenings
fir Mukoviszidose wurden im Screeninglabor leipzig 17.761 Kinder
aus Sachsen und Thiringen auf Mukoviszidose gefestet. Bei insge-
samt 33 Kindern wurde ein auffélliger Befund erhoben, der eine
weitere Abklérung mittels SchweiBtest erforderlich machte. Anhand
der deutschlandweiten Inzidenz ist jedoch davon auszugehen, dass
nur maximal funf dieser Kinder fafséchlich an einer Mukoviszidose
erkrankt sind.
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