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1 Allgemeine Hinweise

Unter Praanalytik werden alle Arbeitsschritte verstanden, die bis zur eigentlichen Untersuchung im Labor
durchlaufen werden. Somit beinhaltet die Praanalytik neben der Gewinnung des Untersuchungsmaterials auch
den Transport und die Lagerung der Probe, aber auch die Anforderung an die eingesandten Dokumente, sowie
das Beachten des Gendiagnostikgesetzes (GenDG).

Die korrekte Durchfiihrung der praanalytischen Phase, sowohl durch den Einsender, als auch durch das Labor
ist fUr die Qualitatssicherung unverzichtbar. Da Fehler in der Praanalytik spater zu schwerwiegenden Fehlern in
der Analytik, Befundinterpretation und der Therapie fiihren kdnnen, bitten wir unsere Einsender, die
nachfolgenden Hinweise zur Prdanalytik sorgsam zu lesen und zu beachten.

Fir Riickfragen stehen wir lhnen natdirlich gerne zur Verfligung.
Bitte beachten sie zunachst folgende wichtige Hinweise:

e Nicht beschriftete Proben dirfen aus Grinden der Qualitdtssicherung nicht angenommen werden
(siehe Abschnitt 5.2. — Anforderungen an die Probe).

e Ohne vollstindig ausgefiillte Begleitdokumente (inklusive Laboranforderungsschein und
Einwilligungserklarung) kann keine Bearbeitung der Proben erfolgen (siehe Abschnitt 6. —
Begleitdokumente).

e Pradiktive Diagnostiken und Prdnataldiagnostiken diirfen entsprechend den Vorgaben des GenDGs nur
nach vorangegangener humangenetischer Beratung bzw. fachgebundener genetischer Beratung
durchgefihrt werden (siehe hierzu Abschnitt 8 — GenDG)

e Prénataldiagnostische Proben bitte immer telefonisch vorher ankiindigen (Unter Angabe der
Patientendaten, SSW und Indikation) unter 0341 97 23844.

e Bitte beachten Sie bei Probeneinsendung, dass zur Sicherstellung der kontinuierlichen analytischen
Leistungsfahigkeit, eine Einsendung von Primarmaterial (z.B. EDTA-Blut, Mundschleimhaut, etc...)
gegeniber einer Einsendung extrahierter DNA stets zu bevorzugen ist.
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2 Anschrift und Ansprechpartner

Universitatsklinikum Leipzig AGR
Department fiir Diagnostik
Institut flir Humangenetik
Philipp-Rosenthal-Stral3e 55

Haus W, Fligel A

04103 Leipzig

Institutsleitung
Prof. Dr. med. Johannes Lemke

Institutsleiter
Leiter des Universitdaren Zentrums fiir Seltene Erkrankungen

Leipzig

Fachbereichsleiter MVZ Il Humangenetik

Facharzt

Chefsekretariat

Telefon: 0341 97 23800

E-Mail: humangenetik@medizin.uni-leipzig.de

Eingangslabor/Probenannahme/Generelle
Anfragen/Beschwerden

Montag bis Freitag 8-16 Uhr

Telefon: 034197 23844

Fax: 034197 28217

E-Mail: Eingangslabor@medizin.uni-leipzig.de

Homepage

http://humangenetik.uniklinikum-leipzig.de
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MVZ am Universitatsklinikum Leipzig Il
Fachbereich Humangenetik
SemmelweisstraRe 14, Haus 14

04103 Leipzig

Fachbereichsleitung

Prof. Dr. med. Johannes Lemke

Institutsleiter

Leiter des Universitdaren Zentrums fiir Seltene
Erkrankungen Leipzig

Fachbereichsleiter MVZ Il Humangenetik
Facharzt

Ambulanz

Terminvergabe:
Montag: 9-12 Uhr
Dienstag: 13 - 15 Uhr
Mittwoch: 9 - 12 Uhr
Freitag: 9-12 Uhr

Telefon: 034197 23840

Fax: 034197 23839
E-Mail:  genetische.sprechstunde@medizin.uni-leipzig.de

Homepage

http://www.medvz-leipzig.de/humangenetik.html
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2.1 Ansprechpartner fiir fachlich kompetente Beratung

Die folgenden Ansprechpartner stehen lhnen bei fachlichen Fragen zur Verfligung.

Prof. Dr. med. Rami Jamra
Stellvertretender Institutsleiter
Leiter Genetische Diagnostik
Arztlicher Leiter des MVZ Il
Facharzt

Telefon: 0341 97 23803

Dr. med. Vincent Strehlow
Leiter Genetische Sprechstunde
Facharzt

Telefon: 0341 97 23825

Dr. rer. nat. Nicole Berthold
Beauftragte fur Qualitdtsmanagement
Nichtwissenschaftliche Mitarbeiterin
Telefon: 0341 97 20495

Dr. med. Konrad Platzer

Teamleiter Genetische Diagnostik - Klinische Genomik
Facharzt

Telefon: 0341 97 23802

PD Dr. rer. nat. habil. Julia Hentschel

Teamleiterin Genetische Diagnostik - Molekulargenetik
Wissenschaftliche Mitarbeiterin
Fachhumangenetikerin

Telefon: 0341 97 23826

Dipl.-Ing. (FH) Anne-Christin Teichmann
Teamleiterin Genetische Diagnostik - Zytogenetik
Wissenschaftliche Mitarbeiterin
Fachhumangenetikerin

Telefon: 0341 97 23846

MSc Simone Ahting

Teamleiterin Genetische Diagnostik - Eingangslabor
Wissenschaftliche Mitarbeiterin

Telefon: 0341 97 20596

3 Leistungsangebot
Unser Leistungsverzeichnis wird standig aktualisiert und kann dem giiltigen Laboranforderungsschein
entnommen werden Laboranforderungsschein (LAS).

Sollte eine gewiinschte Diagnostik nicht in unserem Leistungsverzeichnis zu finden sein, kénnen wir diese auch
gerne an ein zustandiges Labor weiterleiten oder lhnen die kooperierenden Auftragslabore nennen. Wir bitten
Sie sich dazu direkt mit uns in Verbindung zu setzen.

3.1 Limitationen/Unterauftrige
Limitationen, der von uns angebotenen Diagnostiken ergeben sich aus den methodischen Grenzen der fir
diese Fragestellung eingeleiteten Diagnostik.

Im Falle einer eingeschriankten Aussagekraft wird der Einsender auf den Befunden des Instituts fir
Humangenetik auf diese Limitationen hingewiesen und ggf. weitere Diagnostiken empfohlen um die
Fragestellungen weiter abzuklaren.

Seltene Spezialuntersuchungen, die wir nicht in unserem Labor durchfiihren, kénnen an andere
labormedizinische/humangenetische Institute als ,Unterauftrag” weitergeleitet werden. Die Weiterleitung des
Materials erfolgt nach Ermessen der Wissenschaftler und Arzte parallel zu, oder nach einer durchgefiihrten
Diagnostik.

Die Unterauftragsvergabe erfolgt ausschlieRlich an kompetente Fachlabore. Soweit moglich werden von uns
hierfir akkreditierte/zertifizierte Laborinstitutionen (DIN EN 1SO 15189; ISO 17025; ISO 9001 oder andere


https://www.uniklinikum-leipzig.de/einrichtungen/humangenetik/Freigegebene%20Dokumente/Laboranforderungsschein%20%28LAS%29.pdf
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Zertifizierung) in Anspruch genommen. Auf Wunsch stellen wir lhnen eine Liste der Unterauftragnehmer zur
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Verfligung. Die extern durchgefiihrten Analysen sind in der Befundmitteilung eindeutig gekennzeichnet.

4 Bearbeitungszeit

Molekulargenetik

Mutationsscreening (DPD-Mangel)
Mutationsscreening (CF)

Einzelgen- und gezielte Sangersequenzierung
NGS-Exomanalyse

Reguldre Bearbeitungszeit

1 Werktag

1-2 Wochen

2-4 Wochen

2-16 Wochen (je nach Dringlichkeit)

Cancer-Panel

Fragmentanalysen (z.B. HD, FraX, AZF)
MLPA/qPCR

Pranataler Schnelltest

Nach Riicksprache (ca. 4 Wochen)
2-4 Wochen

2 Wochen

bis zum nachsten Werktag

Zytogenetik

Pranatale Chromosomenanalyse 2 Wochen
Postnatale Chromosomenanalyse 2-3 Wochen
FisH 1 Woche

4.1 Eilige Proben
Zeitkritische Proben (prdnatale Schnelltests, Neugeborenen-Heparinblut (auch Nabelschnurblut), CF-NBS und
EDTA-Blutproben zur DPD-Mangeldiagnostik) werden schnellstméglich durch den Probeneingang
aufgenommen und im Labor analysiert. Wir bitten im Falle einer pranatalen Diagnostik um vorherige
telefonische Riicksprache mit dem Eingangslabor.

5 Proben

5.1 Probenentnahme

Die Probenentnahme fiir die humangenetische Diagnostik erfordert keine spezielle Vorbereitung des
Patienten. Proben missen steril abgenommen werden und schnellstmdglich nach nachfolgenden Bedingungen
an das Institut fir Humangenetik des Universitatsklinikums Leipzig versandt werden. Die Durchfiihrung der
Probenentnahme und die Weiterbearbeitung der entnommenen Probe haben einen Einfluss auf die Qualitat
der Untersuchungsergebnisse.

Fiir Nachfragen zwecks Probenentnahme, kénnen Sie uns gerne zu unseren Sprechzeiten kontaktieren.

Bitte beachten Sie bei Probeneinsendung, dass zur Sicherstellung der kontinuierlichen analytischen
Leistungsfahigkeit, eine Einsendung von Primarmaterial (z.B. EDTA-Blut, Mundschleimhaut, etc...) gegeniber
einer Einsendung extrahierter DNA stets zu bevorzugen ist.

5.2 Probenmaterial, -stabilisierung, -lagerung und -transport

Folgende Anforderungen gelten an die Probe, sowie an Transport- und Lagerungsbedingungen fir
Einsendungen zur molekulargenetischen Diagnostik:
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EDTA-Blut (auch aus der Mind. 1 ml 4-24 °C 14 Tage

Nabelschnur)

Fruchtwasser 5 ml steriles Fruchtwasser & mind. 1 ml EDTA- 16-24 °C 1 Werktag
Blut der Mutter

Chorionzottenbiopsie 5 mg sterile Chorionzotten & mind. 1 ml EDTA- 16-24 °C 1 Werktag
Blut der Mutter

Abortmaterial Kurettagematerial / Nabelschnur / Achillessehne | 16-24 °C 1 Werktag
& mind. 1 ml EDTA-Blut der Mutter

DNA 30 pl (Konzentration von mind. 40 ng/ul in Puffer = 4-24 °C nn
oder Wasser gelost)

Trockenblutkarten 100 pl EDTA-Blut auf jeden Punkt Ubertragen | 4-24°C 1Jahr

(Kreise vollstandig ausgefullt und auf die
Rickseite durchtrankt)

Mundschleimhaut ein Stabchen 16-24 °C 1 Jahr
(flassig)
Hautbiopsie Hautstanze mit ca. 3-5 mm Durchmesser / Zellen | 16-24 °C 1 Werktag

T25 Zellkulturflasche
RNA-EDTA-Blut (PAX) 9 ml 16-24 °C Nach 72 h einfrieren
Néagel 30 mg 16-24 °C 1Jahr
Ejakulat wie eingesandt 16-24 °C 1Jahr
Tumormaterial fixiert wie eingesandt 4-24°C Unbegrenzt
Tumormaterial nativ wie eingesandt 16-24 °C 1Jahr

Folgende Anforderungen gelten an die Probe, sowie an Transport- und Lagerungsbedingungen fir

Einsendungen zur zytogenetischen Diagnostik:

Heparin-Blut (auch aus = mind. 2 ml heparinisiertes Vollblut 16-24 °C 5 Werktage
der Nabelschnur)
Fruchtwasser 16-24 °C 1 Werktag

15 ml steriles Fruchtwasser + mind. 1 ml EDTA-
Blut der Mutter

Chorionzottenbiopsie 20 mg sterile Chorionzotten + mind. 1 ml 16-24 °C 1 Werktag
EDTA-Blut der Mutter
Abortmaterial Kurettagematerial / Nabelschnur / 16-24 °C 1 Werktag

Achillessehne (unfixiert und ggf. in steriler
physiologischer NaCl-Losung) + mind. 1 ml
EDTA-Blut der Mutter

Zellsuspension Nach Riicksprache Fixiert: 16-24 °C 1 Werktag
Nativ: Trockeneis 1 Werktag

Zellkultur Nach Riicksprache 16-24 °C 1 Werktag

Mundschleimhaut ein Stabchen 16-24 °C 1 Jahr

(trocken)(nur fir
Interphase-FisH-Diagnostik)

Organisation: HUG Freigegeben von Ahting, Simone ID: 42176 Rev.: 005/01.2022 6/14
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5.3 Probenannahmebedingungen

Bitte beachten Sie die Mindestanforderungen an alle Probenmaterialien:

e Die Probe muss eindeutig beschriftet sein (dem Patienten eindeutig zuordenbar inkl. Name und
Geburtsdatum oder identifizierbarer Barcode)

e Es muss eindeutig erkennbar sein um welches Material es sich handelt

e Die Probe muss sauber, nicht erkennbar kontagits (z.B. Blutspuren, undichte GefidlRe etc.) oder
anderweitig unbrauchbar sein (z.B. geronnen)

e Die richtige und ausreichende Menge an Untersuchungsmaterial muss vorhanden sein

5.4 Probengefifle

Bitte schicken Sie die oben beschriebenen Materialien nur in folgenden GefdRen (oder nach vorheriger

telefonischer Riicksprache) ein:

. peripheres Blut/Nabelschnurblut (Lithium Heparin/EDTA)
Sarstedt BD:
ﬁ Lithium-Heparin . | Lithium & Natrium-Heparin

E EDTAK ._ﬂ EDTA

e Fruchtwasser und Chorionzottenbiopsie (sterile Einmalspritze)
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e DNA und Zellsuspension (sterile EinmalgefaRe, z. B. EppendorfreaktionsgefaRe, Zentrifugenréhrchen)

=
b S
=
=
L =
b 55
=
h =
R =

e RNA-EDTA-Blut (PAX)

—

Sollten Sie Riickfragen zu den einzusendenden Materialien, Probenentnahme oder zu den GefdaRen haben, so
kénnen diese Montag-Freitag von 8-16 Uhr an das Eingangslabor gerichtet werden.

5.5 Probenlagerung bis zum Versand

Das Untersuchungsmaterial ist umgehend, aber spatestens nach den oben in der Tabelle angegebenen Zeiten,
zu versenden. Die Transportzeiten und Zeiten der Zwischenlagerung sollten so kurz wie moglich gehalten
werden.

Sollte eine Lagerung notwendig sein (z. B. Uber Nacht oder Gber das Wochenende) so sollten die Proben im
Kihlschrank bei Temperaturen zwischen 2 und 8 °C aufbewahrt werden. Ausnahmen sind Fruchtwasser,
Chorionzottenbiopsien, Zellen, Hautbiopsien (in NaCl) und Mundschleimhautabstriche, welche bei
Raumtemperatur aufbewahrt werden missen.

Das Untersuchungsmaterial darf nicht gefroren werden und sollte auch nicht direkter Sonnenstrahlung
ausgesetzt werden.

Fiir den Transport von Abortmaterial sind Kiirettage-Gefdlle oder bei uns anzufordernde GefdaRe mit sterilem
Kulturmedium zu verwenden. Um ein Austrocknen des Untersuchungsmaterials in den Kirettage-GefalRen zu
verhindern, kdnnen diese mit steriler physiologischer NaCl aufgefiillt werden.

Bitte nehmen Sie zur Kenntnis, dass wir uns das Ablehnen von falsch gelagerten oder transportierten
Materialien vorbehalten.

5.6 Probentransport

Der Transport von Untersuchungsmaterial innerhalb des Universitatsklinikums erfolgt mittels Hauspost und bei
zeitkritischen Proben mittels Fahrdienst. Zeitunkritische Proben werden von den Stationen per Rohrpost an
das Zentrallabor verschickt und dort in die Ablage fiir das Institut fir Humangenetik sortiert. Der Fahrer bringt
die Probe ins Institut und Gbergibt sie an den Probeneingang.
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Zeitkritische Proben sind hierbei diejenigen Proben, die unter 4.1. beschrieben stehen und deren Bearbeitung
die hochste Dringlichkeit erfordert.

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 offentliche Verkehrswege benutzt werden. Fir diagnostische Proben (UN-Nr. 3373) ist die
Verpackung gemal} Verpackungsanweisung P650 durchzufiihren:

e Primarverpackung, flissigkeitsdicht (ProbengefaR, Monovette)
e Sekundarverpackung, flissigkeitsdicht (Schutzhille mit saugfahigem Material)

e Feste Umverpackung, Mindestgrofle 10x10cm

Die AuRenverpackung muss folgende Kennzeichnungen tragen:

e UN-Nummer 3373

e Biologischer Stoff Kategorie B

P650 ,light”

AuBenverpackung

flexibel

(Quelle: Susse Labortechnik)

5.7 Probenaufbewahrung

Untersuchungsmaterialien werden am Institut fir Humangenetik, falls nicht anders ausdriicklich schriftlich auf
der Einwilligungserklarung angegeben, auf unbestimmte Zeit aufbewahrt. Dies dient dem Zwecke weiterer
Untersuchungen (auch von Familienangehorigen), sowie der Nachprifbarkeit der Ergebnisse und
laborinternen Qualitatskontrollen. Zusatzliche Untersuchungen an derselben Primarprobe sind deshalb
lediglich durch die Probenmenge, sowie den Wunsch des Patienten zur Materialvernichtung limitiert. Bei
Anforderung weiterer Untersuchungen bitten wir Sie daher darum, vorher mit dem Eingangslabor beziiglich
der vorhandenen Probenmenge und Verfligbarkeit Riicksprache zu halten. Sollte ein Patient die Vernichtung
seiner/ihrer Proben wiinschen, so ist dies jederzeit schriftlich und mit Patientenunterschrift moglich.

6 Begleitdokumente

Fiir die Analyse sind folgende Dokumente in jedem Fall notig:
e Vollstandig ausgefillter und unterschriebener Laboranforderungsschein (LAS)
e Vollstandig ausgefiillte und unterschriebene Einwilligungserklarung (EWE)
e Uberweisungsschein Muster 6 oder Muster 10 bzw. Kosteniibernahmeerklarung
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Bitte nehmen Sie zur Kenntnis, dass, sollten zwingend erforderliche Angaben oder Dokumente fehlen, das
Institut fir Humangenetik bis zum Eintreffen aller vollstdndigen Unterlagen, keine genetische Diagnostik
einleiten kann. lhre Proben werden in der Zwischenzeit asserviert.

Die Angaben zur Vollstandigkeit sind im Folgenden genauer erlautert:

6.1 LAS

Laboranforderungsschein (LAS)

Zwingend erforderliche Mindestangaben, die auf dem Laboranforderungsschein zu tatigen sind:
Identifizierung des Patienten mit Name, Vorname, Geburtsdatum und Geschlecht
Identifizierung des Einsenders und des Empfangers des Befundes (mit Stempel und Unterschrift)
Entnahmezeitpunkt (Datum)

Angeforderte Untersuchung

A N

Relevante klinische Angaben fiir die angeforderte Untersuchung (Anlass der angeforderten
molekulargenetischen Untersuchung (Erkrankung in der Familie, Verdacht auf, Erkrankung beim
Partner etc.) und Symptomatik)

Neben den o.g. Angaben sind auRerdem (falls moglich) folgende Angaben zu machen bzw. Dokumente

beizulegen:
. Kontaktadresse des Patienten
. Angaben zu MVZ/Institut fir Humangenetik
. Dringlichkeit
. Angaben zum Material
. Familienanamnese/Stammbaum
. Anforderungsdatum
. Ethnische Herkunft
. Ergebnisse von Voruntersuchungen
. Ggf. Angabe der Schwangerschaftswoche
. Stempel des Arztes
6.2 EWE

Eine Einwilligung gemaR GenDG ist zwingend notwendig fir jede humangenetische Diagnostik.

Zusatzlich dazu wird bei Trio-Exom-Sequenzierungen eine Einwilligung zur Exomsequenzierung benétigt und
bei Konsortiumsproben fiir Familidren Brust- und Eierstockkrebs die Einwilligung zur Teilnahme an der
Registerstudie , HerediCaRe” des Deutschen Konsortiums Familidrer Brust- und Eierstockkrebs.

Das Institut fir Humangenetik kann bei unvollstandiger oder fehlender Einwilligung KEINE Diagnostik einleiten
(siehe Punkt 8). Die angeforderten Einwilligungen sind hier zu finden:

e Einwilligungserkldrung zur genetischen Untersuchung

e Einwilligung zur Trio-Exom-Sequenzierung

e Einwilligungserkldarung HerediCaRe

Zwingend erforderliche Mindestangaben, die auf der Einwilligung zu tatigen sind:
1. Identifizierung des Patienten (mind. Name, Vorname, Geburtsdatum und Geschlecht)
2. Angabe des Untersuchungsumfangs/Indikation

3. Ort, Datum


https://www.uniklinikum-leipzig.de/einrichtungen/humangenetik/Freigegebene%20Dokumente/Laboranforderungsschein%20%28LAS%29.pdf
https://www.uniklinikum-leipzig.de/einrichtungen/humangenetik/Freigegebene%20Dokumente/Einwilligungserkl%c3%a4rung%20zur%20genetischen%20Untersuchung%20%28EWE%29.pdf
https://www.uniklinikum-leipzig.de/einrichtungen/humangenetik/Freigegebene%20Dokumente/Einwilligungserkl%c3%a4rung%20zur%20Identifizierung%20von%20seltenen%20Erkrankungen.pdf
https://www.uniklinikum-leipzig.de/einrichtungen/humangenetik/Freigegebene%20Dokumente/F%20Einwilligungserkl%c3%a4rung%20HerediCaRe.pdf
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4. Unterschrift des Patienten

5. Unterschrift des aufklarenden Arztes

Neben den o.g. Angaben sind auRerdem (falls moglich) folgende Angaben zu machen:

e Weitere Patientendaten wie Adresse

e Kreuze in den dafiir vorgesehenen Kastchen (sollten keine Kreuze gesetzt sein, so wird pauschal von
einer Verneinung ausgegangen)

e Stempel des Arztes

e Angaben zur Weiterleitung von Befunden an weitere Einrichtungen

6.3 Uberweisungsscheine und Kosteniibernahmen

Zwingend erforderliche Mindestangaben, die auf dem U-Schein anzugeben sind (es werden sowohl Muster 6
als auch Muster 10 akzeptiert):

1. VOLLSTANDIG ausgefiillter Kopf mit Angaben zu Patient und Versicherungsdaten (korrekte
Versicherungsdaten inkl. Versicherungsnummer, Kostentragerkennung, BSNR und LANR)

2. Angabe Kurativ/Praventiv/§116b etc.
3. Stempel und Unterschrift des Arztes
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den o.g. Angaben sind auBerdem (falls méglich) folgende Angaben zu machen:

e Weitere Angaben auf dem U-Schein (Diagnose, Befund, Auftrag etc.)

Falls es sich um einen privat versicherten Patienten handelt, so wird auf Anfrage beim Institut fur
Humangenetik zunachst ein Kostenvoranschlag erstellt. Bis zum Eingang der Kosteniibernahmeerklarung kann
keine Diagnostik eingeleitet werden.

Eine Kostenlibernahme muss mindestens folgende Punkte enthalten:

Identifizierung des Patienten (mind. Name, Vorname, Geburtsdatum und Geschlecht)
Genaue Kostensumme

Erklarung zur Bereitschaft zu zahlen

4. Unterschrift des Patienten

wnNn e

Weitere Angaben, wie die Indikation sind fakultativ.



Universitatsklinikum
. . LLeipzig
Praan alytl k'Hand bU Ch Medizin ist unsere Berufung

6.3.1 Beispiele

Beispiel eines ausgefillten Laboranforderungsscheines (LAS).

Beispiel eines ausgefiillten Uberweisungsscheines 06:
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Bei spezifischen Fragen zum Ausfillen der Dokumente, kontaktieren Sie bitte das Eingangslabor.

6.4 Nachforderung/Anderung von Auftrigen
Bei Anderungswunsch oder Nachforderung einer Diagnostik, kontaktieren Sie bitte umgehend das
Eingangslabor entweder telefonisch oder via E-Mail.

Bitte beachten Sie, dass ggf. eine erneute Einwilligung, sowie ein erneuter LAS noétig sein kann (individuell, je
nach Anderungswunsch).

Nach Abschluss des Diagnostikauftrages werden die Materialien unter geeigneten Bedingungen gemaR
Einwilligungserklarung aufbewahrt bzw. bei nicht gegebener Einwilligung gemaR GenDG umgehend vernichtet.
Ggf. waren dann Untersuchungsnachforderungen nicht mehr moglich.

Alle patientenbezogenen Daten werden gemaR Einwilligungserklarung auch (ber die gesetzlich
vorgeschriebene Frist von 10 Jahren hinaus aufbewahrt, bzw. bei nicht gegebener Einwilligung gemall GenDG
nach 10 Jahren vernichtet. AnschlieRend sind Auskiinfte zu Befunden oder Diagnostiken nicht mehr moglich.

7 Ablehnung von Untersuchungsauftragen

Bei unvollstdandig ausgefiillten Dokumenten, fehlerhaftem oder zu geringem Untersuchungsmaterial oder
anderweitig von oben beschriebenen Anforderungen abweichenden Umstanden behilt sich das Institut far
Humangenetik vor, die ungeeigneten Untersuchungsproben zuriickzuweisen bzw. die Diagnostik nicht
einzuleiten.

Das Untersuchungsmaterial wird in diesem Fall gemaR Einwilligungserklarung asserviert, bzw. zur Asservierung
vorbereitet. Der Einsender wird Uber fehlende Unterlagen fiir einen Diagnostikauftrag telefonisch oder
schriftlich informiert.

Untersuchungsmaterial wird grundsatzlich angenommen. Ausnahmen hiervon kdénnen sein:


https://www.uniklinikum-leipzig.de/einrichtungen/humangenetik/Freigegebene%20Dokumente/Laboranforderungsschein%20%28LAS%29%20Beispiel.pdf
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. die Probe ist dem Patienten nicht mehr zweifelsfrei zuordenbar

. die Probe befindet sich in einem Zustand, welcher nicht fir die angeforderte Diagnostik bzw.
weitere Verarbeitung geeignet ist

. die Probe weicht von den oben beschriebenen akzeptierten Untersuchungsmaterialien ab und

kann nicht fir die humangenetische Diagnostik verwendet werden

In allen Fallen wird vor der Vernichtung Riicksprache mit dem Einsender gehalten.

8 AQualitatssicherung/Richtlinien

Das diagnostische Labor des Institutes fiir Humangenetik am Universitatsklinikum Leipzig beteiligt sich
regelmaRig an der Qualitatssicherung des BVDH, des European Genetics Quality Network (EMQN) und des CF
European Network (EQA).

Bitte beachten Sie, dass wir als durchfiihrendes, humangenetisches Labor zur Einhaltung des Gesetzes lber
genetische Untersuchungen bei Menschen (Gendiagnostikgesetz - GenDG) verpflichtet sind.

Daher sind wir nach §10 GenDG ebenfalls verpflichtet, zur Mitteilung des Befundes der genetischen
Untersuchung eine genetische Beratung anzubieten. Dariliber hinaus sind wir zu den unter 2. genannten
Sprechzeiten jederzeit erreichbar um eine genetische Beratung zur Anforderung von Untersuchungen
durchzufiihren.

Alle personenbezogenen und persoénlichen Daten des Patienten werden durch uns nach Datenschutz-
Grundverordnung (DSGVO) verarbeitet und gespeichert.

8.1 Genetische Untersuchungen bei nicht-einwilligungsfahigen Personen (Kinder, Jugendliche,
Betreute)
GemaR den Richtlinien der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) zu genetischen Untersuchungen bei nicht-
einwilligungsfahigen Personen, werden diese nur dann durch das Institut fir Humangenetik untersucht, wenn
die Diagnostik zur Kldarung einer bestehenden Symptomatik bzw. zur Feststellung einer Erkrankungsursache
erforderlich ist.

Eine pradiktive genetische Diagnostik bei nicht-einwilligungsfahigen Personen wird nur dann durchgefihrt,
wenn mit dem Auftreten einer Erkrankung in diesem Lebensalter zu rechnen ist und wenn medizinische
Malnahmen zur Pravention oder zur Therapie ergriffen werden kénnen.

Fiir eine Erkrankung, die sich erst im Erwachsenenalter manifestiert, wird bei einem gesunden Kind keine
genetische Diagnostik durchgefiihrt. Bei Unklarheiten oder Fragen wenden Sie sich gerne zu unseren
Sprechzeiten an die oben angegebenen Telefonnummern.

Die genetische Untersuchung von oben genanntem Personenkreis ist nur mit ausdricklich schriftlicher
Zustimmung des Erziehungsberechtigten bzw. Betreuers zulassig.


https://www.gesetze-im-internet.de/gendg/

