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Achtung: ausgedruckte Exemplare unterliegen nicht dem Anderungsservice!
Anderungshinweis (Anderungen gegentber der Vorversion):

1. Material und Vorbereitung des Patienten

Fur genetische Untersuchungen werden kernhaltige Zellen benétigt, die entweder kultiviert werden oder
aus denen DNA oder RNA extrahiert wird. Daher bedarf es keiner Vorbereitung des Patienten - er muss
nicht ndchtern sein. Das Untersuchungsmaterial kann zu jeder Tageszeit abgenommen werden und
sollte bis zum Versand bei Raumtemperatur (bzw. bei hohen Aufl3entemperaturen im Kihlschrank)
gelagert werden.

Die Materialentnahme sollte stets unter sterilen Bedingungen erfolgen (auf3er z.B. Wangenschleimhaut,
einige Tumorbiopsien). Blutentnahmesysteme bitte mdglichst bis zur vorgesehenen Markierung fullen,
verschlieBen und sofort mehrmals schwenken, um eine optimale Mischung zwischen Blut und
Antikoagulans zu gewébhrleisten.

Das Untersuchungsmaterial sollte mdglichst direkt an das Labor versandt werden. Der Versand kann per
Post oder mittels Boten erfolgen. Eine Kuhlung wahrend des Transportes ist nicht notwendig. Im Winter
muss gewabhrleistet sein, dass das Untersuchungsmaterial auf dem Transportweg nicht gefrieren kann.
Das Material sollte so verschickt werden, dass der Probeneingang spatestens am Freitag erfolgt. Fir
Einsendungen am Wochenende bitten wir um vorherige telefonische Absprache.

2. Zytogenetische und molekularzytogenetische Untersuchungen:

Untersuchungsmaterial

- 5ml steriles HeparinblutSauglinge 2 ml)

ohne Zentrifugierhilfen. Zentrifugierhilfen adsorbieren die fur die Chromosomenanalyse bendétigten
teilungsaktiven Lymphozyten, so dass eine Kultivierung von peripheren Lymphozyten in vielen Fallen
nicht mehr moglich ist.

- 2-5 ml heparinisiertes Knochenmarkaspirat

- Tumorgewebe
in einem sterilen Gefal in steriler Kochsalzlésung oder sterilem Medium, z.B. RPMI1640.

- 10-20 ml Fruchtwasser
in der verschlossenen Punktionsspritze oder in einem sterilen Gefal3.

- 20-50 mg Chorionzotten
in der verschlossenen Punktionsspritze oder in einem sterilen Gefal? mit sterilem Transportmedium
(Zellkulturmedium fur die Anziichtung von Chorionzotten/Amnionzellen mit 5000 IE Heparin/10 ml).

- Abortmaterial
in einem sterilen Gefal in steriler Kochsalzldsung oder sterilem Transportmedium (Zellkulturmedium far
die Anziichtung von Chorionzotten/Amnionzellen mit 5000 IE Heparin/10 ml).

- Hautbiopsat

in einem sterilen Gefal in steriler Kochsalzlésung oder sterilem Transportmedium (Zellkulturmedium,
das zum Anzichten von Fibroblasten verwendet wird).

Auf Wunsch senden wir lhnen gern Transportbehaltnisse und Transportmedium zu.




2.1. StorgréRBen: Temperatur, Gerinnung, Fixierung
Fur zytogenetische Untersuchungen ist es von gro3ter Wichtigkeit, dass das Untersuchungsmaterial vital
bleibt. Daher
- mul3 das Untersuchungsmaterial schnellstens, aber wenigstens innerhalb von 48 h nach Entnahme
im Labor eintreffen und wéahrend des Transportes bei Raumtemperatur gelagert werden,
- soll als Antikoagulanz nur Heparin, aber kein EDTA oder Citrat verwendet werden,
- darf das Material nicht in Formalin, Alkohol o.a. fixiert werden.

3. Molekularzytogenetische Untersuchungen an Wangenschleinhaut

- Mundschleimhautabstrich
Entnahmetupfer in einem sterilen Gefal in steriler Kochsalzlésung

3.1. StorgrofRen: ausgetrocknete Tupfer,
Um ein Austrocknen der Tupfer zu vermeiden, soll das Transportgefal3 vollstandig gefullt sein.

4. Molekulargenetische Untersuchungen:

Untersuchungsmaterial

-5-10ml EDTA-Blut
(Séauglinge 2 ml)

- 2-5 ml heparinisiertes Knochenmarkaspirat

- Tumorgewebe
in einem sterilen Gefal in steriler Kochsalzlésung oder sterilem Medium, z.B. RPMI1640.

- 20 ml Fruchtwasser
in der verschlossenen Punktionsspritze oder in einem sterilen Gefals.

- 50 mg Chorionzotten
in der verschlossenen Punktionsspritze oder in einem sterilen Gefald mit sterilem Transportmedium
(Zellkulturmedium fir die Anziichtung von Chorionzotten/Amnionzellen mit 5000 IE Heparin/10 ml).

- Abortmaterial
in einem sterilen Gefaf in steriler Kochsalzlésung oder sterilem Transportmedium (Zellkulturmedium fir
die Anziichtung von Chorionzotten/Amnionzellen mit 5000 IE Heparin/10 ml).

- Hautbiopsat
in einem sterilen Gefal in steriler Kochsalzlésung oder sterilem Transportmedium (Zellkulturmedium,
das zum Anziichten von Fibroblasten verwendet wird).

- Mundschleimhautabstrich
Entnahmetupfer in einem sterilen Gefaf

- DNA
in sterilem Gefal bei Raumtemperatur

Auf Wunsch senden wir Thnen gern Transportbehaltnisse und Transportmedium zu.

4.1. StorgroRen: Heparin
Da die PCR durch Heparin gehemmt wird, soll EDTA als Antikoagulanz verwendet werden.

5. Identifikation der Proben und Anforderungen



Das Probenmaterial und Uberweisungs- / Anforderungsschein miissen zur eindeutigen ldentifizierung
mit Namen und Geburtsdatum des Patienten beschriftet werden.

Bei stationaren Patienten bzw. Privatpatienten bitte die gewlnschte Untersuchung auf dem
Anforderungsbogen unseres Labors vermerken. Bei Kassenpatienten benétigen wir aul3erdem einen
gelben Uberweisungsschein (E6), auf dem die gewiinschte Untersuchung vermerkt ist. Desweiteren
bendtigen wir die Unterschrift der Patienten auf dem Anforderungsschein als verbindliches
Einverstandnis mit der angeforderten Untersuchung.

Detaillierte Angaben Uber besondere Merkmale, Fehlbildungen und Erkrankungen des Patienten, sowie
eine Familienanamnese sind hilfreich fir Planung der Untersuchungen und fir eine Diagnosefindung.
Bitte machen Sie dazu Angaben auf der Riickseite des Anforderungsscheins oder einem gesonderten
Blatt.

Unser Institut arbeitet ensprechend der Leitlinien der Deutschen Gesellschaft fur Humanegnetik und des
Berufsverbandes Deutscher Humangenetiker und nimmt regelmafig an Ringversuchen teil.

Sollten Untersuchungen gewunscht sein, die in unserem Verzeichnis nicht aufgefihrt sind, besteht die
Maoglichkeit der Analyse in Kooperation mit anderen nationalen und internationalen Laboratorien.

Sollten nachtraglich Untersuchungen gewiinscht werden, die nicht auf dem Anforderungsschein
vermerkt sind, bitten wir um schnellstmdgliche Information. In einigen Fallen( wie z.B. pranataler
Schnelltest) ist dies leider nur zeitgerecht mdglich, wenn uns diese Information innerhalb von einer
Stunde nach Probeneingang erreicht.
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