PRAE

Probenhandbuch NATAL

Sehr geehrte(r) Einsender(in)

Auf den folgenden Seiten haben wir wichtige Informationen fur Sie zusammengestellt, die lhnen dabei
helfen, die Proben lhrer Patienten so einzusenden, dass wir eine schnelle und prazise Diagnostik
gewabhrleisten kénnen.

Die Telefonnummern fir Riickfragen, Kommentare, Anregungen oder Kritik finden Sie sowohl auf unserer
Homepage als auch am Ende dieses Dokuments.

Untersuchungsauftraqg:

Bitte verwenden Sie unseren Anforderungsschein, um die Patientendaten sowie die gewinschte
Diagnostik einzutragen oder anzukreuzen. Achten Sie darauf, alle erforderlichen klinischen Angaben
auszufillen.

Bei unklaren Differentialdiagnosen, wie beispielsweise der Abklarung von Entwicklungsretardierungen
oder syndromalen Erkrankungen, sind klinische Informationen, bereits durchgefiihrte Labor- oder
Genetikuntersuchungen sowie gegebenenfalls Stammbauminformationen  besonders  wichtig.

Wichtig:
Ab dem 01.02.2010 darf eine genetische Analyse (wie Chromosomenanalysen und molekular-

genetische Untersuchungen) nur durchgefiihrt werden, wenn eine Einwilligungserklarung geman
dem Gendiagnostik-Gesetz (GenDG) von der untersuchten Person oder der Schwangeren vorliegt.

Bitte informieren Sie sich auf unserer Homepage, wo Sie den Gesetzestext sowie weitere erlauternde
Dokumente finden. Bei Rlckfragen stehen wir lhnen jederzeit gerne zur Verfligung.

FUr besonders eilige Untersuchungen und pranatale molekulargenetische Analysen bitten wir um eine
telefonische Ankindigung.

Abrechnung

Fir gesetzlich versicherte Patienten im ambulanten Bereich benétigen wir einen Uberweisungsschein
Nr. 10. Bitte geben Sie unbedingt den Untersuchungsauftrag sowie die Verdachtsdiagnose an.

Fir Privatpatienten ist die ,Einverstandniserklarung fur Privatpatienten® erforderlich, die Sie auf unserer
Homepage finden. Zudem bendétigen wir einen Kostenvoranschlag. Bitte setzen Sie sich in diesem Fall
mit uns in Verbindung.

Im stationdren Bereich teilen Sie uns bitte mit, wer die Rechnung erhalten soll.

Genetische Untersuchungen belasten nicht |hr Laborbudget.

Stand: 30.01.2025 Seite 1 von 4




PRAE

Probenhandbuch NATAL

Untersuchungsmaterialien

Amnionpunktat/Fruchtwasser und CVS-Material

Das Material sollte steril punktiert und abgefiillt werden. Blutige Beimengungen koénnen die
Interpretation erschweren oder sogar unmdglich machen.
Es werden ca. 20 ml Fruchtwasser als Ausgangsmaterial benétigt.

Bitte geben Sie unbedingt die Schwangerschaftswoche sowie die Indikation fiir die Punktion an.
Wenn keine weiteren klinischen Angaben gemacht werden, gehen wir davon aus, dass lediglich die
Routinediagnostik (Karyotyp, eventuell Aneuploidie-Schnelltest) gewlinscht ist.

Sollten weiterflihrende Analysen angefordert werden, bitten wir um erganzende klinische Informationen
(z. B. Ultraschallauffalligkeiten, bekannte genetische Belastungen, auffallige Familienanamnese). Bei
Unklarheiten zu eventuell notwendigen zusatzlichen Analysen stehen wir lhnen jederzeit fir Rickfragen
zur Verfiigung.

Falls molekulargenetische Analysen aus Fruchtwasser oder CVS-Material angefordert werden, muss
mutterliches EDTA-Blut zum Ausschluss maternaler Kontamination mitgeschickt werden.

Heparin-Blut fiir Chromosomenanalyse

Fir Chromosomenanalysen oder molekularzytogenetische Analysen (Mikrodeletions-FISH, Subtelomer-
FISH) senden Sie bitte Lithium- oder Natrium-Heparin-Blut ein. Nicht verwendet werden darf,
Ammonium-Heparin, wie es in der klinischen Chemie verwendet wird. Die Monovetten sollten kein Gel,
Phasentrenner, beschichtete Kunststoffkiigelchen oder dhnliches enthalten.

Es werden ca. 7 ml Lithium- oder Natrium-Heparin-Blut als Ausgangsmaterial bendétigt.

Bitte beachten Sie, dass bei starken Erkaltungen des Patienten/Probanden die Stimulierbarkeit der
Lymphozyten beeintrachtigt sein kann, was zu einer unzureichenden Chromosomenanalyse fiihren kann.
In diesem Fall muss eine neue Probe eingesandt werden.

EDTA-Blut fiir DNA-Diagnostik

Far alle molekulargenetischen Analysen (DNA-Diagnostik) senden Sie bitte EDTA-Blut ein. In der Regel
reichen 2-5 ml aus; fiir komplexe Analysen sind 5-10 ml erforderlich, bei kleinen Kindern ggf. 1 ml.

Allgemeine Hinweise zur Blutentnahme

Patienten miissen vor der Blutentnahme nicht niichtern sein.

Nach der Blutentnahme sollten die Monovetten 4—-5-mal vorsichtig Uber Kopf geschwenkt werden (nicht
schutteln), um das Antikoagulans gleichmaRig zu verteilen.

Die Entnahmestelle des Blutes (Vene, Kapillare oder Arterie) hat keinen Einfluss auf die Ergebnisse der
DNA- oder Chromosomenanalyse.

Ein langeres Stauen oder Quetschen des Gewebes beeinflusst die Ergebnisse nicht direkt, kann jedoch
zu Hamolyse fuhren, was die DNA-Qualitat beeintrachtigen kann.
Bitte vermeiden Sie DNA-Kontaminierungen aus externen Quellen wie Haaren, Haut oder Staub.

Bei der Verwendung von nicht geschlossenen Entnahmesystemen empfehlen wir das Tragen von
ungepuderten Handschuhen.
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Allgemeine Hinweise zu Abortmaterial, Chorionzotten

Abortmaterial

Bitte senden Sie Chorionzotten oder Hautstiickchen des Fetus (z. B. von der Ferse) in einer sterilen
isotonischen Kochsalzldsung.

Wenn eine molekulargenetische Diagnostik aus Abortmaterial gewlinscht ist, geben Sie dies bitte explizit
an. Auch in diesem Fall muss mutterliches EDTA-Blut mitgeschickt werden.

Chorionzotten

Bitte senden Sie Chorionzotten in Hepes-gepuffertem RPMI-Medium ein.

Wenn eine molekulargenetische Diagnostik aus Abortmaterial gewlinscht ist, geben Sie dies bitte explizit
an. Auch in diesem Fall muss mdtterliches EDTA-Blut mitgeschickt werden.

Probenkennzeichnung

Jedes Probengefall deutlich mit Namen, Vornamen und Geburtsdatum des Patienten beschriften.

Zusatzlich auf dem Anforderungsbogen (oder Begleitschreiben) lhre Telefon- und Faxnummer fir
Ruickfragen und eilige Befundibermittiung angeben.

Materialversand

Alle Proben kénnen ungekihlt per Post oder Bote eingesandt werden. Bitte frieren Sie die Proben
niemals ein, es sei denn, dies wurde ausdricklich mit unserem Labor abgesprochen.

Das Untersuchungsmaterial, insbesondere Fliissigkeiten, muss in fest verschlossenen Behaltern (z.B. mit
Schraubverschluss) versendet werden, um Auslaufen und Vermischen der Proben zu vermeiden.
Blutproben sollten idealerweise in einem zweiten Behalter mit absorbierendem Zellstoff verpackt werden.

Wenn Gefale ohne Schraubverschluss fir die Blutentnahme verwendet wurden (z.B. Blut in Eppendorf-
Cups), ist eine zusatzliche Sicherung des Deckels, z.B. mit Parafilm, erforderlich.

Alle Materialien fir die Probenentnahme und den Versand kdnnen Sie beim MVZ bestellen (telefonisch,
per E-Mail oder per Fax, siehe Kontakt).
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Probenasservierung (wichtige Anderung durch das GenDG ab 01.02.2010)

Nach dem neuen Gendiagnostikgesetz missen alle Untersuchungsmaterialien (DNA, Zellen,
Chromosomenpraparate u.a.) vernichtet werden, sobald der Befund erstellt und mitgeteilt ist.
Eine langere Aufbewahrung ist nur méglich, wenn der Patient dies ausdriicklich wiinscht.

Die Verpflichtung zur sofortigen Vernichtung von Probenmaterial nach Befunderstellung wird von
Fachgesellschaften und Experten als schwerer Konstruktionsfehler des Gesetzes angesehen.
Qualitatskontrollen und Familienuntersuchungen werden hierdurch unnétig erschwert oder unmdglich
gemacht.

Bitte informieren Sie |hre Patienten dariiber, dass sie im Einwilligungsformular die Mdoglichkeit haben,
durch Ankreuzen eine unbefristete Aufbewahrung zu beantragen. Diese langere Aufbewahrung ist in der
Regel im Sinne der medizinischen Fragestellung und dient ausschlief3lich dem Nutzen des Patienten und
seiner Angehdrigen. Fir Rickfragen stehen wir lhnen und Ihren Patienten jederzeit zur Verfigung.

Diagnostik-Liste

Bitte besuchen Sie unsere Webseite, um sich Uber die angebotenen Analysen zu informieren.
Insbesondere die molekulargenetischen Analysen werden standig erweitert. Sprechen Sie uns gerne an,
falls Sie nicht aufgefiihrte Untersuchungen bendétigen oder Informationen zu diagnostischen Maéglichkeiten
bei bestimmten Krankheitsbildern wiinschen.

Sollten wir eine Analyse nicht selbst durchflhren, sind wir gern bereit Routine-Untersuchungen an unsere
Kooperationspartner weiterzuleiten. Bei sehr speziellen oder seltenen Fragestellungen kénnen wir in
vielen Fallen erreichen, dass lhre Probe im Rahmen eines Forschungsprojekts untersucht wird.

Kontakt

Materialversand:

Tel.: 0911 - 206 1020

Fax: 0911 - 206 1031

E-Mail: labor@praenatal.com

Anfragen zu Analysen:
Tel.: 0911 - 206 1011 (Dr.rer.nat.Gregor Schliter)
Tel.: 0911 - 206 1063 (Dr. med Heike Nelle)
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