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1. Praanalytik

Im Folgenden werden wichtige Hinweise zur Probenentnahme und zum Probenversand
bei einer humangenetischen Untersuchung zusammengefasst.

Kontakt: Universitatsklinikum des Saarlandes
Klinik far Innere Medizin Il
Zentrum flr Innere Medizin — Geb. 41
Gastrolabor — Ebene 99
Frau Irina Lambert
66421 Homburg

Rohrpost-Adresse: 90405
Telefon: 06841-16-15863

1.1 Enthahme von EDTA-Blut

Far molekulargenetische Untersuchungen werden 5-10 ml EDTA-Blut benétigt.

Um das optimale Mischungsverhaltnis zwischen Blut und Antikoagulans zu gewahrleisten,
sollten die Réhrchen méglichst bis zur vorgesehenen Markierung gefullt und gut durchmischt
werden.

Das Blut kann zu jeder Tageszeit abgenommen werden. Niichternheit des Patienten ist nicht
erforderlich.

Die Blutabnahme muss unter sterilen Bedingungen erfolgen. Die GefaRe bitte nicht wieder
6ffnen oder das Blut umfullen.

(Firma Sarstedt: EDTA-R&hrchen rot)

1.2 Lagerung der Proben

Bis zum Versand kénnen die entnommenen Blutproben kurzfristig (< 1Tag) bei
Raumtemperatur gelagert werden, eine langere Lagerung (z.B. tibers Wochenende) sollte
bei 4°C erfolgen. Bitte nicht einfrieren.

1.3 Versand der Proben

Die Proben kénnen mit der Rohrpost, Hauspost oder mit der Briefpost an die oben genannte
Adresse gesandt werden. Die Proben sollten so versandt werden, dass sie bis Freitag
ankommen, da das Labor am Wochenende nicht besetzt ist.

1.4 Identifikation der Proben und Anforderung

Um eine eindeutige Identifikation zu gewahrleisten, muss jede Probe gut leserlich mit Name,
Vorname und Geburtsdatum beschriftet sein.

Far die Durchfihrung einer humangenetischen Untersuchung benétigen wir einen
unterschriebenen Anforderungsschein sowie eine Einverstandniserklarung des Patienten.
Beides ist auf der Homepage der Klinik als Download zu finden.

Aus der Anforderung muss hervorgehen, welche Untersuchung durchgefiihrt werden
soll, und wer der Einsender (anfordernder Arzt und Klinik) ist, an den der Befund geht.
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1.5 Aufbewahrung untersuchter Proben

Das EDTA-Blut wird zum Zweck der Nachpriifbarkeit der Ergebnisse und fiir eventuelle
Zusatzuntersuchungen (auch wissenschaftlicher Art) gemaR den Bestimmungen des

Gendiagnostikgesetzes aufbewahrt.
Der Patient stimmt diesem Verfahren durch seine Unterschrift auf der

Einverstandniserklarung zu. Allerdings kann er dieser Vorgehensweise jederzeit

widersprechen.

2. Liste humangenetischer Untersuchungen

In der folgenden Tabelle sind die verfugbaren humangenetischen Untersuchungen des
GastroLabs der Klinik fir Innere Medizin Il des UKS aufgefiihrt:

i Untersuchungs- | Untersuchungs- &
Analyt (MessgroRe) rsNummer material (Matrix) PR Gerit

A1-Antitrypsin-Mangel (A1A)

Allelische TagMan fast
SERPINA1 p.E264V ¢.863 A>T |rs17580 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
SERPINA1 p.E342K ¢.1096 Allelische TagMan fast
G>A 528029474 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
Fettlebererkrankung (FIB)

Allelische TagMan fast
PNPLA3 p. 1148M c.444C>G rs738409 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
Gilbert Meulengracht-Syndrom (Gi)

SeqStudio
UGT1A1 A(TA)7TAA EDTA-Blut Sequenzierung Genetic
Analyzer

Familiare Cholesteringallensteine (GS)

Allelische TagMan fast
ABCGS8 p.D19H ¢.55G>C rs11887534 EDTA-BIut Diskriminierung 7500
Hereditdre Pankreatitis (HP)

Allelische TagMan fast
CASR p.R990G ¢.2737A>G rs1042636 EDTA-Blut Diskriminierung 7500

Allelische TagMan fast
CLDN2/MORCA4 c.-1568G>A rs12688220 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
CTRC p.G60G ¢.180C>T rs497078 EDTA-Blut Allelische Temgivlan fast

Diskriminierung

7500
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CTRC p.R254W c.760 C>T  |rs121909293 | EDTA-Blut Hligligohe TagMan fast
Diskriminierung 7500
Allelische TagMan fast
PRSS1 g.4599T>C rs10273639 EDTA-BIut Diskriminierung 7500
SeqStudio
PRSS1 p.A16V c.47C>T rs202003805 EDTA-Blut Sequenzierung Genetic
Analyzer
SeqStudio
PRSS1 p.N29I ¢c.86A>T rs111033566 EDTA-Blut Sequenzierung Genetic
Analyzer
PRSS1 p.R122H c. 365 G>A | rs111033565 | EDTA-Blut Allelische TagMan fast
Diskriminierung 7500
PRSS1 p. R122C ¢.364 T>C  |rs111033568 |EDTA-Blut Allelische TagMan fast
Diskriminierung 7500
Allelische TagMan fast
SPINK1 p.N34S c.101A>G rs17107315 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
Morbus Crohn (MC)
NOD2 p.R702W ¢.2023 C>T | rs2066844 EDTA-Blut Allelische TagMan fast
Diskriminierung 7500
NOD2 p.G908R ¢.2641 G>C | rs2066845 EDTA-Blut Allelische TagMan fast
Diskriminierung 7500
NOD2 c.3020 -/C rs206687 EDTA-Blut Allelische TaqMean fast
Diskriminierung 7500
Morbus Wilson (MW)
Allelische TagMan fast
ATP7B p.H1069Q c.3364 C>A |rs76151636 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
Familidre Cholestase (PSCI/ICP)
ABCB4 p.L59L c.175C>T 152302387 EDTA-Blut Allelische TagMan fast
Diskriminierung 7500
ABCB4 p.N168N c.504C>T | rs1202283 EDTA-Blut Allelische Taghian fast
Diskriminierung 7500
ABCB4 p.T175A c.523C>T  |rs58238559 | EDTA-Blut Alledisshe Taghan fast
Diskriminierung 7500
ABCB4 p.12371 ¢.711A>T rs2109505 EDTA-Blut Allelische TagMan rast
Diskriminierung 7500
Allelische TagMan fast
ABCB4 p.R590Q c.1769G>A rs45575636 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
ABCB4 p.R652G c.1954A>G | rs2230028 EDTA-Blut Allelische Taghan fast
Diskriminierung 7500
Allelische TagMan fast
ABCB11 p.E297G ¢.890T>C rs11568372 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
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Allelische TagMan fast
ABCB11 p. A444V c.1331C>T |rs22876222 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
Allelische TagMan fast
ABCB11 p.D482G c.1445A>G | rs72549402 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
Allelische TagMan fast
ABCB11 p.N591S ¢c.1772A>G | rs11568376 EDTA-BIlut Diskriminierung 7500
Allelische TagMan fast
ABCB11 p.A1028A c.3084A>G | rs497692 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
Allelische TagMan fast
ATP8B1 p.N45T c.134 A>C rs146599962 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
Allelische- TagMan fast
ATP8B1 p.1661T c.1982 T>C rs121909100 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
Allelische TagMan fast
ATP8B1 p.E429A ¢.1286 A>C | rs34018205 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
Allelische TagMan fast
FXR/NR1H4 c.-1G>T rs56163822 EDTA-Blut Diskriminierung 7500
Reizdarmsyndrom (RZ)
Allelische TagMan fast
Sl p.V15F ¢c.43G>T rs9290264 EDTA-Blut Diskriminierung 7500




Universitatsklinikum des Saarlandes
Klinik far Innere Medizin Il Seite 6 von 7
Gastroenterologisches Labor

Handbuch zur
VA-EL-R08-21 Entnahme von Primarproben GastroLab

Anderungsindex

Anderung |  Gultigab |
Erste Ausgabe erstellt (RG) (VA-GL-08-01) 09.01.2012 01.07.2012
1. Anderung erstellt (RG) (VA-GL-08-02) 18.04.2013 18.04.2013
2. Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-03) 14.11.2013 14.11.2013

Anderungshinweise:
Titel des Dokuments (jetzt dreistellige Dokumentennummer)

3. Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-04) 04.05.2015 04.05.2015
Anderungshinweise:
Kapitel 2

4. Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-05) 10.06.2015 11.06.2015

Anderungshinweise:
Kapitel 2 (Aktualisierung)

9, é\nderung erstellt (SW) (VA-GL-008-06) 05.08.2015 10.08.2015
Anderungshinweise:
Kapitel 2 (Aktualisierung)

6. Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-07) 13.04.2016 18.04.2016
Anderungshinweise:

Kapitel 2 (Aktualisierung Bezeichnung Varianten im SERPINA-Gen)

7. Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-08) 05.01.2017 16.01.2017
Anderungshinweise:
Erweiterung des Panels um rs1042636 und rs12688220 (beide HP), Streichung
der MUTYH-Diagnostik, Umstellung von rs11568372 und rs146599962 von
Sequenzierung auf Allelische Diskriminierung

8. Anderung erstellt (SW)  (VA-GL-008-09) 06.03.2017 20.03.2017
Anderungshinweise:
Kapitel 2 (Aktualisierung)

9. Anderung erstellt (SW)  (VA-GL-008-10) 02.11.2017 02.11.2017
Anderungshinweise:
Kapitel 2 (Aktualisierung)

10.__Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-11) 23.05.2018 28.05.2018
Anderungshinweise:
Kapitel 2 (Aktualisierung, 3 neue SNPs bei Cholestase)

11. Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-12) 11.07.2018 16.07.2018
Anderungshinweise:
Kapitel 2 (Aktualisierung)




Universitatsklinikum des Saarlandes

Anderungshinweise:
Aktualisierung Kap. 2

Klinik fur Innere Medizin Il Seite 7 von 7
Gastroenterologisches Labor
Handbuch zur
VA-GL-AO08-21 Entnahme von Primérproben Grstralalb

12.__Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-13) 17.10.2018 22.10.2018
Anderungshinweise:
Kapitel 2 (Aktualisierung)

13."Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-14) 03.01.2019 07.01.2019
Anderungshinweise:
Anderung der Adresse nach Umzug

14.__Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-15) 06.05.2019 09.05.2019
Anderungshinweise:
Kapitel 2 (Aktualisierung)

15._Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-16) 17.06.2020 18.06.2020
Anderungshinweise:
Kapitel 2 (Aktualisierung)

16.__Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-17) 29.07.2020 03.08.2020
Anderungshinweise:
Uberarbeitung Kap. 1.2, 1.3, 2

17. Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-18) 16.09.2021 20.09.2021
Anderungshinweise:
Kapitel 1 (Aktualisierung)

18. Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-19) 10.02.2022 14.02.2022
Anderungshinweise:
Aktualisierung Inhaltsverzeichnis

19. Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-20) 04.05.2022 09.05.2022
Anderungshinweise:
Aktualisierung Kapitel 1.4 und 2

20. Anderung erstellt (SW) (VA-GL-008-21) 14.12.2023 18.12.2023




