Liste aller Untersuchungsverfahren im flexiblen Akkreditierungsbereich

Verfahrensnummer

ML-13245-01

Untersuchungsgebiet: Humangenetik (Zytogenetik)

Version vom 16.10.2025

Untersuchungsart:
Chromosomenanalyse**
. Untersuchungsmaterial . 4 . “ in Haus-
Analyt (MessgroRe) Ei - jal) Untersuchungstechnik Anweisung/ Version Geréat CE-Verfahren -
Angeborener Chromosomensatz ~ |embryonales Abortmaterial, Haut, Chromosomenbanderungsan |VA Postnatale Chromosomenanalyse GD/ VO5; VA Pranatale Chromosomenanalyse GD/ V05, |CB-150-CO2-Brutschrank, BBD-6220_Brutschrank, X
Achillessehne, extraembryonales alyse (GTG-, Giemsa- AA-KGE-Z-1 Amnionzellkultur/V06, AA-KGE-Z-3 Chorionzotten-Langzeitkultur/V07, AA-KGE-Z- [HERACELL CO2-Inkubator, UNIVERSAL-16-1600, 5804-
Abortmaterial, Fruchtwasserzellen, ~ [Farbung) 4-Fibroblastenzellkultur/V06; AA-KGE-Z-7 Praparation adharenter Zellkulturen/V07, AA-KGE-Z{Zentrifuge, Lichtmikroskop Axioskop 50
Gewebeproben®, Lymphozyten; DNA 13 GTG Banderung/V07, AA-KGE-Z-11 Direktpréparation von Chorionzotten/V05
Nummerische Veranderungen der [fixierte Amnionzellkerne; DNA Interphase-Untersuchungen (VA Molekulare Zytogenetik/FISH GD V05; AA-KGE-Z-10 Direktpraparation von Warmeschrank (Fa. Memmert), Minizentrifuge (Typ [
Chromosomen 13, 18, 21, X und Y durch FISH Fruchtwasserzellen/V05; AA-KGE-F-2 Pranataler Schnelltest/\V09 Galaxy Mini), Wasserbad, Warmeplatte (Typ Medax),
Warmeplatte (Medite), Fluoreszenz-Mikroskop BX 61
(Fa. Olympus)
Identifizierung kleinster Chromosomenpréparate; DNA gezielte Analyse spezifischer |VA Molekulare Zytogenetik/FISH GD/ V05; AA-KGE-F-1 Mikrodeletions Syndrome/V09; Warmeplatte (Medax), Warmeplatte (Medite), X
chromosomaler Loci durch Fluoreszenz-in-situ Vortexer, Zentrifuge, Wasserbad, Warmeschrank
/numerischer Verénderungen Hybridisierungen (FISH) (Fa.Memmert), Phasenkontrastmikroskop (Typ LEICA
(Kopienzahlvarianten) und DME), Fluoreszenzmikroskop (Typ Olympus BX61),
strukturell veranderter
Chromosomen
“Die Proben werden vom Labor ohne vorherige histologische Beurteilung bearbeitet und analysiert.
Untersuchungsgebiet: Humangenetik (Molekulare Humangenetik)
Untersuchungsart:
Molekularbiologische Untersuchungen (Amplifikationsverfahren)**
. Untersuchungsmaterial ’ 5 . . in Haus-
Analyt (MessgroRe) Ei iab T jal) Untersuchungstechnik Anweisung/ Version Gerat CE-Verfahren V—
CNV-Detektion, genomweit EDTA-Blut; genomische DNA; DNA Sequence Capture (PCR- VA Next Generation Sequencing GD/V07; AA-KGE_FBREK-M-51_WGS-Illumina DNA PCR- Qubit, Thermocycler, Fragmentanalyzer lllumina
free), Sequencing-by- Free/V01,KA-KGE_FBREK-M-51_Checkliste-WGS-Illumina DNA PCR-Free/03, AA-KGE_FBREK- |NextSeg-System
Synthesis, lllumina Trusight |M-46_ Konzentrationsbestimmung mit Qubit@4.0 Fluorometer / VO3, AA-KGE_FBREK-M-33-
Suite Identitatsfeststellung-NimaGen_EasySeq/V02, FB-KGE_FBREK-M-33-Checkliste NimaGen
EasySeq-Panel/V02, AA-KGE_FBREK-M-30 Durchflihrung eines Fragment Analyzer Laufes/V03, X

AA-KGE_FBREK-M-39-Datenverarbeitung nach WGS/V01, AA-KGE_FBREK-M-
57_ldentitatsuberprifung fur WGS Analysen /V01, AA-AA-KGE_FBREK-M-53_Auswertung
derGenom-Sequenzdaten fiir die Diagnostik seltener Erkrankungen/V01

Hereditéarer Brust- und
Eierstockkrebs (ATM, BRCAL,
BRCAZ2, CDH1, CHEK2, PALB2,
RAD51C, RAD51D, TP53, BRIP1)
(OMIM 613399, 614291, 612555)

EDTA-Blut; DNA

Sequence Capture ,
Sequencing-by-Synthesis,
Varvis

VA Next Generation Sequencing GD/V07; AA-KGE_FBREK-M-34-Durchfiihrung TWIST Custom
Cancer Panel /V02,FB-KGE_FBREK-M-35-Checkliste_TWIST_Exom und Cancer Panel/03, AA-
KGE_FBREK-M-46_ Konzentrationshestimmung mit Qubit®4.0 Fluorometer / V03, AA-
KGE_FBREK-M-29 Durchfiihrung eines NextSeq500/550 Laufes/V04, AA-KGE_FBREK-M-33-
Identitatsfeststellung-NimaGen_EasySeq/V02, FB-KGE_FBREK-M-33-Checkliste NimaGen
EasySeq-Panel/V02, FB-KGE_FBREK-M-45-Probenanzahl_lllumina DNA Prep /V04, AA-
KGE_FBREK-M-30 Durchfiihrung eines Fragment Analyzer Laufes/V03,KA-KGE_FBREK-M-29-
Durchfiihrung eines NextSeq500/550 Laufes_Librarypooling/V03, AA-KGE_FBREK-M-39-
Datenverarbeitung nach Panel-Sequenzierung/V01, AA-KGE_FBREK-M-40-Identitatspriifung
mit Varvis/01, AA-KGE_FBREK-M-52_Auswertung der Sequenzdaten fiir die FBREK- und
HNPCC-Diagnostik/V02

Qubit, Thermocycler, Fragmentanalyzer lllumina
NextSeq-System




Hereditarer Brust- und
Eierstockkrebs (ATM, BRCAL,
BRCAZ2, CDH1, CHEK2, PALB2,
RAD51C, RAD51D, TP53, BRIP1)
(OMIM 613399, 614291, 612555)

EDTA-Blut; DNA

Sequence Capture,
Sequencing-by-Hybridization,
Varvis

VA Next Generation Sequencing GD/V07; AA-KGE_FBREK-M-34-Durchfiihrung TWIST Custom
Cancer Panel /V02,FB-KGE_FBREK-M-35-Checkliste_ TWIST_Exom und Cancer Panel/03, AA-
KGE_FBREK-M-46_ Konzentrationsbestimmung mit Qubit®4.0 Fluorometer / V03, AA-
KGE_FBREK-M-29 Durchfiihrung eines Aviti Laufes/V01, AA-KGE_FBREK-M-33-
Identitatsfeststellung-NimaGen_EasySeq/V02, FB-KGE_FBREK-M-33-Checkliste NimaGen
EasySeq-Panel/V02, FB-KGE_FBREK-M-45-Probenanzahl_lllumina DNA Prep /V04, AA-
KGE_FBREK-M-30 Durchfiihrung eines Fragment Analyzer Laufes/V03,KA-KGE_FBREK-M-29-
Durchfiihrung eines Aviti Laufes_Librarypooling/V01, AA-KGE_FBREK-M-39-
Datenverarbeitung nach Panel-Sequenzierung/V01, AA-KGE_FBREK-M-40-Identitatspriifung
mit Varvis/01, AA-KGE_FBREK-M-52_Auswertung der Sequenzdaten fur die FBREK- und
HNPCC-Diagnostik/V02

Qubit, Thermocycler, Fragmentanalyzer, Aviti
Sequenziergerat

HNPCC (Lynch-syndrom)(MLH1,
MSH2, MSH6, APC, PSM2, MUTYH,
CDH1) (OMIM 614385, 614350,
614337, 614331, 613244, 609310)

EDTA-Blut; DNA

Sequence Capture ,
Sequencing-by-Synthesis,
Varvis

VA Next Generation Sequencing GD/V07; AA-KGE_FBREK-M-34-Durchfiihrung TWIST Custom
Cancer Panel /V02,FB-KGE_FBREK-M-35-Checkliste_TWIST_Exom und Cancer Panel/03, AA-
KGE_FBREK-M-46_ Konzentrationsbestimmung mit Qubit®4.0 Fluorometer / V03, AA-
KGE_FBREK-M-29 Durchfiihrung eines NextSeq500/550 Laufes/V04, AA-KGE_FBREK-M-33-
Identitatsfeststellung-NimaGen_EasySeq/V02, FB-KGE_FBREK-M-33-Checkliste NimaGen
EasySeq-Panel/V02, FB-KGE_FBREK-M-45-Probenanzahl_lllumina DNA Prep /V04, AA-
KGE_FBREK-M-30 Durchfiihrung eines Fragment Analyzer Laufes/V03,KA-KGE_FBREK-M-29-
Durchfithrung eines NextSeq500/550 Laufes_Librarypooling/V03, AA-KGE_FBREK-M-39-
Datenverarbeitung nach Panel-Sequenzierung/V01, AA-KGE_FBREK-M-40-Identitatspriifung
mit Varvis/01, AA-KGE_FBREK-M-52_Auswertung der Sequenzdaten fiir die FBREK- und
HNPCC-Diagnostik/V02

Qubit, Thermocycler, Fragmentanalyzer lllumina
NextSeq-System

HNPCC (Lynch-syndrom)(MLH1,
MSH2, MSH6, APC, PSM2, MUTYH,
CDH1) (OMIM 614385, 614350,
614337, 614331, 613244, 609310)

EDTA-Blut; DNA

Sequence Capture,
Sequencing-by-Hybridization,
Varvis

VA Next Generation Sequencing GD/V07; AA-KGE_FBREK-M-34-Durchfiihrung TWIST Custom
Cancer Panel /V02,FB-KGE_FBREK-M-35-Checkliste_ TWIST_Exom und Cancer Panel/03, AA-
KGE_FBREK-M-46_ Konzentrationshestimmung mit Qubit®4.0 Fluorometer / V03, AA-
KGE_FBREK-M-29 Durchfiihrung eines Aviti Laufes/V01, AA-KGE_FBREK-M-33-
Identitatsfeststellung-NimaGen_EasySeq/V02, FB-KGE_FBREK-M-33-Checkliste NimaGen
EasySeq-Panel/V02, FB-KGE_FBREK-M-45-Probenanzahl_lllumina DNA Prep /V04, AA-
KGE_FBREK-M-30 Durchfiihrung eines Fragment Analyzer Laufes/V03,KA-KGE_FBREK-M-29-
Durchfiihrung eines Aviti Laufes_Librarypooling/V01, AA-KGE_FBREK-M-39-
Datenverarbeitung nach Panel-Sequenzierung/V01, AA-KGE_FBREK-M-40-Identitatspriifung
mit Varvis/01, AA-KGE_FBREK-M-52_Auswertung der Sequenzdaten fur die FBREK- und
HNPCC-Diagnostik/V02

Qubit, Thermocycler, Fragmentanalyzer, Aviti
Sequenziergerat

Whole Exome Sequencing

EDTA-Blut, Fruchtwasser; DNA

Sequence Capture,
Sequencing-by-Synthesis,
Varvis

VA Next Generation Sequencing GD/V07; AA-KGE_FBREK-M-34-Durchfiihrung TWIST Exom
/V02,FB-KGE_FBREK-M-35-Checkliste_TWIST_Exom und Cancer Panel/03, AA-KGE_FBREK-M-
46_ Konzentrationsbestimmung mit Qubit®4.0 Fluorometer / V03, AA-KGE_FBREK-M-29
Durchfiihrung eines NextSeq500/550 Laufes/V04, AA-KGE_FBREK-M-33-Identitatsfeststellung-
NimaGen_EasySeq/V02, FB-KGE_FBREK-M-33-Checkliste NimaGen EasySeq-Panel/V02, FB-
KGE_FBREK-M-45-Probenanzahl_Illumina DNA Prep /V04, AA-KGE_FBREK-M-30 Durchfiihrung
eines Fragment Analyzer Laufes/V03,KA-KGE_FBREK-M-29-Durchfiihrung eines NextSeq500/550
Laufes_Librarypooling/V03, AA-KGE_FBREK-M-39-Datenverarbeitung nach WES/V01, AA-
KGE_FBREK-M-40-Identitatspriifung mit Varvis/01, AA-AA-KGE_FBREK-M-53_Auswertung der
Exom-Sequenzdaten fiir die Diagnostik seltener Erkrankungen/V01

Qubit, Thermocycler, Fragmentanalyzer lllumina
NextSeq-System

Whole Exome Sequencing

EDTA-Blut, Fruchtwasser; DNA

Sequence Capture,
Sequencing-by-Hybridization,
Varvis

VA Next Generation Sequencing GD/V07; AA-KGE_FBREK-M-34-Durchfiihrung TWIST Exom
/V02,FB-KGE_FBREK-M-35-Checkliste_TWIST_Exom und Cancer Panel/03, AA-KGE_FBREK-M-
46_ Konzentrationsbestimmung mit Qubit®4.0 Fluorometer / V03, AA-KGE_FBREK-M-29
Durchfiihrung eines Aviti Laufes/V01, AA-KGE_FBREK-M-33-Identitatsfeststellung-
NimaGen_EasySeq/V02, FB-KGE_FBREK-M-33-Checkliste NimaGen EasySeq-Panel/V02, FB-
KGE_FBREK-M-45-Probenanzahl_Illumina DNA Prep /V04, AA-KGE_FBREK-M-30 Durchfiihrung
eines Fragment Analyzer Laufes/V03,KA-KGE_FBREK-M-29-Durchfiihrung eines Aviti
Laufes_Librarypooling/V01, AA-KGE_FBREK-M-39-Datenverarbeitung nach WES/V01, AA-
KGE_FBREK-M-40-Identitatspriifung mit Varvis/01, AA-AA-KGE_FBREK-M-53_Auswertung der
Exom-Sequenzdaten fiir die Diagnostik seltener Erkrankungen/V01

Qubit, Thermocycler, Fragmentanalyzer, Aviti
Sequenziergerat




Whole Genome Sequencing

EDTA-Blut; genomische DNA

Sequence Capture (PCR-
free),
Sequencing-by-Synthesis,
lllumina Trusight Suite

VA Next Generation Sequencing GD/V07; AA-KGE_FBREK-M-51_WGS-Illumina DNA PCR-
Free/V01,KA-KGE_FBREK-M-51_Checkliste-WGS-Illumina DNA PCR-Free/03, AA-KGE_FBREK-M-
46_ Konzentrationsbestimmung mit Qubit®4.0 Fluorometer / VO3, AA-KGE_FBREK-M-33-
Identitatsfeststellung-NimaGen_EasySeq/V02, FB-KGE_FBREK-M-33-Checkliste NimaGen
EasySeq-Panel/V02, AA-KGE_FBREK-M-30 Durchfiihrung eines Fragment Analyzer Laufes/V03,
AA-KGE_FBREK-M-39-Datenverarbeitung nach WGS/V01, AA-KGE_FBREK-M-
57_ldentitatstiberprifung fir WGS Analysen /V01, AA-AA-KGE_FBREK-M-53_Auswertung
derGenom-Sequenzdaten fiir die Diagnostik seltener Erkrankungen/V01

Qubit, Thermocycler, Fragmentanalyzer lllumina
NextSeq-System

gezielte Variantentestung

EDTA-Blut; DNA

PCR, Sequencing-by-

VA PCR GD, VA Next Generation Sequencing GD/V07; AA-KGE_FBREK-M-42 Standard PCR/V08,

Synthesis AA-KGE_FBREK-M-43_LongRange PCR/V04, AA-KGE_FBREK-M-47_Agarose-
Gelelektrophorese/V07, AA-KGE_FBREK-M-46_ Konzentrationsbestimmung mit Qubit®4.0 Qubit, Thermocycler, Fragmentanalyzer lllumina
Fluorometer / V03, AA-KGE_FBREK-M-29 Durchfiihrung eines NextSeq500/550 Laufes/V04, AA-  |NextSeg-System
KGE_FBREK-M-58_Import von Sequenzdaten-Files (fastq) in CLC/ V03, AA-KGE_FBREK-M-59-
Amplikonbasierte Auswertung-mit-CLC/V03
Ausschlusstest Fragiles X-Syndrom |EDTA-Blut; genomische DNA Sequence Capture (PCR-
Repeatanlyse FMR1 free), VA Next Generation Sequencing GD/V07; AA-KGE_FBREK-M-51_WGS-Illumina DNA PCR-

Sequencing-by-Synthesis,
lllumina Trusight Suite

Free/V01,KA-KGE_FBREK-M-51_Checkliste-WGS-Illumina DNA PCR-Free/03, AA-KGE_FBREK-M-
46_ Konzentrationsbestimmung mit Qubit®4.0 Fluorometer / VO3, AA-KGE_FBREK-M-33-
Identitatsfeststellung-NimaGen_EasySeq/V02, FB-KGE_FBREK-M-33-Checkliste NimaGen
EasySeq-Panel/V02, AA-KGE_FBREK-M-30 Durchfiihrung eines Fragment Analyzer Laufes/V03,
AA-KGE_FBREK-M-39-Datenverarbeitung nach WGS/V01, AA-KGE_FBREK-M-
57_ldentitatsiiberpriifung fir WGS Analysen /V01, AA-AA-KGE_FBREK-M-53_Auswertung
derGenom-Sequenzdaten fur die Diagnostik seltener Erkrankungen/vV01

Qubit, Thermocycler, Fragmentanalyzer lllumina
NextSeq-System

Cystic Fibrosis (CF, OMIM 219700)

(CFTR)

EDTA-Blut; DNA

PCR, Sanger-Sequenzierung

VA PCR GD/V05; VA Sanger Sequenzierung GD/V05; AA-KIK-23/V08

Thermocycler T-Advanced, Thermocycler PeqStar 96 T-
Advanced, Sequenzer 3130XL, Applied Biosystems

Cystic Fibrosis (CF, OMIM 219700)

(CFTR)

Trockenblut; DNA

ASO (allelspezifische
Oligonukleotid
Hybridisierung)

VA PCR GD/V05; AA-KIK-43/V01; AA-KIK-44/V01; AA-KIK-45/V01

Wasserbad,Thermocycler T-Advanced, Taumelschittler

Phenylketonurie (OMIM 261600)
(PAH)

EDTA-Blut; DNA

PCR, Sanger-Sequenzierung

VA PCR GD/V05; VA Sanger Sequenzierung GD/V05; AA-KIK-38/V03

Zentrifuge, Thermomixer, Nanodrop One,
Videodokumentation Intas, Thermocycler T-Advanced,
Thermocycler PeqgStar 96 T-Advanced, Sequenzer
3130XL, Applied Biosystems













