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1 Anwendungsbereich 

Dieses Dokument enthält die allgemeinen Grundsätze und Informationen für alle diagnosti-

schen Untersuchungsangebote der PharmGenomics GmbH. 

2 Zweck 

Im Rahmen dieses Primärprobenhandbuchs werden spezifische Anweisungen für die ord-

nungsgemäße Entnahme und Handhabung von Primärproben mit dem Ziel der Optimierung 

der präanalytischen Phase von Untersuchungsverfahren, die durch das Routinelaboratorium 

angeboten werden, dokumentiert und an die Einsender des Routinelaboratoriums kommuni-

ziert.  

3 Abkürzungen und Definitionen 

3.1 Abkürzungen 

Abkürzung  Ausdruck 

MTAG Gesetz über technische Assistenten in der Medizin 

QMB Qualitätsmanagementbeauftragter der obersten Leitung 

GenDG Gendiagnostikgesetz 

ADR Europäisches Übereinkommen über die internationale Beförderung gefährlicher 

Güter auf der Straße 

RID Regelung zur internationalen Beförderung gefährlicher Güter im Schienenverkehr 

IATA DGR Regelung der Internationalen Flug-Transport-Vereinigung über den Transport ge-

fährlicher Güter 

UN 2814 Ansteckungsgefährlicher Stoff, gefährlich für Menschen, der Kategorie A (hohes 

Gefährdungspotential) 

UN 2900  Ansteckungsgefährlicher Stoff, gefährlich nur für Tiere, der Kategorie A (hohes Ge-

fährdungspotential) 

UN 3373 Sonstige ansteckungsgefährliche Stoffe  

3.2 Definitionen 

Diagnostische genetische Untersuchung: Das Ziel dieser Untersuchung ist die Aufklärung der 

genetischen Eigenschaften eines Patienten, die direkte Auswirkungen auf den aktuellen Ge-

sundheitszustand oder auf eine aktuell beabsichtigte Behandlung haben. Unter die Definition 

des GenDG für diagnostische genetische Untersuchungen fallen auch Untersuchungen auf 
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zukünftige Auswirkungen, wenn die Auswirkungen nur durch zusätzliche äußere Faktoren ver-

ursacht werden. 

Prädiktive genetische Untersuchung: Das Ziel dieser Untersuchung ist die Aufklärung der ge-

netischen Eigenschaften eines Patienten, die erst in Zukunft eine Auswirkung auf den Patien-

ten haben können. Bei minderjährigen Patienten sind prädiktive genetische Untersuchungen 

unzulässig, wenn die Auswirkungen erst nach Erreichen der Einwilligungsfähigkeit auftreten. 

Einwilligungsfähigkeit: Nicht einwilligungsfähig ist diejenige Person, die z.B. wegen Minderjäh-

rigkeit, psychischer Krankheit oder geistiger Behinderung dauerhaft oder vorübergehend nicht 

in der Lage ist, den für die Entscheidung über eine genetische Untersuchung relevanten Sach-

verhalt zu verstehen, die sich daraus ergebenden Folgen und Risiken zu verarbeiten und auf 

der Basis ihrer Werthaltung zu beurteilen, um auf dieser Grundlage eine selbstbestimmte Ent-

scheidung zu treffen. Die altersbedingte Nicht-Einwilligungsfähigkeit endet spätestens mit Voll-

endung des 18. Lebensjahres. Die Einwilligungsfähigkeit entwickelt sich mit zunehmender 

Reife und kann deshalb auch bei Jugendlichen schon vorhanden sein. Sie ist kontextabhängig 

zu beurteilen (vgl. Richtlinien der Gendiagnostik-Kommission). 

4 Verantwortlichkeiten 

Verantwortliche(r) Aktivität 

Wissenschaftliche Mitarbeiter  Validation der Laborergebnisse, Befundunterschrift und -frei-

gabe, Vorab-Übermittlung von kritischen Ergebnissen, Archivie-

rung der Mehrschriften/Kopien der Befunde 

(Fach-)Ärzte Medizinische Validation der Laborergebnisse, Befundunter-

schrift und -freigabe, Vorab-Übermittlung von kritischen Ergeb-

nissen, Archivierung der Mehrschriften/Kopien der Befunde 

Labormitarbeiter (TA, Laborant, 

Arzthelfer, Krankenschwester 

unter Aufsicht eines/r TA bzw. 

Wissenschaftlers oder Arztes 

gemäß §§ 9, 10 MTAG) 

Technisch-analytische Validation der Laborergebnisse  

QMB Durchführung der internen Qualitätskontrolle des Gesamtver-

fahrens, Koordinierung der Aktivitäten im Rahmen der externen 

Qualitätskontrolle des Gesamtverfahrens, Überwachung der 

Bearbeitungszeiten  

5 Versandmaterialien und Hilfsmittel 

An das Diagnoselabor kann folgendes Material eingeschickt werden: Speichelproben,Wan-

genabstriche, EDTA-Blut, Stuhlproben sowie andere Gewebeproben nach Absprache. Die 
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Proben sind entsprechend geltendem Recht zu deklarieren und zu verpacken. Nach Möglich-

keit sind Probennahmen für genetische Untersuchungen bei Patienten mit Infektionskrankhei-

ten zu vermeiden. Somit soll das Infektionsrisiko gesenkt werden. 

Unseren Produkten zum Abnehmen von Wangenabstrichen und zur Entnahme von Stuhlpro-

ben liegen Rückumschläge bei. Diese sollten für den Versand verwendet werden. Wenn Wan-

genabstriche mit anderen Hilfsmitteln genommen werden, sollte dies vor Einsendung an unser 

Labor abgeklärt werden. Dadurch soll eine Beeinflussung der Untersuchungsmethode durch 

die Probennahme vermieden werden. 

Alle Blut- und Stuhlproben werden als potentiell infektiös angesehen. Daher sind diese als 

„freigestellte medizinische Probe“ oder als Probe der Kategorie UN 3373 zu versenden. Bei 

Speichel- oder Wangenabstrichproben muss der einsendende Arzt das Infektionsrisiko fach-

lich beurteilen. Wir weisen alle Einsender an dieser Stelle ausdrücklich darauf hin, dass durch 

unsachgemäß verschickte Blut-/Stuhlproben hohe Schadenersatzansprüche durch das Trans-

portunternehmen (z.B. Deutsche Post) entstehen können. 

Zu den vom ADR/RID bzw. IATA DGR freigestellten Proben zählen die sog. „freigestellten 

medizinischen Proben“. Für solche Proben darf nur eine minimale Wahrscheinlichkeit beste-

hen, dass sie Krankheitserreger enthalten. Dafür ist eine fachliche Beurteilung auf der Grund-

lage der bekannten Anamnese, Symptome und individuellen Gegebenheiten des betreffenden 

Patienten und den lokalen endemischen Bedingungen erforderlich. Proben dürfen nur dann 

als „freigestellte medizinische Proben“ versandt werden, wenn für Verpackung und Kennzeich-

nung die folgenden Vorschriften eingehalten werden: 

Die Verpackung muss aus drei Bestandteilen bestehen: 

1. wasserdichtes Primärgefäß mit Probe; 

2. wasserdichte Sekundärverpackung; beim Transport flüssiger Proben muss die Sekun-

därverpackung ein saugfähiges Material enthalten, das die gesamte Flüssigkeit auf-

nehmen kann; es können mehrere Primärgefäße in ein Sekundärgefäß gepackt wer-

den. Nur wenn die Primärgefäße zerbrechlich sind, müssen sie separiert oder umwi-

ckelt werden; 

3. ausreichend feste Außenverpackung, wobei mindestens eine Seite dieser Außenver-

packung die Mindestabmessungen 100 x 100 mm besitzen muss. 

Die Kennzeichnung muss lauten „FREIGESTELLTE MEDIZINISCHE PROBE“. 

Der Postversand dieser Proben ist als Großbrief, Maxibrief, Päckchen oder Packet möglich.  

Die PharmGenomics GmbH behält sich das Recht vor, die Annahme von unzureichend ver-

packten oder deklarierten Proben zu verweigern. Für hochpathogene Proben der Kategorien 
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UN 2814 und UN 2900 wird die Annahme grundsätzlich verweigert. Pathogene Proben der 

Kategorie UN 3373 werden nur nach Rücksprache vor dem Versand angenommen. 

6 Präanalytische Informationen und Hinweise 

6.1 Allgemeine Informationen zum Laboratorium 

PharmGenomics GmbH 

Robert-Koch-Straße 50 

55129 Mainz 

Tel.: +49 (6131) 554 28 60 

Fax: +49 (6131) 554 28 61 

Für die Einsendung von Proben bitte folgende Adresse verwenden. Dadurch gelangen die 

Proben ohne Umwege direkt ins Labor.  

PharmGenomics GmbH 

Diagnostiklabor 

Robert-Koch-Straße 50 

55129 Mainz 

6.2 Leistungsangebot 

Das Leistungsangebot wird auf unserer Webseite unter Downloads im Leistungsverzeichnis 

aktuell gelistet. Die Analytikdauer beträgt in der Regel 4-9 Werktage. Es besteht die Möglich-

keit eine Express-Analyse (Ergebnis innerhalb von 2 Werktagen nach Probeneingang) durch 

einen Aufpreis anzufordern. 

6.3 Formblätter  

Einwilligungserklärung www.pharmgenomics.shop 

Untersuchungsauftrag www.pharmgenomics.shop 

Allgemeiner Aufklärungsbogen auf Anfrage 

Spezielle Aufklärungsbögen auf Anfrage 

6.4 Hinweise zur Ausfüllung der Formblätter 

Für die Bearbeitung einer Probe muss der Untersuchungsauftrag vollständig und unterschrie-

ben vorliegen.  

Der Untersuchungsauftrag dient dazu, eine Probe eindeutig einer Patientin oder einem Pati-

enten zuordnen zu können. Die anonymen Angaben auf dem Untersuchungsauftrag dienen 

https://pharmgenomics.shop/index.php?id_cms=27&controller=cms&id_lang=2
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der rechtlichen (Einwilligungsfähigkeit) und medizinischen Klärung von Fragestellungen. Da 

Allele in verschiedenen Bevölkerungsgruppen unterschiedlich verteilt vorkommen können, 

kann zur Beurteilung der Ergebnisse die Abstammung/ Ethnizität des Patienten/ Patientin mit-

entscheidend sein. 

Wenn dem Produkt zur Probennahme Einwilligungserklärung und Untersuchungsauftrag bei-

liegen, können diese verwendet werden. Alternativ können bei Bedarf diese auch von unserer 

Webseite heruntergeladen werden. Für Gendiagnostische Untersuchungen benötigen wir die 

Bestätigung, dass eine Einwilligungserklärung der/m behandelnden Arzt/Ärztin vorliegt. 

Der Aufklärungsbogen kann von dem behandelnden Arzt/Ärztin an den/die Patienten/-in zur 

Unterstützung der ärztlichen Beratung ausgehändigt werden, bzw. im Bedarfsfall direkt von 

der PharmGenomics GmbH an den/ die Patienten/-in geschickt werden. 

Ein „Widerruf der Einwilligungserklärung“ kann im Bedarfsfall formlos an uns geschickt wer-

den. Dabei ist zu achten, dass der Widerruf eindeutig einem Auftrag zugeordnet werden kann. 

Wir geben Informationen und Auskünfte ausnahmslos nur direkt an den/die einsendende(-n) 

Arzt/Ärztin.  

6.5 Informationen für Patienten bzw. Probanden zur Vorbereitung der 

Probenentnahme 

Allgemein gilt, dass der/die Patient/-in nicht akut an einer Infektionskrankheit leiden sollte. 

Speichelprobe und Wangenabstrich: Vor der Entnahme der Schleimhautzellen durch Abstrich 

darf 30 Minuten lang nichts gegessen oder getrunken werden. 

EDTA-Blut: Keine Vorgaben für den Patienten notwendig. 

Stuhlproben: siehe dem Entnahme-Kit beigefügten Informationen 

6.6 Anweisungen über die richtige Entnahme von Primärproben 

Speichelprobe: Die Probe entspricht in einem Röhrchen gesammelten Speichel. Die Probe 

wird mit Hilfe eines Additivs im Röhrchen stabilisiert. Entsprechend den Herstelleranweisun-

gen oder mitgelieferten Anweisungen benutzen. 

Wangenabstrich: Die Probe wird mit mäßigem Reiben des Wattestäbchens/Schwämmchen an 

der Innenseite der Wange gewonnen. Entsprechend den Herstelleranweisungen oder mitge-

lieferten Anweisungen benutzen.  

EDTA-Blut: 2 ml Blut in einem EDTA-Röhrchen sind i.d.R. vollkommen ausreichend. 

Stuhlproben: siehe dem Entnahme-Kit beigefügten Informationen 
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6.7 Hinweise zur Kennzeichnung der Primärprobe und weiterer erforder-

licher Daten 

Jeder Probe ist ein vollständig ausgefüllter Untersuchungsauftrag beizufügen und eindeutig zu 

beschriften, so dass die Probe eindeutig einem Untersuchungsauftrag zuordenbar ist. Für den 

Versand ist, insbesondere bei Blutproben, auf die richtige Verpackung zu achten (s. Kap. 5).  

6.8 Anweisungen über besondere zeitliche Festlegungen hinsichtlich 

der Probenentnahme und des Probentransports 

Speichelproben und Wangenabstriche: Speichelproben und Wangenabstriche sollten am glei-

chen Tag versendet werden. Eine Versendung über das Wochenende ist zu vermeiden. Bis 

zum Versand kann die Probe bei Raumtemperatur (15°C – 25°C) gelagert werden. 

EDTA-Blut: Die Blutprobe sollte zeitnah versendet werden. Eine Kühlung (Kühlschrank bei 2-

8 °C) ist ratsam, wenn die Probenabnahme und der Versand nicht am gleichen Tag stattfinden. 

Stuhlproben: Stuhlproben sollten am gleichen Tag versendet werden. Bis zum Versand kann 

die Probe bei gemäßigter Temperatur (15°C – 30°C) gelagert werden 

6.9 Entsorgung der eingesendeten Proben 

Die Proben werden durch die PharmGenomics GmbH nach Bearbeitung des Auftrages bzw. 

Widerruf der Einwilligungserklärung gemäß der Abfallwirtschaftssatzung des Landkreises 

Mainz-Bingen vernichtet, es sei denn bei der Einwilligungserklärung wurde abweichend hier-

von verfügt. In diesem Fall wird entsprechend der Einwilligungserklärung verfahren. 

6.10 Aufbewahrungsbedingungen von im Laboratorium untersuchten 

Proben 

Die Blut-und Stuhlproben und daraus gewonnene Produkte werden während der Untersu-

chung im Kühlschrank gelagert. Für die längere Lagerung werden die Blut-und Stuhlproben 

und deren Produkte eingefroren, falls eine entsprechende gültige Einwilligungserklärung vor-

liegt. Speichel-/Wangenabstrichproben lagern bei Raumtemperatur, sofern sie nicht nach der 

Extraktion unbrauchbar geworden sind. 

6.11 Zusätzliche bzw. Wiederholungsuntersuchungen  

Bei Zweifeln an der Richtigkeit der Untersuchungsergebnisse wird die Untersuchung wieder-

holt. Zusätzliche Untersuchungen sind nachträglich nur möglich, wenn das Probenmaterial 

nicht bereits vernichtet wurde oder eine erneute Probe eingesendet wird. Außerdem kann es 

je nach angewendeter Methode ratsam sein, eine frische Probe zu verwenden. 
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6.12 Kriterien zur Annahme bzw. Zurückweisung von Primärproben 

Die PharmGenomics GmbH behält sich das Recht vor, unzureichend verpackte oder unzu-

reichend deklarierte Proben zurückzuweisen oder zu vernichten. 

Eine Probe gilt als unzureichend verpackt, wenn die gesetzlichen Regelungen nicht erfüllt sind. 

Hierzu sind die Regelungen des ADR zu beachten (s. Kap. 5). Wenn das Probengefäß be-

schädigt angeliefert wird und Probenmaterial an der Außenverpackung sichtbar wird, wird die 

Annahme verweigert. 

Falls nach dem Öffnen der Sendung festgestellt wird, dass wegen Beschädigung des Primär-

gefäßes oder aus anderen Gründen die Probe für die Untersuchung unbrauchbar sein könnte, 

wird der Einsender darüber informiert. Unbrauchbar sind genetische Proben, wenn Kontami-

nationen mit anderer menschlicher DNA nicht ausgeschlossen werden kann.  

Proben bei denen nicht geklärt werden kann, von wem sie stammen, werden vernichtet. 

Eine schriftliche Einwilligungserklärung muss für gendiagnostischen Proben (vgl. GenDG) 

dem verantwortlichen Arzt vorliegen. Wir benötigen eine schriftliche Bestätigung des verant-

wortlichen Arztes, dass diese vorliegt. Ohne Nachweis über die Einwilligung werden Proben 

spätestens nach 28 Tagen vernichtet, wenn kein Nachweis nachgeliefert wird. Eine Bearbei-

tung der Probe erfolgt erst nach Vorliegen eines Nachweises über die Einwilligungserklärung. 

Wir bearbeiten generell nur schriftliche Aufträge.  

6.13 Rückmeldungen und Reklamationen 

Die PharmGenomics GmbH hat ein beschriebenes Verfahren zur Bearbeitung von Rückmel-

dungen und Reklamationen etabliert. Bei Fragen oder Anmerkungen wird gebeten die oben in 

Kap. 6.1 genannten Daten für die Kontaktaufnahme zu verwenden. 

6.14 Gebühren und Preise 

Die aktuellen Gebühren und Preise werden auf unserer Seite pharmgenomics.de unter Down-

loads im Leistungsverzeichnis gelistet und können dort entnommen werden.  

Als GmbH ist PharmGenomics nicht von der Mehrwertsteuer auf ärztliche Leistungen nach §4 

UStG befreit. Daher sind wir verpflichtet auch auf Leistungen nach der GOÄ die Mehrwert-

steuer einzuberechnen. 

6.15 Beratung 

Auf Anfrage können wir eine ärztliche Beratung vermitteln.  

https://pharmgenomics.shop/index.php?id_cms=27&controller=cms&id_lang=2
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7 Qualitätskontrolle 

7.1 Interne Qualitätskontrolle 

Für die einzelnen Untersuchungsverfahren sind in der PharmGenomics GmbH effektive Qua-

litätskontrollen implementiert und in den entsprechenden QM-Dokumenten beschrieben. Die 

Überprüfung der internen Qualitätskontrolle erfolgt im Rahmen interner Audits. Die Effektivität 

des Qualitätsmanagementsystems wird regelmäßig durch Management Reviews überwacht. 

7.2 Externe Qualitätskontrolle 

Die externe Qualitätskontrolle für die präanalytischen Verfahren unseres Diagnoselabors er-

folgt durch Begutachtungen im Rahmen von Überprüfungen durch Aufsichtsbehörden, Akkre-

ditierungs- oder Zertifizierungsstellen sowie Dritte. Die PharmGenomics GmbH nimmt regel-

mäßig an Ringversuchen teil.  

8 Besondere Sicherheitsmaßnahmen 

Während der Probenabnahme sollte der Patient nicht an einer Infektionskrankheit leiden. Den-

noch sind alle Proben potentiell als infektiös zu betrachten und nach den gängigen Laborvor-

schriften für den Umgang mit infektiösem Material zu behandeln (Siehe auch Abschnitte 5, 

6.7, 6.8, 6.9, 6.10 und 6.12). 
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10 Schnittstellen zu anderen Qualitätsdokumenten 

Das QM-Handbuch und weitere relevanten QM-Dokumente können auf Anfrage eingesehen 

werden. 

http://www.gesetze-im-internet.de/gendg/index.html
http://www.bundesaerztekammer.de/page.asp?his=1.120.121.1047.6009
http://www.bundesaerztekammer.de/page.asp?his=1.120.121.1047.6009
http://www.rki.de/DE/Content/Kommissionen/GendiagnostikKommission/Richtlinien/Richtlinien_node.html
http://www.mainz-bingen.de/deutsch/downloads/satzungen/abfallsatzung.pdf
http://www.beuth.de/
http://www.beuth.de/
http://www.beuth.de/
http://www.beuth.de/
http://www.gfhev.de/de/leitlinien/gfh.htm
http://www.bmvbs.de/SharedDocs/DE/Artikel/UI/Gefahrgut/gefahrgut-recht-vorschriften-strasse.html
http://www.bmvbs.de/SharedDocs/DE/Artikel/UI/Gefahrgut/gefahrgut-recht-vorschriften-strasse.html

