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Zytogenetische 
Labordiagnostik

1. Indikationsstellung
Jede zytogenetische Labordiagnostik im 
Rahmen medizinisch-genetischer Frage-
stellungen bedarf der ärztlichen Indikati-
onsstellung. Sie muss mit dem Angebot ei-
ner genetischen Beratung durch einen für 
genetische Beratung qualifizierten Arzt� 
verbunden sein. Die Inanspruchnahme 
der Untersuchung und der genetischen 
Beratung durch die betroffene Person 
(den Patienten bzw. Ratsuchenden, im 
Folgenden immer „Patient“ genannt) ist 
freiwillig.

2. Einwilligung
Die zytogenetische Labordiagnostik setzt 
das aufgeklärte Einverständnis des Pa-
tienten oder seines gesetzlichen Vertre-
ters sowie die Einhaltung der für ärztliche 
Maßnahmen geforderten Rahmenbedin-
gungen (Aufklärungspflicht, Schweige-
pflicht, Datenschutz etc.) voraus. Die Ein-
willigung nach Aufklärung sollte schrift-
lich dokumentiert werden. Der Patient 
kann jederzeit die Einstellung der Unter-
suchung verlangen.

3. Genetische Beratung
(Siehe hierzu auch Leitlinie Genetische 
Beratung)

3.1 Bei der zytogenetischen Labordia-
gnostik zur Absicherung klinischer Ver-
dachtsdiagnosen sollte spätestens nach 
Erhebung eines auffälligen Befundes dem 
Patienten bzw. dem gesetzlichen Vertreter 
eine genetische Beratung durch einen für 
genetische Beratung qualifizierten Arzt 
angeboten werden. Die anfordernde oder 
untersuchende Stelle sollte die Möglich-
keit zur genetischen Beratung sicherstel-
len. Besteht Unklarheit darüber, ob ein 

�	  Im Text werden Bezeichnungen wie  „Arzt“, 
„Patient“ etc. einheitlich und neutral für  „Arzt“ 
und  „Ärztin“ sowie  „Patientin“ und  „Patient“ 
verwendet.

Beratungsangebot besteht, sollte die un-
tersuchende Stelle die anfordernde Stel-
le über entsprechende Möglichkeiten in-
formieren.

3.2 Eine genetische Beratung muss 
bereits vor der Untersuchung angebo-
ten werden, wenn es sich um die Unter-
suchung einer klinisch gesunden Person 
handelt, bzw. wenn der Befund für die 
Familienplanung des Patienten oder für 
dessen Angehörige von Bedeutung sein 
könnte.

3.3 Dem Patienten bleibt anheim ge-
stellt, die Familienangehörigen auf die 
Möglichkeit oder Notwendigkeit einer 
zytogenetischen Diagnostik hinzuweisen. 
Eine aktive Beratung (Information der 
Angehörigen durch den Arzt) darf nicht 
erfolgen.

4. Untersuchung von Kindern 
und Jugendlichen
(Siehe hierzu auch Leitlinie Genetische 
Diagnostik bei Kindern und Jugend-
lichen)

Die Untersuchung klinisch gesunder 
Minderjähriger setzt in der Regel deren 
Einwilligungsfähigkeit voraus. Eine Aus-
nahme kann dann gesehen werden, wenn 
sich aus dem Befund unmittelbare Kon-
sequenzen hinsichtlich präventiver oder 
therapeutischer Maßnahmen für die un-
tersuchte Person ergeben.

5. Herkunft und Qualität von 
Untersuchungsproben
Zur Untersuchung dürfen nur Proben an-
genommen werden, deren Art und Her-
kunft eindeutig bezeichnet sind. Dies 
schließt eine eindeutige Identifizierung 
des Patienten mit ein. Wenn Zweifel an 
der Herkunft und Qualität des zur Unter-
suchung eingeschickten Materials beste-
hen, muss das zytogenetische Labor den 
Einsender hierauf sowie auf die hierdurch 
eingeschränkte Sicherheit der diagnosti-

schen Aussage schon vor Durchführung 
der Diagnostik hinweisen.

6. Umfang der Untersuchung
Der Umfang einer zytogenetischen Labor-
untersuchung sollte der jeweiligen Frage-
stellung angemessen sein.

7. Zytogenetische 
Postnataldiagnostik
Eine zytogenetischen Postnataldiagnostik 
im Sinne dieser Leitlinie ist die zytogene-
tische Untersuchung einer Blutprobe, ei-
ner Gewebeprobe, eines Zellabstrichs 
oder einer Zellkultur aus einem Körperge-
webe nach der Geburt. Bezüglich tumor-
zytogenetischer Untersuchungen wird auf 
die entsprechende Leitlinie verwiesen. 
Folgende Standards sollten in der zytoge-
netischen Postnataldiagnostik erfüllt sein, 
um einen vollständigen zytogenetischen 
Befund erheben zu können:

7.1 Die Zahl der ausgewerteten Me-
taphasen sollte dem Untersuchungsziel 
angemessen sein. Es sollen mindestens 
10 Metaphasen gezählt werden. Davon 
sollten mindestens 5 Metaphasen struk-
turell analysiert und hiervon mindes-
tens 2 Metaphasen in Form eines Bild-
dokuments karyotypisiert werden. Bei 
Verdacht auf ein chromosomales Mosa-
ik sollte in Abhängigkeit von der Frage-
stellung bzw. dem Untersuchungsziel die 
Zahl der ausgewerteten Metaphasen an-
gemessen erhöht (nach E.C.A. auf min-
destens 30 Metaphasen; siehe hierzu auch 
„E.C.A. Cytogenetic Guidelines and Qua-
lity Assurance“ in: E.C.A. European Cyto-
geneticists Association Newsletter No. 17, 
January 2006, S. 13–32, http://www.biolo-
gia.uniba.it/eca/NEWSLETTER/NS-17/
Guidelines.pdf) und gegebenenfalls ein 
weiteres Gewebe analysiert werden.

7.2 Die anzuwendenden Bänderungs-
techniken sowie der zu erfüllende Min-
deststandard der Bandenauflösung hän-
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gen von der Fragestellung bzw. dem Un-
tersuchungsziel im Einzelfall ab (der an-
gegebene Bandenstatus bezieht sich auf 
die Standard GTG-Färbung):
F	�Als Minimalstandard sollten 

ca. 400 Banden/haploidem Chromo-
somensatz erreicht werden.

F	�Bei Nachweis einer Aneuploidie ist 
ggf. eine Auswertung auf einem ge-
ringeren Bandenniveau ausreichend.

F	�Bei Indikationsstellungen wie z. B. 
mentale Retardierung, Dysmorphien, 
wiederholte Aborte sollte die Unter-
suchung auf einem Bandenstatus von 
mindestens 550 Banden/haploidem 
Chromosomensatz durchgeführt wer-
den.

7.3 Wenn die unter 7.1 bis 7.2 genann-
ten Standards nicht erfüllt sind, handelt es 
sich um einen zytogenetischen Postnatal-
diagnostikbefund mit eingeschränkter 
Aussagekraft. Hierauf sollte im zytogene-
tischen Befundbericht hingewiesen wer-
den (s. hierzu Punkt 9). In der Beurtei-
lung sollte zu der Frage Stellung genom-
men werden, ob zur Absicherung des Be-
fundes eine ergänzende Diagnostik durch-
geführt werden sollte.

7.4 Im Falle komplexer chromosoma-
ler Umbauten aber auch im Falle eines un-
auffälligen Karyotypbefundes ist die Mög-
lichkeit einer weiterführenden Diagnostik 
zu prüfen (z. B. molekularzytogenetische 
Diagnostik, s. auch Leitlinie Molekulare 
Zytogenetik).

7.5 In der Postnataldiagnostik sollte die 
Bearbeitungszeit einschließlich der Erstel-
lung des Befundberichts der Indikation 
angemessen sein und 28 Tage nicht über-
schreiten. Abweichungen hiervon sollten 
im Befund erläutert werden.

8. Zytogenetische 
Pränataldiagnostik
Eine zytogenetische Pränataldiagnostik 
im Sinne dieser Leitlinie ist die zytogene-
tische Untersuchung von Amnionzellen, 
von Chorionzotten nach Direktpräpara-
tion bzw. Kurzzeitkultur und nach Lang-
zeitkultur und von fetalen Lymphozyten. 
Zur Erhebung eines vollständigen zyto-
genetischen Pränataldiagnostikbefundes 
sollten folgende Standards erfüllt sein:

8.1 Zytogenetische Pränataldiagnostik 
aus Amnionzellen

8.1.1. Bei Anwendung der Trypsinie-
rungsmethode sollten mindestens 15 Me-
taphasen aus einer von wenigstens zwei 
unabhängig voneinander angezüchteten 
Amnionzellkulturen gezählt werden. Da-
von sollten 5 Metaphasen strukturell ana-
lysiert und hiervon mindestens 2 Meta-
phasen in Form eines Bilddokuments ka-
ryotypisiert werden.

8.1.2 Bei Anwendung der In-situ-Me-
thode sollten insgesamt 15 Metaphasen 
von 6 Primärkolonien aus mindestens ei-
ner von zwei unabhängig voneinander an-
gezüchteten Amnionzellkulturen gezählt 
werden.

8.1.3 Wenn bei der Analyse der ers-
ten Kultur ein auffälliger Befund erhoben 
wird, muss eine Untersuchung der zweiten 
Kultur erfolgen. Dabei können die beiden 
unabhängigen Kulturen nach der Tryp-
sinierungsmethode oder In-situ-Metho-
de präpariert worden sein. Das Untersu-
chungsziel kann aber auch in einer Kom-
bination aus Trypsinierungs- und In-si-
tu-Methode erreicht werden. In Abhän-
gigkeit von der Fragestellung bzw. dem 
Untersuchungsziel kann auf die Analyse 
der zweiten Kultur dann verzichtet wer-
den, wenn bei der pränatalen Ultraschall-
diagnostik ein für die zytogenetische Auf-
fälligkeit typischer Befund erhoben wur-
de, oder wenn in einem Schnelltest (In-
terphase-FISH, PCR) eine entsprechende 
Auffälligkeit festgestellt wurde.

8.1.4 Die anzuwendenden Bänderungs-
techniken sowie der zu erfüllende Min-
deststandard der Bandenauflösung hängen 
von der Fragestellung bzw. dem Untersu-
chungsziel im Einzelfall ab. In Abhängig-
keit von der Fragestellung bzw. dem Un-
tersuchungsziel sollten folgende Standards 
der Bandenauflösung erfüllt sein (die an-
gegebene Mindestauflösung bezieht sich 
auf die Standard GTG-Färbung):
F	�Als Minimalstandard sollten 

ca. 400 Banden/haploidem Chromo-
somensatz erreicht werden.

F	�Bei Nachweis einer Aneuploidie ist 
ggf. eine Auswertung auf einem ge-
ringeren Bandenniveau ausreichend.

F	�Bei speziellen Fragestellungen soll-
te die Untersuchung in Abhängig-
keit von der Fragestellung auf einem 
höheren Bandenstatus durchgeführt 
werden. Ist kulturbedingt eine hö-
here Bandenauflösung nicht zu errei-

chen, sollte die zytogenetische Unter-
suchung durch geeignete zusätzliche 
Methoden ergänzt werden.

8.1.5 Bei Mosaikbefunden sollte eine 
Klassifikation nach den derzeit gültigen 
internationalen Kriterien erfolgen (Über-
sicht bei Gardner und Sutherland 2004).

Ist bei Verdacht auf einen Mosaiksta-
tus für eine bestimmte Chromosomenstö-
rung eine zytogenetische Untersuchung 
an einer neu gewonnenen Fruchtwasser- 
oder Gewebeprobe indiziert, ist eine In-
terphase-FISH-Analyse mit einer für das 
in Frage stehende Chromosom bzw. mit 
einer für den in Frage stehenden Chro-
mosomenabschnitt spezifischen Sonde 
zu empfehlen, sofern eine entsprechende 
Sonde zur Verfügung steht. Diese Unter-
suchungsmethode ist wegen ihrer Schnel-
ligkeit und der Vermeidung von Fehlinter-
pretationen auf Grund von Selektionsvor-
teilen oder Selektionsnachteilen der aber-
ranten Zelllinie die Methode der Wahl.

Die Analyse von fetalen Blutzellen ist 
in denjenigen Fällen sinnvoll und weiter-
führend, in denen eine Ausprägung des in 
Frage stehenden Mosaiks speziell in die-
sem Gewebe erwartet werden kann.

8.1.6 Bei offensichtlichem Verdacht auf 
eine Kontamination einer Amnionzellkul-
tur mit maternalen Zellen sollte eine ge-
eignete Untersuchung zum Ausschluss 
einer Befundverfälschung durchgeführt 
werden (siehe hierzu auch Leitlinie Mole-
kulargenetische Labordiagnostik).

8.2 Zytogenetische Pränataldiagnostik 
aus Chorionzotten

8.2.1 Die zytogenetische Untersuchung 
von Chorionzotten erfordert sowohl die 
Analyse nach Direktpräparation oder 
Kurzzeitkultur als auch die Analyse einer 
Langzeitkultur. An die Stelle einer Lang-
zeitkultur kann auch eine Amnionzellkul-
tur treten. Insgesamt sollten mindestens 
15 Metaphasen ausgewertet werden.

Auf die Analyse der Langzeitkultur 
kann verzichtet werden, wenn bei der prä-
natalen Ultraschalldiagnostik ein für die 
zytogenetische Auffälligkeit typischer Be-
fund erhoben wurde, oder wenn in einem 
Schnelltest (Interphase-FISH, PCR) ei-
ne entsprechende Auffälligkeit festgestellt 
wurde.

8.2.2 Falls die zytogenetischen Untersu-
chungen von Chorionzotten nach Direkt-
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präparation oder Langzeitkultur erfolglos 
verlaufen, sollte im Befund auf die Ein-
schränkung der diagnostischen Sicherheit 
hingewiesen werden (s. hierzu Punkt 9). 
Bei nicht ausreichendem Zellmaterial 
wird die zytogenetische Analyse von Zel-
len nach Langzeitkultur empfohlen.

8.2.3 Bezüglich der anzuwendenden 
Bänderungstechniken, Mosaikbefunden 
und Kontaminationsausschluss gelten 
auch bei der zytogenetischen Diagnostik 
aus Chorionzotten die unter 8.1.4 bis 8.1.6 
gemachten Angaben. Ausnahme: Als Mi-
nimalstandard sollten hier 300 Banden/
haploidem Chromosomensatz erreicht 
werden.

8.3 Zytogenetische Pränataldiagnostik 
aus fetalen Lymphozyten

Für die zytogenetische Untersuchung 
fetaler Lymphozyten gelten grundsätzlich 
die Standards der zytogenetischen Prä-
nataldiagnostik.

8.4 Wenn die unter 8.1 bis 8.3 genann-
ten Kriterien nicht erfüllt sind, handelt es 
sich um einen zytogenetischen Pränatal-
diagnostikbefund mit eingeschränkter 
Aussagekraft. Hierauf sollte im zytogene-
tischen Befundbericht hingewiesen wer-
den (s. hierzu Punkt 9). In der Beurtei-
lung sollte zu der Frage Stellung genom-
men werden, ob zur Absicherung des Be-
fundes eine ergänzende Diagnostik erfor-
derlich ist.

8.5 Die maximale Bearbeitungszeit ein-
schließlich der Erstellung des Befundbe-
richts sollte bei der Pränataldiagnostik an 
Fruchtwasserzellen und Chorionzotten 
21 Tage, und bei der Pränataldiagnostik an 
fetalem Blut 10 Tage nicht überschreiten.

9. Wissenschaftlich begründete 
humangenetische Beurteilung 
zytogenetischer Befunde
Die Befunderstellung einer zytogene-
tischen Postnatal- und Pränataldiagnos-
tik bedarf einer wissenschaftlich begrün-
deten humangenetischen Beurteilung. Sie 
sollte eine an der diagnostischen Fragestel-
lung des Einzelfalls orientierte Interpreta-
tion des Befundes und eine Stellungnahme 
zu seiner klinischen Bedeutung enthalten.

9.1 Die schriftliche humangenetische 
Beurteilung eines zytogenetischen Be-
fundes sollte auch für Ärzte ohne human-
genetisches Spezialwissen verständlich 
sein. Der Befund selbst und die Schluss-

folgerungen sollten klar hervorgehoben 
sein und die diagnostische Fragestellung 
sollte beantwortet werden. Gegebenenfalls 
sollte im Befundbericht auf die genetische 
Beratung und ihre Bedeutung im Hinblick 
auf die Konsequenzen des erhobenen Be-
fundes für den Untersuchten und dessen 
Familie hingewiesen werden.

9.2 Im Einzelnen sollte die schriftliche 
humangenetische Beurteilung eines zyto-
genetischen Befundes Folgendes enthal-
ten:
F	�Seitenzahl und Gesamtseitenzahl 

(z. B. Seite 1 von 2);
F	�Name und Adresse des untersuchen-

den Labors sowie Name des verant-
wortlichen Laborleiters;

F	�Name und Adresse des anfordernden 
Arztes, der Klinik, des Instituts etc.;

F	�Befunddatum;
F	�Name und Geburtsdatum, Labor-

nummer oder Aktenzeichen zur ein-
deutigen Identifizierung der unter-
suchten Person bzw. Probe;

F	�Art des eingesandten Unersuchungs-
materials (z. B. Heparin-Blut, Frucht-
wasser, Chorionzotten, Gewebe);

F	�Entnahmedatum, wenn bekannt;
F	�Eingangsdatum;
F	�Angabe der Diagnose oder Ver-

dachtsdiagnose und der Indikation 
bzw. diagnostischen Fragestellung;

F	�Eigenanamnese, Familienanamnese, 
wenn bekannt;

F	�Kennzeichnung auswärtig erhobener 
Vorbefunde mit Angabe des entspre-
chenden Labors;

F	�für die zytogenetische Untersuchung 
verwendete Zellen;

F	�angewandte Methode(n) und Unter-
suchungsumfang;

F	�Anzahl ausgezählter Metaphasen, An-
zahl analysierter Metaphasen, in der 
Pränataldiagnostik zusätzlich:

1	Anzahl der analysierten Kulturen,
1	�bei Anwendung der In-situ-Metho-

de Zahl der ausgewerteten Kolonien;
F	�verwendete Bänderungstechniken;
F	�Angabe zur Bandenauflösung;
F	�eine Bewertung der Bandenauflösung 

im Hinblick auf das Untersuchungs-
ziel, falls der Standard nicht erreicht 
wurde;

F	�Angabe des Untersuchungsergeb-
nisses als Karyotyp in der gültigen 
Nomenklatur (gültige ISCN-Fassung) 

in der Regel ohne Angabe von Poly-
morphismen;

F	�Angabe von Polymorphismen nur 
dann, wenn dies zur Erfüllung des 
Untersuchungsauftrags erforderlich 
ist oder wenn zur Abklärung des Be-
fundes nach dem Stand der Wissen-
schaft auch die Untersuchung ver-
wandter Personen erforderlich war;

F	�an der diagnostischen Fragestellung 
des Einzelfalls orientierte Interpreta-
tion des Befundes und eine Stellung-
nahme zur klinischen Bedeutung des 
Befundes;

F	�ggf. Empfehlung zu weiteren Unter-
suchungen oder Untersuchungen von 
Familienangehörigen oder des Part-
ners;

F	�ggf. Hinweis auf die eingeschränkte 
Aussagekraft des Befundes sowie ei-
ne Bewertung der Notwendigkeit und 
Erfolgsaussichten weiterführender 
Untersuchungen;

F	�Im Befund sollte ein Hinweis auf ei-
nen evtl. tel. bereits durchgegeben Be-
fund (Erstergebnisse) und eine evtl. 
Korrektur dieses enthalten sein;

F	�Hinweis darauf, dass – wegen der 
Möglichkeit der unterschiedlichen 
Ausprägung eines chromosomalen 
Mosaiks in unterschiedlichen Gewe-
ben sowie der Möglichkeit der Se-
lektion bestimmter Zelllinien in der 
Zellkultur – der Ausschluss eines 
chromosomalen Mosaiks grundsätz-
lich nicht möglich ist;

F	�Unterschrift aller maßgeblich an der 
Befunderstellung beteiligten Ärzte/
Naturwissenschaftler.

10. Archivierung
Die für die Befunderhebung relevanten 
Präparate, welche die Grundlage des ab-
schließenden Befundes sind, sollten min-
destens 10 Jahre aufbewahrt werden. Bei 
Bilddokumentation aller ausgewerteten 
Metaphasen stellen die Präparate selbst 
keine Dokumente dar und brauchen dann 
nur für mindestens 2 Jahre aufbewahrt 
werden. Die Dauer der Aufbewahrung 
der sonstigen Dokumentation (Anforde-
rung mit Indikation, Bearbeitungspro-
tokoll, Analysebogen, Bildarchivierung, 
Abschlussbefund) unterliegt den gesetz-
lichen Bestimmungen zur Aufbewahrung 
medizinischer Unterlagen.
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11. Personelle Voraussetzungen
Um eine ausreichende Qualität der Be-
funderhebung zu garantieren, sollte ei-
ne hinreichende quantitative und qualita-
tive personelle Ausstattung des Labors ge-
währleistet sein.

11.1 Für die technische Durchführung 
und die Erstellung des Befundes sollte ein 
entsprechend qualifizierter Naturwissen-
schaftler (Fachhumangenetiker/in GfH/
GAH�) oder ein entsprechend qualifi-
zierter Arzt (Facharzt für Humangenetik, 
Zusatzbezeichnung Medizinische Genetik) 
verantwortlich sein. Die Indikationsstel-
lung obliegt dem anfordernden Arzt. Für 
die medizinische Beurteilung des Befundes 
ist ein qualifizierter Arzt verantwortlich.

11.2 Die technischen Mitarbeiter soll-
ten eine für ihre Tätigkeit hinreichende 
Qualifikation und Berufserfahrung ha-
ben. Es sollten schriftliche Arbeitsplatz-
beschreibungen und Einarbeitungspläne 
vorliegen.

11.3 Der Laborleiter ist für die kontinu-
ierliche Fortbildung des Personals verant-
wortlich.

12. Räumliche und apparative 
Voraussetzungen, Probenzahl
12.1 Die Arbeitsräume sollten für Labor-
arbeiten geeignet sein. Es ist Sorge da-
für zu tragen, dass nicht autorisierte Per-
sonen keinen Zugang hierzu haben. Zur 
Verhinderung von Unfällen und arbeits-
platzbedingten Erkrankungen müssen die 
Arbeitsplätze entsprechend den arbeits-
schutzrechtlichen Bestimmungen ausge-
stattet sein.

12.2 Alle wichtigen Laborgeräte soll-
ten in doppelter Ausführung vorhanden 
sein. Soweit dies nicht möglich ist, soll-
te ein schriftlicher Plan vorliegen, wie im 
Falle eines Geräteausfalls zu verfahren ist, 
um eine Weiterverarbeitung der Proben 
im vorgesehenen Zeitraum zu gewähr-
leisten. Für wesentliche diagnostisch ver-
wendete Geräte sollten Bedienungsanlei-
tungen vorliegen.

12.3 Für die Pränataldiagnostik soll-
ten zur getrennten Kultivierung der bei-
den Zellkulturansätze wenigstens 2 Inku-
batoren zur Verfügung stehen.

�	  Deutsche Gesellschaft für Humangenetik/
Gesellschaft für Anthropologie und Humange-
netik.

12.4 Die optische Analyse und elektro-
nische Bildverarbeitung sollte mit einer 
ausreichenden Auflösung und mit ausrei-
chender Wiedergabemöglichkeit erfolgen. 
Alternativ zur elektronischen Bildverar-
beitung kann eine photomikroskopische 
Dokumentation erfolgen. Dabei sollte si-
chergestellt sein, dass eine Karyotypbe-
wertung auch nach mehrjähriger Aufbe-
wahrung möglich ist.

12.5 Um nach Etablierung einer Unter-
suchungstechnik in einem Labor die not-
wendige Expertise zur Aufrechterhaltung 
der Untersuchungsqualität zu sichern, ist 
eine Mindestzahl von Untersuchungen pro 
Jahr erforderlich. Diese sollte entsprechend 
den Empfehlungen der E.C.A. eine Proben-
zahl von durchschnittlich 100/Jahr Unter-
suchungsbereich (z. B. pränatal, postnatal) 
nicht unterschreiten. Zur Aufrechterhal-
tung der notwendigen Mitarbeiterkompe-
tenz wird eine Gesamtprobenzahl von min-
destens 500/Jahr für erforderlich gehalten.

13. Qualitätssicherung
13.1 Interne Qualitätssicherung. Das Labor 
sollte für alle Untersuchungsverfahren über 
schriftliche Arbeitsanweisungen verfügen, 
die dem internationalen Stand von Wissen-
schaft und Technik entsprechen. Die Ab-
läufe im Labor sind so zu organisieren, dass 
die Möglichkeit einer Probenvertauschung 
minimiert wird. In allen Untersuchungs-
gängen sind – je nach Notwendigkeit – ge-
eignete positive bzw. negative Kontrollma-
terialien mitzuführen, die die Spezifität der 
Untersuchung sicherstellen können.

13.2 Externe Qualitätssicherung. Das 
Labor sollte an allen für sein diagnosti-
sches Spektrum relevanten externen qua-
litätssichernden Maßnahmen (Ringversu-
chen) regelmäßig teilnehmen.

14. Qualifikationen
Zu den Voraussetzungen für die selbstän-
dige und verantwortliche Erstellung zy-
togenetischer Befunde und Gutachten 
zählen die entsprechende Qualifikation 
(Facharzt für Humangenetik, Zusatzbe-
zeichnung Medizinische Genetik, Fach-
humangenetiker GfH/GAH) und der 
Nachweis einer mindestens zweijährigen 
Tätigkeit auf diesem Gebiet.

15. Sonstiges
Das Labor muss einschlägige Regelungen 
und Auflagen des Gewerbeaufsichts-
amtes und der Berufsgenossenschaft für 
Gesundheitsdienst und Wohlfahrtspfle-
ge einhalten.
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