
Aktuelle Liste der Verfahren im Akkreditierungsbereich*

D-ML-21320-01-00

Gültig ab: 25.08.2025

Paul-Ehrlich-Straße 23, 72076 Tübingen

Untersuchungen im Bereich: 

Medizinische Laboratoriumsdiagnostik

Untersuchungsgebiete:

Humangenetik (Molekulare Humangenetik, Zytogenetik)

Untersuchungsgebiet: Humangenetik (Zytogenetik)

Untersuchungsart:

Chromosomenanalyse

Analyt

(Messgröße)

Untersuchungsmaterial

(Matrix)
Untersuchungstechnik Anweisung/ Version Gerät Hinweise

konstitutioneller Chromosomensatz  

(Duplikationen/Deletionen)

DNA

EDTA-Blut

Molekulare Karyotypisierung mittels 

Array-Analyse 

(Array-CGH)

L-MG-0001 (V20), L-MG-0021 (V11), 

B-0003 (V06)

Array-CGH Agilent SureScan DX, Auswertesoftware 

Cytogenomics (Version 5.1.2.1)

FlexA: hier der Vollständigkeit halber aufgenommen

Untersuchungsgebiet: Humangenetik (Molekulare Humangenetik)

Untersuchungsart:

Indikation und Analyt

(Gen/e, Variante/n)

Untersuchungsmaterial

(Matrix)
Untersuchungstechnik Anweisung/ Version Gerät Hinweise

Chromosomenstörung

Trisomie 21, 18, 13, X0, XXX, XXY, XYY, 

XXYY,

Vollblut (cfDNA-

Blutstabilisierungsröhrchen)

cfDNA-Isolation, PCR, Oligonucleotid-

Array-Analyse

NIPT_L-0002 (V22), NIPT_L-0003 (V18), NIPT_L-0009a 

(V03), NIPT_B-0001 (V22)

QiaSymphonie, BioRad-Thermocycler, ACFS-System Roche 

Diagnostics

CE-Verfahren

Rhesusfaktor EDTA-Blut, Vollblut (cfDNA- 

Blutstabilisierungsröhrchen)

cfDNA-Isolation, Realtime-PCR NIPT_L-R-0002 (V07), NIPT_L-R-0003 (V05), NIPT_L-R-

0009a (V04), NIPT_B-R-0001 (V07)

QiaSymphonie, KingFisher qPCR CE-Verfahren

https://www.humangenetik-

tuebingen.de/diagnostikangebot/ein

zelgen-diagnostik/

Genliste am Seitenende der website

Zentrum für Humangenetik Tübingen

Sanger-Sequenzierung, MLPA, MS-MLPA

Dr. med. Dr. rer. nat. Saskia Biskup, Fachärztin für Humangenetik

Innerhalb der mit ** gekennzeichneten Untersuchungsbereiche ist dem Laboratorium, ohne dass es einer vorherigen Information

Molekularbiologische Untersuchungen (Amplifikations- und Hybridisierungsverfahren) **

Genotypisierung definierter varianter Allele und Mutationsanalyse bei heterogenem Spektrum 

https://www.humangenetik-tuebingen.de/diagnostikangebot/einzelgen-diagnostik/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/diagnostikangebot/einzelgen-diagnostik/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/diagnostikangebot/einzelgen-diagnostik/


Prader-Willi-Syndrom (PWS) 

Angelman-Syndrom (AS) 

(UBE3A-Gen) 

DNA

EDTA-Blut,  Zellen und Gewebeproben

PCR, Sanger-Sequenzierung,

Methylierungs-MLPA

L-MG-0001 (V20),  L-MG-0023 (V03), 

L-MG-0005 (V13), B-0001 (V21)

MLPA-Kit: s. Liste MLPA-Kits

Thermocycler, ABI 3730

Spinale Muskelatrophie 

(SMN1-Gen) 

(SMN2-Gen) 

DNA

EDTA-Blut, Zellen und Gewebeproben

Deletions-/Duplikations-Analyse 

(MLPA)

L-MG-0001 (V20), 

L-MG-0005 (V13), B-0001 (V21)

MLPA-Kit: s. Liste MLPA-Kits

Thermocycler, ABI 3730

Hämochromatose (HFE-Gen) DNA

EDTA-Blut,  Zellen und Gewebeproben

PCR, Sanger-Sequenzierung L-MG-0001 (V20), L-MG-KSA-0011 (V02),

B-0001 (V21)

Thermocycler, ABI 3730

Genotypisierung allelischer Serien gleicher genomischer Lokalisation (Repeat-Erkrankungen)

Indikation und Analyt

(Gen/e, Variante/n)

Untersuchungsmaterial

(Matrix)
Untersuchungstechnik Anweisung/ Version Gerät Hinweise

https://www.humangenetik-

tuebingen.de/diagnostikangebot/ein

zelgen-diagnostik/

Genliste am Seitenende der website

Chorea-Huntington 

(HTT-Gen) 

DNA

EDTA-Blut,  Zellen und Gewebeproben

PCR, Fragmentlängen-Analyse L-MG-0001 (V20), L-MG-0006 (V07), 

B-0001 (V21)

Thermocycler, ABI 3730

Mikrosatelliten-Instabilität

Mikrosatellitenmarker:

BAT-25, BAT-26, NR-21, NR-22, NR27

cfDNA, DNA

EDTA-Blut, Streck-Blut, zell-freies Plasma, 

Zellen und Gewebeproben

Multiplex-PCR,

Fragmentlängen-Analyse

L-MG-0001 (V20), 

L-MG-0043 (V04), B-0001 (V21), B-0004a (V08)

Thermocycler, ABI 3730

Indikation und Analyt

(Gen/e, Variante/n)

Untersuchungsmaterial

(Matrix)
Untersuchungstechnik Anweisung/ Version Gerät Hinweise

https://www.humangenetik-

tuebingen.de/seltene-

erkrankungen/panel-diagnostik/

Genliste  des jeweiligen Panels am Seitenende der website

Panels für: 

Augenerkrankungen 

Bindegewebserkrankungen

Blutbildungsdefekte

Epilepsie und Hirnentwicklungs-

störungen

Erbliche Tumorerkrankungen

Familienplanung Panel

Fertilität

Genetisches Vorsorgepanel

Hauterkrankunge

Herzerkrankungen

Immundefekte

Deep Immunogenetics

Lebererkrankungen 

Stoffwechselerkrankungen inkl. 

Mitochondriopathien Neurodegenerative 

Erkrankungen Neuromuskuläre 

Erkrankungen Nierenerkrankungenen

Schwerhörigkeit

Skeletterkrankungen

Ziliopathien

Individuelles Panel

Mutationsanalyse bei heterogenem Spektrum 

potentiell krankheitsursächlicher Varianten mehrerer Gene (NGS-Analyse)

https://www.humangenetik-tuebingen.de/diagnostikangebot/einzelgen-diagnostik/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/diagnostikangebot/einzelgen-diagnostik/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/diagnostikangebot/einzelgen-diagnostik/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/seltene-erkrankungen/panel-diagnostik/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/seltene-erkrankungen/panel-diagnostik/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/seltene-erkrankungen/panel-diagnostik/


Augenerkrankungen

Retinitis pigmentosa, autosomal-

dominant und X-gekoppelt

DNA

EDTA-Blut,  Zellen und Gewebeproben
a

Target enrichment,

Sequencing-by-synthesis (NGS), 

in-house pipeline

L-MG-0001 (V20), L-MG-0045 (V15), 

BI-0001 (V10), B-0001 (V21)

Pipeline: release 7223

Panel: cexome.6

Thermocycler, Illumina-Plattform

https://www.humangenetik-

tuebingen.de/seltene-

erkrankungen/exom-diagnostik/

ExomeXtra®

Entwicklungsverzögerung

Whole-Exome-Sequenzierung

DNA

EDTA-Blut,  Zellen und Gewebeproben

Target enrichment,

Sequencing-by-synthesis (NGS, 

Illumina),

in-house pipeline

L-MG-0001 (V20), L-MG-0045 (V15), 

BI-0001 (V10), B-0001 (V21), B-0004a (V08), B-0006 

(V06)

Pipeline: release 7223

Panel: cexome.6

Thermocycler, Illumina-Plattform Im Falle von Tumormaterial: Die Proben werden vom Labor 

mit vorheriger histologischer Beurteilung

durch einen vertraglich gebundenen Pathologen bearbeitet 

und analysiert.

https://www.humangenetik-

tuebingen.de/tumordiagnostik/soma

tisches-tumorpanel-zur-

therapieentscheidung/

Cancer Essential®

Cancer Precision® 

CancerDetect®

Genliste  des jeweiligen Panels am Seitenende der website

Somatisches Tumor-Panel 

zur Therapieentscheidung

(inkl. ausgewählten strukturellen 

Varianten)

DNA, cfDNA

EDTA-Blut, Streck-Blut, zell-freies Plasma, 

Gewebepoben
a
; 

Target enrichment,

Sequencing-by-synthesis (NGS, 

Illumina),

in-house pipeline

L-MG-0001 (V20), L-MG-0045 (V15), BI-0001 (V10), B-

0004a (V08)

Pipeline: release 7223

Panel: TUM.7, CFD.1

Thermocycler, Illumina-Plattform Die Proben werden vom Labor mit vorheriger histologischer 

Beurteilung

durch einen vertraglich gebundenen Pathologen bearbeitet 

und analysiert.

mRNA-Expressions-Level von Tumor-

assoziierten Genen zur 

Therapieentscheidung

(Transkriptom-Sequenzierung)

RNA 

PAXgene-Blut, Zellen und Gewebepoben
a
;

Target enrichment,

Sequencing-by-synthesis (NGS, 

Illumina),

in-house pipeline

L-MG-0001 (V20), 

L-MG-0047 (V11), BI-0001 (V10), B-0004a (V08)

Pipeline: release 7223

Panel: TUM.7

Thermocycler, Illumina-Plattform Die Proben werden vom Labor mit vorheriger histologischer 

Beurteilung

durch einen vertraglich gebundenen Pathologen bearbeitet 

und analysiert.

https://www.humangenetik-

tuebingen.de/tumordiagnostik/fusio

nsgenanalyse/

Fusionsgenanalyse Genliste  am Seitenende der website

RNA Fusions-Panel zur Identifikation von 

bekannten und neuen 

therapierelevanten Tumor-assoziierten 

Gen-Fusionen und ausgewählten 

intragenen strukturellen Varianten

RNA 

PAXgene-Blut, Zellen und Gewebeproben
a

Target enrichment,

Sequencing-by-synthesis (NGS, 

Illumina),

in-house pipeline

L-MG-0001 (V20),  BI-0001 (V10), B-0004b (V01)

Pipeline: release 7223

Panel: STR.7

Thermocycler, Illumina-Plattform Die Proben werden vom Labor mit vorheriger histologischer 

Beurteilung

durch einen vertraglich gebundenen Pathologen bearbeitet 

und analysiert.

Variantendetektion zur Tumor-

Verlaufskontrolle 

BAP1, BRAF, CDK4, EGFR, FGFR3, 

GNA11, GNAQ , JAK2, KIT, KRAS, 

MAP2K1, MLH1, MYCN, NF1, NRAS, 

PIK3CA, STAT1, TP53, SLC34A2-Ros1

cfDNA, DNA

EDTA-Blut, Zellen 

digitale droplet PCR (ddPCR) L-MG-0001 (V20), L-MG-0051 (V11),  B-0004a (V08)

ddPCR-Kit: siehe L-MG-F0051 (V01)

Droplet Generator, Droplet Reader (Bio-Rad)

* Das Zentrum für Humangenetik ist flexibel akkreditiert. Das heißt, dass innerhalb der mit ** gekennzeichneten Untersuchungsbereiche die Modifizierung sowie Weiter- und 

Neuentwicklung von Untersuchungsverfahren gestattet ist. 

Die aufgeführten Untersuchungsverfahren sind beispielhaft.Die aufgeführte links führen zu den einzelnen akkreditierten Untersuchungsverfahren.

https://www.humangenetik-tuebingen.de/tumordiagnostik/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/tumordiagnostik/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/tumordiagnostik/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/tumordiagnostik/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/tumordiagnostik/fusionsgenanalyse/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/tumordiagnostik/fusionsgenanalyse/
https://www.humangenetik-tuebingen.de/tumordiagnostik/fusionsgenanalyse/

