WINSELSPITAL

UNIVERSITATSSPITAL BERN
HOPITAL UNIVERSITAIRE DE BERNE

Hamatologische Molekulare Diagnostik UKH-HZL/ CGL
Inselspital, Freiburgstrasse 18, CH-3010 Bern

Leitung: Dr. sc. nat. Naomi Porret
PD Dr. pharm. Elisabeth Oppliger Leibundgut

Auskunft: Tel. 031 632 03 09, Fax 031 632 03 10
http://www.hzl.insel.ch/de/unser-angebot/haematologische-
labore/haematologische-molekulare-diagnostik-und-zytogenetik/

e-mail: naomi.porret@insel.ch

e-mail: haematologie.cgl@insel.ch

Auftrag Hamatologische Molekulare Diagnostik

Patient: Name, Vorname, Geburtsdatum, Geschlecht, Adresse

Absender (bitte genaue Anschrift) Rechnungsadresse Kopie an (bitte genaue Anschrift):
Spital: Q Patient
Abteilung: Q zuweisender Arzt / Spital
. Q andere:
Arztin/Arzt:
Tel./Sucher:
Fax:
Entnahmedatum, zwingend Untersuchungsmaterial Aktuelles Blutbild (Datum) .................. oder Kopie
Laborbefund beilegen
Entnahmedatum oo U EDTABlut O PAXgene | Leukozyten .. X 10
9,
O Knochenmark (EDTA / Heparin) O PAXgene Thrombozylen v X100
Entnahmezeit e Lymphozyten .. x 109/
N Blasten %
Klinische Angaben / Diagnose
OAML  OALL QcMmL QcCLL  QMmDs O Diagnose
aMPN QPv OET QPMF QHES Q Verlauf L Therapie ..vvveveeviee e e
O Mantelzell-Lymphom Q Follikulédres Lymphom QO DLBCL U Rezidiv 1 Nachbestellung

Klinische Angaben:

ALLGEMEINE HINWEISE

Probenannahme
Probenmaterial

Probenentnahme
Versand

Antwortzeit

Leukémien am Freitag und
Wochenende

Liquid Biopsy

Notfallanalyse
Qualitat

Montag bis Freitag 8.00-17.00.

Peripheres Blut (EDTA) oder Knochenmark (EDTA oder Heparin). Bei AML vorzugsweise Knochenmark.
Knochenmarksentnahme: Probe sofort mit dem Antikoagulans mischen.

Nur Montag bis Donnerstag. Bitte das Auftragsformular vollstandig ausfiillen.

Proben fiir Leukdmien sofort nach Entnahme ungekiihlt per Express (Mondexpress Swiss Post oder Cityexpress 0800 88 88 88) oder
Kurier (Kuriere werktags an: Murtenstr. 31, Pathologie Annahme) senden.

Wichtig: Die Proben miissen innerhalb von 24 Stunden im Labor eintreffen (Qualitét der RNA).

Versand Ubrige Proben: z.T. per A-Post méglich, geméss spezifischer Angabe bei Anforderung.

Analysendauer: 2-5 Tage. Antwortzeit: 5-10 Tage, komplexe Analysen bis 20 Tage.

Bei Verdacht auf Leuk&mie am Freitag und Wochenende: Bitte die Proben in zwei PAXgene (Stabilisierung der RNA) und ein
EDTA Réhrchen (fir DNA) entnehmen. PAXgene Rohrchen fir Blut und Knochenmark sind im Labor erhéltlich.

Fur Liquid Biopsy werden spezielle Réhrchen (cell-free DNA Collection Tubes) zur Stabilisierung der zellfreien DNA benétigt, welche
auf Anfrage im Labor bezogen werden kdnnen (031 632 03 09 oder e-mail).

PML-RARA wird als Notfalluntersuchung sofort durchgefiihrt (bitte Voranmeldung 031 632 03 09).

Auftrage mit unvollstandig beschrifteten Réhrchen oder unvollstandig ausgefilltem Auftragsformular kénnen aus Sicherheitsgrinden
nicht angenommen werden (Qualitatssicherung nach ISO 17025). Ebenfalls kénnen aufgrund des Kontaminationsrisikos nur
ungedtffnete Probengefésse akzeptiert werden.

vom Labor auszufiillen:

IANALYSENANGEBOT AUF DEN FOLGENDEN SEITEN

Eingetroffen am

Zeit VIS, i

Sie finden die jeweils neueste Version dieses Auftragsformulars auf http:/www.hzl.insel.ch/de/unser-angebot/haematologische-labore/haematologische-
molekulare-diagnostik-und-zytogenetik/
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ANFORDERUNG

Patient: Name, Vorname, Geburtsdatum, Geschlecht, Adresse

AML, Diagnose Material: 10 ml EDTA Blut oder 5 ml Knochenmark (EDTA oder Heparin) AML, Verlauf Material: 20 ml EDTA Blut oder 5 ml Knochenmark (EDTA oder Heparin)
O Myeloisches NGS Panel (Mutationen & Rearrangements) A Express 1) 0 AML1-ETO (RUNX1-RUNX1T1) quantitativ Express 1)
O Myeloisches NGS Panel (Mutationen) A A-Post 0 CBFB-MYH11 quantitativ Express 1)
O Myeloisches NGS Panel (Rearrangements) A Express 1) O NPM1 quantitativ Express 1)
O CEBPA A-Post O PML-RARA guantitativ Express 1)
O FLT3 (ITD & TKD Mutationen) Express 1) O FLT3(ITD & TKD Mutationen) Express 1)
O PML-RARA Express 1) Q IDH1 QO R132C QRI132H A-Post
QO IDH1/2: 4 haufigste Mutationen (HOVON-Studie, qualitativ) ~ Express 1) Q IDH2  QRI40Q  TIR172K A-Post
0 Weitere Analysen ...........c...... Express 1) O weitere Mutationen, Verlauf ..............cccceee. A-Post
O weitere Rearrangements, Verlauf ....................... Express 1)
MYELOPROLIFERATIVE NEOPLASIEN Material: 10 ml EDTA Blut oder 5 ml Knochenmark (EDTA oder Heparin)
0 JAK2 V617F (PV) A-Post O Myeloisches NGS Panel (Mutationen & Rearrangements) A Express 1)
O JAK2 V617F — CALR — MPL (ET, PMF), Algorithmus A-Post O Myeloisches NGS Panel (Mutationen) A A-Post
O CALR (ET, PMF) A-Post O Myeloisches NGS Panel (Rearrangements) A Express 1)
O MPL W515 (ET, PMF) A-Post 0 Mastozytose Panel: ASXL1, KIT, RUNX1, SRSF2 A-Post
QO JAK2 Exon 12 (PV,IE) Q KIT (D816V) A-Post
QO FIP1L1-PDGFRA (HES, CEL) Express 1)
O Rearrangements bei Eosinophilie, NGS mit folgenden Express 1)
Genen: PDGFRA, PDGFRB, FGFR1, PCM1-JAK2
CML, Diagnose Material: 10 ml EDTA Blut oder 5 ml Knochenmark (EDTA oder Heparin) CML, Verlauf Material: 20 ml EDTA Blut oder 5 ml Knochenmark (EDTA oder Heparin)
0 BCR-ABL1 Express 1) 0 BCR-ABL1 quantitativ Express 1)
0 BCR-ABL1 Mutationen (TKI-Resistenz, ab 0.1% IS) Express 1)
TrANSKIPL. ..o
MDS, CMML Material: 10 ml EDTA Blut oder 5 ml Knochenmark (EDTA oder Heparin)
O Myeloisches NGS Panel (Mutationen) A A-Post O CMML Panel (11 Gene) & A-Post
O MDS prognostisches Panel: ASXL1, EZH2, RUNX1, TP53 A-Post 0 SF3B1 (inshesondere auch bei Ringsideroblasten) A-Post
THROMBOSERISIKOFAKTOREN Material: 2 ml EDTA Blut
O Faktor V Leiden R506Q * A-Post QO Faktor Il (Prothrombin 20210G>A) * A-Post
WEITERE ANALYSEN
QO Asservieren Express 1) QO Asservieren fiir NGS nach Plasmazellseparation ° Express 2)
O Weitere AnalySen ..........cccocvvveviivnnciinnnnnns (Anfrage 031 632 03 09)

Express 1) Freitag und Wochenende: Versand in 2 PAXgene Rohrchen (beim Myeloischen NGS Panel zusétzlich ein EDTA Rohrchen).

A Myeloisches NGS Mutationen: 65 vollstandige Gene: ASXL1, ASXL2, ATRX, BCOR, BCORL1, BRAF, CALR, CBL, CDKN2A, CEBPA, CREBBP, CSF3R, CSNK1A1,
Panel CTCF, CTNNA1, CUX1, DDX41, DNMT3A, EP300, ETV6, EZH2, FBXW7, FLT3, GATAL, GATA2, GNAS, HRAS, IDH1, IDH2, IKZF1, JAK2, KDM5A,

KDMB6A, KIT, KMT2D, KMT2C, KRAS, MLL, MPL, MYC, MYD88, NF1, NPM1, NRAS, PHF6, PPM1D, PTEN, PTPN11, RAD21, RB1, RUNX1, SETBP1,
SF3B1, SH2B3, SMC1A, SMC3, SRSF2, STAG2, SUZ12, TET2, TP53, U2AF1, WT1, ZBTB7A, ZRSR2
Rearrangements (325 Rearrangements mit folgenden Genen): ABL1, ALK, BCL2, BRAF, CCND1, CREBBP, EGFR, ETV6, FGFR1, FGFR2, FUS,
HMGA2, JAK2, KMT2A (MLL), MECOM, MET, MLLT10, MLLT3, MYBL1, MYH11, NTRK3, NUP214, PDGFRA, PDGFRB, RARA, RBM15, RUNX1, TCF3,
TFE3

8 CMML NGS Panel ASXL1, CBL, EZH2, JAK2, KRAS, NRAS, RUNX1, SETBP1, SF3B1, SRSF2, TET2
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ANFORDERUNG
Patient: Name, Vorname, Geburtsdatum, Geschlecht, Adresse

ALL, Diagnose Material: 10 ml EDTA Blut oder 5 ml Knochenmark (EDTA oder Heparin) ALL, Verlauf Material: 20 ml EDTA Blut oder 5 ml Knochenmark (EDTA oder Heparin)
QO B-ALL-Panel: BCR-ABL1, MLL-AF4 (KMT2A-AFF1), E2A-PBX1 Express 1) O BCR-ABL1 quantitativ Express 1)
O T-ALL NGS Panel: FBXW7, KRAS, NOTCH1, NRAS, PTEN A-Post QO weitere Mutationen, Verlauf ......................... A-Post
O TEL-AML1 (ETV6-RUNX1) Express 1)
O B-ALL: IGH Klonalitat A-Post
O T-ALL: TRG Klonalitat A-Post
CLL / B-ZELL-NEOPLASIEN Material: 10 ml EDTA Blut oder 5 ml Knochenmark (EDTA oder Heparin)
O CLL NGS Panel¢ A-Post U BRAF V600E (Haarzellleukédmie) A-Post
O TP53 (CLL und andere) A-Post 0 MYD88 L265P (Morbus Waldenstrom) A-Post
O IGVH Mutationsstatus (CLL) (nur EDTA-Blut) A-Post 0 Waldenstrom NGS Panel: CXCR4, TP53, MYD88 L265P A-Post
O CLLU1 Expression (CLL vs. Mantelzell-Lymphom) Express 1) O IGH Rearrangement (Klonalitét) A-Post
U IGH-CCND1/t(11;14) (Mantelzell-Lymphom) A-Post
0 IGH-BCL2 / t(14;18) (Follikulares Lymphom) A-Post
MULTIPLES MYELOM Material: 5 ml Knochenmark (EDTA oder Heparin)
O Multiples Myelom NGS Panel Express 2) QO Asservieren fiir NGS nach Plasmazellseparation ° Express 2)
Zellseparation innerhalb 24h: Probe bitte anmelden (031 632 03 09 oder e-mail)
CAR-T: Kopienzahl/pug DNA Material: 5 ml Knochenmark (EDTA oder Heparin)
O CAR-T Kymriah A-Post O CAR-T JCAR017A A-Post
O CAR-T Yescarta A-Post O CAR-Tandere ............... A-Post
O CAR-T Tecartus A-Post
T-Zell-Neoplasien Material: 10 ml EDTA Blut oder 5 ml Knochenmark (EDTA oder Heparin)
O T-LGL NGS-Panel: STAT3, STAT5B, TNFAIP3, KMT2D A-Post O TRG Rearrangement (Klonalitat) A-Post
Liquid Biopsy Material: 3x cell-free DNA Collection Tube (bestellen im Labor: 031 632 03 09 oder e-mail)
0 MYD88 L265P A-Post O Asservieren A-Post
FISH Material: CLL: 10 ml Heparin Blut / 5 ml Knochenmark
Siehe separates Auftragsformular «Hamatologische Tumorzytogenetik»,
fur FISH-Analysen wird ein separates Probenréhrchen benétigt.
Autoinflammatorische Syndrome Material: 2 ml EDTA Blut
O VEXAS*  UBA1 Aminosdure 41 Mutationen A-Post

Express 1)
Express 2)

Freitag und Wochenende: Versand in 2 PAXgene Réhrchen (beim Myeloischen NGS Panel und Asservieren zusatzlich ein EDTA Rohrchen).
Proben fiir das Multiple Myelom NGS Panel miissen bis spétestens Freitagmittag im Originalrohrchen im Labor eintreffen.

*Die Analyse von konstitutionellen Mutationen unterliegt dem Gengesetz. Der zuweisende Arzt verpflichtet sich, das Einverstandnis des Patienten eingeholt zu haben.

Vorliegendes Material wird anonymisiert fir allféllige Zusatzuntersuchungen, zur internen Q-Kontrolle oder zu Forschungszwecken im Zusammenhang mit der Erkrankung des Patienten
verwendet und bis zu mehreren Jahren aufbewahrt. Der zuweisende Arzt ist verpflichtet, den Patienten zu informieren und sein Einverstandnis dafiir einzuholen.

D Multiples Myelom BRAF (Exone 11 und 15), CCND1, DIS3, EGRL, FGFRS3, IDHL (Exon 4), IDH2 (Exon 4), IRF4 (Exon 3), KRAS (Exone 2,3), MYD88 (L265P Mut), NRAS
NGS Panel (Exone 2,3), PRDM1, TENT5C (FAMA46C), TP53, TRAF3
€ CLL NGS Panel ATM, BIRC3, BRAF, KRAS, NOTCHL, NRAS, SF3B1, TP53, PLCG2, BTK
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ANFORDERUNG

Patient: Name, Vorname, Geburtsdatum, Geschlecht, Adresse

HEREDITARE ERKRANKUNGEN

Die Analyse von konstitutionellen Mutationen unterliegt dem Gengesetz. Der zuweisende Arzt verpflichtet sich, das Einverstandnis des
Patienten eingeholt zu haben. Bei Anforderung eines der folgenden Genpanels bitte die Einverstandniserklarung und einen medizinischen
Bericht oder detaillierte klinische Angaben beilegen.

Vorliegendes Material wird anonymisiert fiir allféllige Zusatzuntersuchungen, zur internen Q-Kontrolle oder zu Forschungszwecken im
Zusammenhang mit der Erkrankung des Patienten verwendet und bis zu mehreren Jahren aufbewahrt. Der zuweisende Arzt ist
verpflichtet, den Patienten zu informieren und sein Einverstandnis dafiir einzuholen.

Einverstandniserklarung auf 5. Seite.

Die Zusammensetzung der Genpanels ist am Schluss der Seite aufgelistet.

Familiare Neoplasien und zusétzliche Gene Material: 10 ml EDTA Blut

O Germline Panel myeloische Neoplasien A-Post O Germline Panel hereditare ALL/andere lymphatische Neoplasien A-Post
O PNH (PIGA) A-Post QO ALPS und assoziierte Gene A-Post
Hamostase/Thrombozytopathien Material: 10 ml EDTA Blut

O Gerinnung und Fibrinolyse A-Post O Thrombozytopenie/Thrombozytopathie A-Post
O Thrombophilien A-Post Thrombozytenzahl U normal range:

O Thrombotische Mikroangiopathien (TMA) A-Post O vermindert  range:

Thrombozytengrosse O klein  range:
O normal range:
O gross  range:

Funktionelle Abklarung O ohne Defekt

O mit Defekt:

Hereditare Zytopenien und Bone Marrow Failure Material: 10 ml EDTA Blut

O Fanconi Andmie A-Post QO Hereditére An&mien A-Post
O Diamond-Blackfan Andmie A-Post O Hereditdre Neutropenien A-Post
O MLPA fiir Diamond-Blackfan Andmie A-Post O Telomerase Stérungen (BMF) A-Post
Erythrozytére Stérungen Material: 10 ml EDTA Blut

O Hamoglobinopathie A-Post O Hereditdre Sphérozytose A-Post
Q Porphyrie A-Post QO Hereditare Polyglobulie A-Post

Genpanels

Germline Panel myeloische Neoplasien

Germline Panel hereditére ALL/andere
lymphatische Neoplasien

ALPS und assoziierte Gene

Thrombozytopenie/Thrombozytopathie

Gerinnung und Fibrinolyse

Thrombophilien
Thrombotische Mikroangiopathien (TMA)

Fanconi Anamie

Diamond-Blackfan Anamie

Telomerase Stérungen (BMF)
Hereditare Anamien

Hereditére Neutropenien

Hamoglobinopathie
Porphyrie

Hereditére Sphérozytose
Hereditére Polyglobulie

ANKRD26, CEBPA, DDX41, ETV6, GATA2, KRAS, MPL, PRF1, RUNX1, SAMD9, SAMDIL, SRP72,TP53
ETV6, IKZF1, SH2B3, PAX5, TP53, FAS, FASLG, PRF1, UNC13D

CASP10, CASP8, CTLA4, CTPS1, CXCR4, FADD, FAS, FASLG, LRBA, NFKB1, PIK3CA, PIK3CD, PIK3R1, STAT3
ACTN1, ANKRD26, ANOG, AP3B1, BLOC1S3, CYCS, DTNBP1, ETV6, FERMTS3, FLI1, FLNA, GATAL, GFI1B, GGCX,
GNE, GP1BA, GP1BB, GP6, GP9, HOXA11, HPS1, HPS3, HPS4, HPSS5, HPSG, ITGA2, ITGA2B, ITGB3, LYST, MPL,
MYH9, NBEA, NBEAL2, ORAIL, P2RY12, PLA2G4A, PLAU, RASGRP2, RBM8A, RUNX1, STIM1, STXBP2, TBXA2R,
TBXAS1, THPO, TUBB1,VIPAS39, VPS33B

F10, F11, F12, F13A1, F13B, F2, F3, F5, F7, FGA, FGB, FGG, GGCX, HRG, LMAN1, MCFD2, SERPINE1, SERPINF2,
VKORC1, VWF

PLAT, PLG, PROC, PROS1, SERPINC1, SERPIND1

ADAMTS13, C3, CD46, CFB, CFH, CFHR1, CFHR2, CFHR3, CFHRS, CFI, DGKE, THBD

BRCAL, BRCA2, BRIP1, DDX11, ERCC4, ERCC6L2, ESCO2, FANCA, FANCB, FANCC, FANCD2, FANCE, FANCF,
FANCG, FANCI, FANCL, FANCM, LIG4, MAD2L2, NBN, NHEJ1, PALB2, RAD51, RAD51C, RFWD3, SLX4, UBE2T,
XRCC2

ADA2, GATAL, RPL5, RPL11, RPL15, RPL26, RPL27, RPL35A, RPL36, RPS4X, RPS7, RPS10, RPS15, RPS17, RPS19,
RPS24, RPS26, RPS27A

ACD, CTC1, DKC1, NAF1, NHP2, NOP10, PARN, RTEL1, SRP72, TEP1, TERC, TERT, TINF2, USB1, WRAP53
AMN, ATRX, CDAN1, CUBN, G6PD, GATAL, GPI, KCNA4, PGK1, PIEZO1, PKLR, SBDS, SEC23B, SLC11A2,
SLC25A38,TCN2, TMPRSS6, TPI1

AK2, CSF3R, CXCR4, ELANE/ELA2, G6PC3, GATA2, GFI1, HAX1, JAGN1, LAMTOR2/MAPBPIP (p14), SAMD9,
SAMDOL, SRP54, SRP72, VPS45, WAS

HBA1, HBA2, HBB, HBD, HBG1, HBG2, HBQ1, HBZ

ALAS2, FECH, HMBS, UROS

ANK1, EPB42, SLC4A1, SPTAL, SPTB

BHLHEA41, BPGM, EGLN1, EGLN2, EGLN3, EPAS1, EPO, EPOR, GFI1B, HBA1, HBA2, HBB, HIF1A, HIF1AN, HIF3A,
JAK2, KDM6A, MPL, 0S9, SH2B3, SLC30A10, VHL, ZNF197
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WINSELSPITAL

UNIVERSITATSSPITAL BERN
HOPITAL UNIVERSITAIRE DE BERNE

Hamatologische Molekulare Diagnostik UKH-HZL/ CGL

Patient: Name, Vorname, Geburtsdatum, Geschlecht, Adresse

Einverstandniserklarung fur genetische Untersuchungen

Hamatologische Molekulare Diagnostik UKH-HZL

Name: Vorname:

Geburtsdatum:

Ich bestatige, dass ich im Rahmen einer genetischen Beratung tber die verschiedenen Aspekte der genetischen
Untersuchungsmethoden aufgeklart wurde.

Ich gebe mein Einverstandnis fur die Durchfiihrung folgender Analyse:

NGS Panel

Ihre Probe und die erhobenen Daten kdnnen auch fir wissenschaftliche Zwecke verwendet werden.
Wenn Sie grundsatzlich mit der Teilnahme an einer wissenschaftlichen Studie einverstanden sind, kdnnen Sie
dies hier kundtun. Wir werden Sie dann gegebenenfalls fur die genaueren Angaben kontaktieren. Dieses
grundsatzliche Interesse beinhaltet noch kein Einverstandnis fir die Teilnahme an einer konkreten
wissenschaftlichen Studie.

Prinzipiell bin ich damit einverstanden, dass mein Untersuchungsmaterial und die erhobenen Daten anonymisiert
fur wissenschaftliche Zwecke verwendet werden kénnen.

O Ja [ Nein

Unterschrift: Ort und Datum:

(Eltern / rechtlicher Vertreter wo nétig)

Aufklarender Arzt

Ich bestéatige, die oben genannte(n) Person(en) geméaf dem geltenden Gendiagnostikgesetz (GUMG) Uber die
genannte(n) genetische(n) Analyse(n) inklusive deren Einschrankungen aufgeklart zu haben und die mir
gestellten Fragen beantwortet zu haben.

Name: Vorname:

Ort und Datum: Stempel:
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