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Ausgangslage

Gemass Art. 15 Abs. 2 der Verordnung tber genetische Untersuchungen beim Menschen (GUMV, SR
810.122.1) muss sich ein Laboratorium regelmassig der externen Qualitatskontrolle (EQK) unterzie-
hen. Dabei wird in Anhang 2 GUMV insbesondere auf das QUALAB-Konzept' fiir Qualitatssicherung
im medizinischen Labor verwiesen.

Problematisch in diesem Zusammenhang ist einerseits die Tatsache, dass das QUALAB-Konzept
ausschliesslich den Bereich der Untersuchungen regelt, die in der Analysenliste aufgefuhrt sind. An-
dererseits bestehen in der medizinisch-genetischen Diagnostik nur fir die am haufigsten durchgefiihr-
ten Untersuchungen im In- oder Ausland EQK-Angebote von Qualitatskontrollzentren (QKZ). Fur die
Ubrigen Untersuchungen sind die Laboratorien auf alternative externe Qualitatskontrollmethoden an-
gewiesen, fir welche keine Vorgaben im QUALAB-Konzept bestehen.

Auf Anfrage der Vollzugstelle GUMV im Bundesamt fur Gesundheit (BAG) hin hat die Expertenkom-
mission fur genetische Untersuchungen beim Menschen (GUMEK) die vorliegende Empfehlung zur
Regelung der Durchfiihrung von EQK erarbeitet.

Bedeutung der EQK in der medizinisch-genetischen Diagnostik

Die Sicherstellung der Qualitat der genetischen Untersuchungen und der Interpretation ihrer Ergeb-
nisse ist ein hauptsachliches Anliegen des Gesetzes Uber genetische Untersuchungen beim Men-
schen (GUMG, SR 810.12). Sie ist in der genetischen Diagnostik besonders wichtig, weil in der Regel
ein Test ein einziges Mal im Leben einer Person durchgefihrt wird.

Die EQK dient der objektiven Uberpriifung der Qualitat der erbrachten Leistungen und ist fur alle im
Labor angebotenen oder durchgefiihrten Untersuchungen ein unumganglicher Baustein der Qualitats-
sicherung. Sie gehort daher zu den Pflichten eines Labors.

lhttp://www.qualz;\b.ch/concept_d.htm
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Empfehlung an die Vollzugsstelle GUMV zur Regelung der EQK

1.

Mindestens einmal jahrlich ist fir alle in einem Laboratorium durchgefiihrten resp. angebotenen
Untersuchungen die Qualitat der erbrachten Leistungen zu tberprtfen.

Eine Abweichung von der jahrlichen Kadenz ist — ausser in begriindeten Féllen — nicht ange-
bracht, weil eine Zeitspanne von mehreren Jahren, bis Qualititsméngel aufgedeckt und korrigiert
werden zu lang ist. Die jahrliche Kadenz ist fir die Laboratorien finanziell tragbar und ermaoglicht
bei schlechten Ergebnissen die rechtzeitige Einleitung von Korrekturmassnahmen.

Die von Qualitatskontrollzentren (QKZ) angebotenen Ringversuche stellen die beste Massnahme
zur Uberpriifung der Qualitat diagnostischer Leistungen eines Labors dar. Die Mehrheit der gene-
tischen Ringversuche simulieren einen klinischen Fall, womit das gesamte Untersuchungsverfah-
ren Uberprift und eine umfassende Beurteilung aller Arbeitsschritte einer spezifischen Untersu-
chung ermdoglicht wird. Darum ist die jahrliche Teilnahme als obligatorisch zu erklaren fir alle im
Labor durchgefuhrten resp. angebotenen Untersuchungen, solange QKZ im In- oder Ausland ei-
nen entsprechenden Ringversuch anbieten.

Gewisse QKZ, bzw. gewisse Ringversuchsangebote Uberprifen die Richtigkeit des Untersu-
chungsergebnisses (Genotyp) und die Interpretation (Befundbericht), andere nur die Richtigkeit
des Untersuchungsergebnisses.

Weil die Interpretation von genetischen Untersuchungen ein fester Bestandteil der genetischen
Diagnostik und in vielen Fallen sehr anspruchsvoll ist, sollen Ringversuche ohne Prifung der In-
terpretation nur dann akzeptiert werden, wenn kein QKZ im In- oder Ausland einen entsprechen-
den Ringversuch mit Priifung der Interpretation anbietet.

Weil methodenorientierte Ringversuche nur zur Uberpriifung der angewandten Methodik dienen,
kdnnen sie nicht als Ersatz fur fallorientierte Ringversuche akzeptiert werden, ausser wenn fur ei-
ne bestimmte Untersuchung keine fallorientierten Ringversuche angeboten werden.

Auf Grund der grossen Auswahl an unterschiedlichen genetischen Tests, die u. U. nur in wenigen
Laboratorien und an wenigen Patientinnen durchgefiihrt werden, decken QKZ im In- und Ausland
nur einen Teil aller in medizinisch-diagnostischen Laboratorien durchgefihrten Tests ab.

Mangels organisierter Ringversuche stellt der Austausch von Proben im Rahmen eines Querver-
gleichs zwischen Laboratorien die beste alternative Methode dar, indem er — wie die organisierten
Ringversuche — einen klinischen Fall aus der Laborrealitat nachahmt. Darum sollte er wenn immer
mdglich bevorzugt werden.

Die ISO-Norm und weitere internationale Richtlinien schlagen eine nicht abschliessende Auswahl
an alternativen Methoden vor. Von Fall zu Fall und je nach Analysenspektrum des Labors, nach
Aufwand und Aussagekraft der Priifung kann sich die eine oder die andere Methode als geeignet
erweisen.

Gegebenenfalls kann mit einer einzigen Kontrolle die Qualitdt mehrerer Untersuchungen utberpruft
werden, wenn die betroffenen genetischen Untersuchungen und die Art der Qualitatspriifung es
erlauben (z.B. eine methodenorientierte Kontrolle fir mehrere nach der gleichen Methode durch-
gefuhrte Untersuchungen).

Auch wenn gewisse Qualitatsprifungen, insbesondere methodenorientierte Prifungen, hinwei-
send sind fur die Qualitat mehrerer Untersuchungen, ist der pauschalen Annahme, die Qualitat ei-
ner Untersuchung sei sichergestellt, wenn ein Labor erfolgreich am Ringversuch zu einer anderen
Untersuchung teilnimmt, dennoch nicht beizupflichten.

Bern, den 3. Februar 2011
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