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In diesem Weiterbildungsprotokoll sind folgende Eintragungen vorzunehmen:

Die behandelten Punkte vollstandig ausfullen und vom Weiterbildner signieren lassen

LD (gemdss Punkt 4.5 des Reglements und Weiterbildungsprogramms zum Spezialisten fir Labormedizin FAMH)

Die behandelten Punkte vollstindig ausfillen und vom Weiterbildner signieren lasse

Kiinkcheimmersion (gemdss Punkt 4.2 des Reglements und Weiterbildungsprogramms zum Spezialisten fir Labormedizin FAMH)

Die Resultate der halbjdhrlichen Gespréche festhalten und durch den Weiterbildner und dem Tutor signieren lassen

Evaluationsgesprache (gemdss Punkt 4.6 des Reglements und Weiterbildungsprogramms zum Spezialisten fir Labormedizin FAMH)
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1. Gemeinsame Lemziele

Weiterbildung

Ort - Laboreinheit und Dauer

Weiterbildner: Name und Unterschrift

5.1.1 Laborfihrung

- Laborphilosophie (Zielsetzungen, Regeln, Laborstatuten)

- Personalfuhrung (Anstellungsgespréche, Pflichtenhefte, Evaluation und Qualifikation,
FUhrungsaufgaben)

- Planung (Personalplanung, Organigramme, Einsatzpldne, Pikettdienst; Laborplanung,
Laboreinrichtung, Infrastruktur; Budgetierung, Rechnung; langfristige Planung)

- Juristische Aspekte, Rechtsgrundlage, Datenschutz

- Dokumentation

- Weitere:

5.1.2 Spezielle Labororganisation

- Inferne Organisation

- Auftragswesen/Probenidentifikation

- Resultatibermittiung

- Verrechnungswesen

- Auskunftswesen (Kontakt mit auftraggebenden Arzten, Krankenkassen; Schweigepflicht
gegenuber Dritten)

- Weitere:

5.1.3 Laborsicherheit

- Sicherheitskonzept und Laborordnung (inkl. feuerpolizeiliche und strahlentechnische
Massnahmen)

- Generelles Verhalten in Ausnahmesituationen

- Hygiene und andere Massnahmen (Unfdlle, Infektionen, Vergiftungen)

- Labor Rdumlichkeiten

- Weitere:

Generalsekretariat FAMH | Haus der Verbande | Bollwerk 15, Postfach, 3001 Bern | 031 31388 30 | info@famh.ch | www.famh.ch




Cabhier de Stage / Weiterbildungsprotokoll

5.1.4 Probeentnahme und Behandlung des Probenmaterials

- Probenentnahme und Entnahmetechniken; Einflussfaktoren bei der Entnahme

- Probentransport und Einflussfaktoren beim Transport; Organisation des Probentransportes

- Probenlagerung (préanalytisch und Langzeitlagerung, z.B. Serothek)

- Entsorgung

- Weitere:

5.1.5 Qualitatskontrolle

- Interne Qualitdtskontrolle; Organisationsform; Materialien und Auswertung der Statistik

- Externe Qualitatskontrolle

- Plausibilitéitskontrolle

- Weitere:

5.1.6 EDV

- Organisation der EDV und Arbeitsablauf

- Schwachstellenanalyse

- Computer Operation, Datensicherung, Archivierung

- Nefzwerke und Ubermittlungsprobleme

- Fehlersuche

- Planungsaufgaben

- eHealth, ePatientenkarte, direkte Resultatibermittlung Labor-Patientendossier, Freigabe fur
Kliniken, Arzte etc.

- Weitere:
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5.1.7 Apparate und Automaten

- Wartung und Reparaturen

- Fehlersuchprocedere

- Applikation manueller Methoden auf Automaten

- Evaluation von neuen Gerdten

- Weitere:

5.1.8 Validierung von Methoden inkl. Erstellen von Arbeitsanleitungen und
Bedienungsvorschriften

5.1.9 Meldepflichten / Meldewesen

5.1.10 Datenschutz

5.1.11 Prasymptomatische Diagnostik und Risikoanalyse

5.1.12 Wissenschaftliche Zusammenarbeit mit Kliniken und Arzten
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2. Medizinische Genetik

Vorwort

Ziele des Weiterbildungsprogramms sind:

- Verstehen und Kenntnis der zytogenetischen, tumorzytogenetischen und molekulargenetischen Prinzipien im Rahmen der medizinisch-genetischen Diagnostik.
- Kenntnis und Beherrschen der wichtigsten Techniken.

- Kenntnis der grundlegenden klinischen Indikationen fur die Durchfuhrung der Tests und der Bedeutung der Resultate fur Klinik und Familie.

- Berechnung des genetischen Risikos unter Miteinbezug der Resultate und klinischen Befunde.

- Aneignen der Fdhigkeit mit den medizinischen Auftraggebern zu kommunizieren.

- Kenntnis der Krankheiten, die fUr Tests in Betracht kommen.

- Kenntnis der fur ein Diagnostiklabor unerlésslichen Kriterien und Vorschriften beziglich Sicherheit und Qualitétskontrolle.

- Sich auseinandersetzen mit den ethischen Aspekten der medizinischen Genetik insbesondere mit denjenigen, die sich aus den prasymptomatischen Tests in der Molekulargenetik sowie der Prénataldiagnostik ergeben

Bemerkungen beziglich Anzahl und Spektrum der personlich durchzufiihrenden Analysen aus Abschnitt 1.5

- Der Kandidat muss ein so grosses Analyse-Spekirum wie méglich absolvieren.
- Es muss eine Liste zu den durchgefihrten Analysen (Indikation, Technik, Ergebnis) gefuhrt werden, die Bestandteil des Weiterbildungsprotokolls ist.
- Der Schwerpunkt liegt in der Validierung, Interpretation und Befundung der Analysen.

- In mindestens 3 Fdllen pro Analysetechnik muss jedoch eine Gesamtdurchfihrung der Analyse durch den Kandidaten nachgewiesen werden (Beispiel: praktische Durchfihrung an der Bench von MLPA-Analysen gestartet von der
DNA bis zum Ergebnis/Report; Durchfihrung eines kompletten Microarray-Laufs efc.).

- Die angegebenen Analysezahlen sind Minimalzahlen.
- Insgesamt sind mindestens 450 Analysen vorzuweisen.
- Jedes Analysespekirum soll 20% pathologische Befunde enthalten.

- Molekulargenetik: Bei den in 1.5 gelisteten Untersuchungen missen mindestens 15 verschiedene Erkrankungen aus minimal 5 verschiedenen medizinischen Disziplinen (z.B. Neurologie, Pédiatrie, Onkologie, Kardiologie,
Ophthalmologie) abgedeckt sein.

- Zytogenetik: In den in 1.5 gelisteten Untersuchungen missen sémtliche Pathologien (Aneuploidien, balancierte/unbalancierte Strukturanomalien, Mikrodeletionen- und -duplikationen, Mosaike) reprdsentiert werden. In den FISH-
Untersuchungen mussen sdmtliche Sondentypen reprdsentiert werden (zentromerspezifisch, lokusspezifisch, painting, break apart etc).

- Optional somatische molekulargenetische Analysen: 180 der insgesamt minimal 450 Analysen kdnnen aus dem Gebiet der somatischen Molekulargenetik anerkannt werden (maligne Hamopathien und solide Tumoren,
mindestens 5 verschiedene Tumorentititen, s. auch 1.5.13-1.5.17). Sie kénnen die Analysen der konstitutionellen Molekulargenetik jedoch nicht ersetzen.
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Thema

Demo/Praxis

Daver

Weiterbildungsstitte: Name/Stempel

Weiterbildner: Name und Unterschrift

1.1. Praanalytik

1.1.1. Entnahme (Wahl, Art und Menge des Gewebes)

1.1.2. Indikation und Familienanamnese (weitere fur die Analyse wichfige
Familienmitglieder efc.)

1.1.3. Sterilitat

1.1.4. Entnahme von Blut und Knochenmark (Menge, geeignetes
Antikoagulans, Pravention von Kontaminationen)

1.1.5. Ubriges Material (Menge, Transportbedingungen fur Fruchtwasser,
CVS, Muskelgewebe, Haut, Ausstriche, solide Tumoren, efc.)

1.1.6. Transportbedingungen und Aufbewahrung der Proben

1.1.7. Techniken und Aufbewahrungsbedingungen

1.1.8. Sicherheitsmassnahmen (Behandlung des Probenmaterials,
Entsorgung von Lésungen und biologisches Material)

1.2. Molekulargenetische Methodik

1.2.1. DNA-Extraktion aus menschlichem Gewebe (Blut, Chorionzotten usw.)
fur verschiedene Anwendungen

1.2.2. RNA-Extraktion aus menschlichem Gewebe

1.2.3. Asservieren von Nukleinsduren

1.2.4. Trennmethoden

Elektrophorese, Agarose- und Polyacrylamidgele, Kapillarelekirophorese
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- Fluoreszenz

- Andere

1.2.5. Amplifikationsmethoden

-PCR

- Long Range PCR

- Multiplex PCR

- Fluoreszenz markierte PCR

- RT-PCR

- Qualitative PCR

- Quantitative PCR

- Optimierung von PCR-Bedingungen

- Andere
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1.2.6 Sequenzierung menschlicher DNA / RNA
- Sanger Sequenzierung

- Hochdurchsafzsequenzierung (targeted/panel, whole exome, whole
genome) inkl. Datenanalyse und Interpretation (SNV / CNV)

1.2.7. Indirekte Mutationsnachweise

Detektion von bekannten und unbekannten Mutationen (RFLP, mismatch
PCR, quanfitative, realtime PCR)

1.2.8 MLPA

(Grosse Deletionen und Duplikationen, Aneuploidien, epigenetische
Modifikationen)

1.2.9 Mikrosatelliten-Analytik
- LOH, Instabilitdt, Deletionen/Duplikationen
- Uniparentale Disomie

- efc.

1.2.10 Kopplungsanalysen (indirekter Mutationsnachweis)
- Mikrosatelliten
- Andere Polymorphismen

- Familienanamnese (Stammbaumanalytik)

1.2.11 Theoretische Aspekte:

Faktoren, welche die Expression einer Krankheit modifizieren (Vererbung,
Penetranz, Expressionsvariabilitat, Manifestationsalter efc.)

1.2.12 Analyse von Sequenzdaten, Sequenzalignment zur Referenzsequenz,
Nomenklatur und Annotation von Sequenzvarianten
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1.3. Konventionelle und molekulare zytogenetische Methodik

1.3.1. Vorbereiten und Ansetzen von Zellkulturen
Konstitutionelle Zytogenetik:
Pranataldiagnostik

- Fruchtwasser

- Chorionzotten

- Nabelschnurblut
Postnataldiagnostik

- Peripheres Blut

- Fibroblasten

- andere Gewebe
Tumorzytogenetik:
Hdmatologische Onkologie
- Knochenmark

- Peripheres Blut

- Gewebe

- Solide Tumoren (optional)

- Biopsien

1.3.2. Chromosomenprdparation
- Standard-Methoden
- Anwendung von Synchronisationstechniken

- High-Resolution Technik
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1.3.3. Chromosomenfdrbung
- Differenzierte Methoden: Q-, G-, C- und R-Banden

- Andere

1.3.4. Mikroskopische Analyse und Karyotypbestimmung

- Chromosomen- und Banden-Identifikation bei den verschiedenen
Farbungen nach ISCN-Standard

- Nachweis numerischer und struktureller Chromosomen-Aberrationen

1.3.5. Fluoreszenz in situ Hybridisierung (FISH)
- Interphase-FISH (Amniozentese)
- Interphase-FISH (andere)

- Metaphase-FISH

1.3.6. Array-basierte molekulare Chromosomenanalyse

1.3.7. Chromosomenanalyse mit "Optical Genome Mapping, OGM*
(optional)

1.4. Entwicklung, Evaluation und Validierung von Methoden

1.4.1. Definition von Kriterien (Prdzision, Sensitivitdt, Kosten)

1.4.2. Zuverl@ssigkeit (Prazision, Sensitivitdit, Spezifitct)

1.4.3. Vergleich mit etablierten Methoden

1.4.4. Kostenvergleich

1.4.5. Theoretische und/oder praktische Umsetzung fur:

(z.B. Panel-Analyse 0.a.)
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1.5. Durchgefishrte Analysen & Interpretation (sieche auch Vorwort und  |Minimale Durchgefihrt Weiterbildungsstétte: Name/Stempel Weiterbildner: Name und Unterschrift
Bemerkungen) Gesamtzahl (Zahl)
Molekulargenetik

1.5.1. Sequenzen und Kopienzahlverdnderung 100 (total)

NGS (Panel 1-10 Gene) 10

NGS (Panel 11-100 Gene) 30

NGS (Panel >100 Gene) 30

CNV (pathologische Fdlle) 10

Trio Exom 20

1.5.2. Spezifischer Mutationsnachweis 50 (total)
Sanger-Sequenzierung 30

OLA/ARMS 20

Optional — Andere (Strip-Assay, Restrikfionsenzymverdau, Real-Time-PCR) |10

1.5.3. Deletionen / Duplikationen 20 (total)

(Monogene Erkrankungen; z.B. Mikrodeletion Y, CMT/ HNPP)

mindestens 2 der folgenden Methoden:

MLPA

Multiplex-PCR und Fragmentidngenanalyse

Andere
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1.5.4. Trinukleotidrepeats

(z.B. Chorea Hunfington, Fragiles X, Myotone Dystrophie)

20 (total)

PCR und Fragmentldngenanalyse

Andere

1.5.5. Methylierungsuntersuchungen

(z.B. Prader-Willi und Angelman Syndrom)

10 (total)

Methylierungsspezifische PCR/MLPA

1.5.6. Mikrosatellitenuntersuchungen

(z.B. Ausschluss mutterliche Kontamination, Profil nach
Knochenmarkstransplantation, Instabilitét HNPCC, Loss of heterozygosity)

10 (total)

1.5.7. Prinatale Diagnostik monogener Erkrankungen

Fdlle kénnen sich mit 0.g. Analysen Uberschneiden

20 (total)

X-chromosomal

autosomal
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Zytogenetik

1.5.8. mikroskopische Chromosomenuntersuchung 80 (total)
Postnatal 25
Pranatal (mind.15 Fruchtwasser und 15 Chorionzottenbiopsien) 35
Tumorzytogenetik 20

1.5.9. Array-basierte molekulare Chromosomenanalyse :gm Lﬁ:;:;‘ 50
Postnatal 30
Pranatal (15 FW und 15 CVS) 30
Tumorzytogenetik 20
1.5.10. Optical Genome Mapping, OGM (optional) 20 (total)
1.5.11. Schnelle Aneuploidiediagnostik 30 (total)
Féille kdnnen sich mit Mikroskopie / Microarray Uberschneiden)

FISH 10
QF-PCR 10

NIPT 30
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1.5.12. FISH

30 (total) (davon 10
Tumorzytogenetik|
Fdlle kdnnen sich mit Mikroskopie / Microarray Uberschneiden) umo genetik)
Metaphase 20
Interphase 20

Somatische Molekulargenetik (optional)

1.5.13. Sequenzverdnderungen (maligne Hamopathien, solide Tumoren)

80 (total)

(z.B. rekurrente Mutationen, Hotspots) bei malignen Hdmopathien und
soliden Tumoren

mindestens 2 der folgenden Methoden:

kleines Panel, <20 kb 25
mittleres Panel, 20-200 kb 50
grosses Panel, >200 kb 5

1.5.14. Spezifischer Mutationsnachweis 30 (total)

Sanger Sequenzierung

Real-time PCR

Digital PCR

PCR und Fragmentanalyse

Restriktionsenzymverdau/Elektrophorese

Andere
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1.5.15. Fusionstranskripte
(Maligne Hamopathien, solide Tumoren)

mindestens 2 der folgenden Methoden:

30 (total)

ddPCR

Real-time PCR

Reverse Transkriptase-MLPA

NGS Fusionsgene

1.5.16. Nachweis Residualerkrankung / Behandlungserfolg
(z.B. auch Marker nach Transplantation)

mindestens 2 der folgenden Methoden:

30 (total)

NGS

Real-time PCR

Digital PCR

Restriktionenzymverdau und Elektrophorese

1.5.17. Kopienzahlvarianten (einschliesslich Amplifikationen, cnLOH,
Hypo-/Hyperdiploidie, Expression)

10 (total)

Array-basierte molekulare Chromosomenanalyse

MLPA

NGS low-pass

Digital PCR

RNA seq

Andere

1.5.18. spezifische Datenbanken zur Datenauswertung und
Interpretation

1.5.19. Abgrenzung zu und Umgang mit konstitutionellen
(Neben)befunden im Rahmen von somatischen Analysen
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Thema

Demo/Praxis

Daver

Weiterbildungsstitte: Name/Stempel

Weiterbildner: Name und Unterschrift

1.6. Befunderstellung und Mitteilung, Fakturierung

1.6.1. Risikoberechnungen (pré&- und postnatale Analyse)

- Statistik

1.6.2. Selektionskriterien fUr die Analysenstrategie
- Sensibilitdt, a priori Risiko, Kosten, Dauer

- Best practice guidelines

1.6.3. Kommunikation mit dem auftraggebenden Arzt

- Interpretation der Resultate und Berichterstellung

- Mitteilung der Resultate

- Interpretation der Resultate (Sensitivitcit, Prdzision, Restrisiko)

1.6.4. Rechnungsstellung (Analysenliste, Anonymisierung)

1.7. Dokumentation und Archivierung

1.7.1. entsprechend GUMG & GUMV

1.8. Datenbanken zur Datenauswertung und Interpretation

menschliches Genom

1.8.1. Nutzung von Datenbanken zu den Themen Medizinische Genetik und
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1.9. Qualitatssicherung

1.9.1. Inferne Qualitdtskontrolle
- Strategie, Planung
- Evaluation

- Kriterien und Fehlerquellen

1.9.2. Externe Qualitatskontrolle (interlaboratorische und internationale
Programme)

1.9.3. Best practice guidelines

1.10. Ethische, gesetzliche und andere Betrachtungen

1.10.1. Besonderheiten medizinisch-genetischer Analysen:
- Analyse des menschlichen Genoms
- Prasymptomatische Diagnostik

- Prdnatale Diagnostik

1.10.2. Bedeutung der Analysen fur den Patienten und seine Familie

1.10.3. Genetische Beratungen (Bedeutung, Rolle) entsprechend GUMG und
GUMV

Teilnahme an mindestens 5 genetischen Beratungen eines FMH
Medizinische Genetik (insbesondere zur Laborresultatbesprechung,
mindestens je eine prénatale und eine prasymptomatische Beratung)
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3. Klinische Immersion

19

Aktive Teilnahme an Kolloquien* (in
Stunden)

Klinische Visiten begleiten** (in
Stunden)

Beschreibung der klinischen Exposition

Ort

Datum

Unterschrift des Verantwortlichen oder separate
Bescheinigung (Unterschrift der Klinik)

Total Stunden pro Kategorie

*Akfive Teilnahme an Kolloquien (Fallbesprechungen, Boards, Klinische Rapporte o. d.), bei denen in Anwesenheit der behandelnden Mediziner der Teil Labor vorgestellt und besprochen wird. Mind. 20 von 50 Stunden

** Begleitung von Klinischen Visiten (Visiten, Sprechstunden, genetische Beratungen 0.d.). Keine Mindestdauer definiert.
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* Klinische Interpretationen bei komplexen Laborresultaten ([dokumentiert durch kontextbezogene Laborberichte, von wissenschaftlichen Kongressen akzeptierte und publizierte — Kongressheft bzw. online — Abstracts, Veréffentlichungen von Fallberichten in peer-reviewed Journals, 0.d.). Mindestens 10 von 50 Stunden.

** Bitte nummerieren Sie die Berichte und figen Sie die Kopie bei.

Gesamttotal Stunden klinische Immersion

e n Anonymisierte Kopie des . .
::::;::L";Z:g?g:;ﬁ: den) Laborberichts oder anderer Name und Unterschrift Tutor Ort Datum LB’::::;:::::;S(J elron::\:::fr:lz;::re:l;:‘ci!':r separate
Nachweis der Akfivitct**
Total Stunden pro Kategorie
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4. Evaluationsgesprdche

Evaluationsgespréche missen mindestens alle 6 Monate und jeweils am Ende eines Praktikums resp. einer Weiterbildungsperiode zwischen dem Kandidaten, dem Weiterbildner und dem Tutor stattfinden und die Resultate von
diesen eingetragen und signiert werden

Resultat

Datum des Gespréchs

Praktikum / Periode

Name und Unterschrift
Weiterbildner

Name und Unterschrift Tutor

Datum des Gespréichs

Praktikum / Periode

Name und Unterschrift
Weiterbildner

Name und Unterschrift Tutor

Datum des Gespréchs

Praktikum / Periode

Name und Unterschrift
Weiterbildner

Name und Unterschrift Tutor

Datum des Gespréchs

Praktikum / Periode

Name und Unterschrift
Weiterbildner

Name und Unterschrift Tutor
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Datum des Gespréchs

Praktikum / Periode

Name und Unterschrift
Weiterbildner

Name und Unterschrift Tutor

Datum des Gespréchs

Praktikum / Periode

Name und Unterschrift
Weiterbildner

Name und Unterschrift Tutor

Datum des Gespréchs

Praktikum / Periode

Name und Unterschrift
Weiterbildner

Name und Unterschrift Tutor

Datum des Gespréchs

Praktikum / Periode

Name und Unterschrift
Weiterbildner

Name und Unterschrift Tutor
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