BVDH e. V. - Koordinationsstelle QS -
c/o Die Tastatur -Feldstr. 30 52249 Eschweiler/Germany

Liebe Kolleginnen und Kollegen,

wir haben nun unseren zweiten Ringversuch ,Array-Diagnostik* been-
det. Zunachst méchten wir uns ganz herzlich bei den Gutachtern, Frau
Dr. Hinderhofer und Frau Dr. Maas, Heidelberg, Frau Dr. Fauth, Inns-
bruck, Herrn Wenzel, Basel und Herrn Dr. Kahler, Hamburg, bedan-
ken.

Dieses Mal haben wir zwei Proben verschickt:

Probe B1:  Becker, Belana war ein 15913.3 Deletionssyndrom, ne-
benbefundlich eine (geringgradige) Monosomie X im Mosaik:

a) arr[hg19](X)x1~2,15q13.2q13.3(30,489,811-32,899,529)x1
oder
b) arr[hg19] 15913.2q13.3(30,489,811-32,899,529)x1 mit dem
Nebensatz: ... schwache Mosaike kdnnen mit dieser Methode
nicht nachgewiesen werden ..."

Probe B2:  Baum, Brigitte war unaufféllig weiblich:
arr[hg19](1-22,X)x2 oder arr(1-22,X)x2

Wir haben die Auswertekriterien an den anderen Ringversuchen bzw.
am Microarray-Ringversuch des EMQN angelehnt. Die Auswertung
untergliedert sich in drei Teile:
1) Formale Inhalte des Befundberichtes (B1 und B2: je 5 Punkte)
2) Ergebnisse (B1 und B2: je 9 Punkte, explizite Erwahnung der
Monosomie X im Mosaik erhielt einen Extrapunkt!)
3) Interpretation (B1: 11 Punkte; B2: 4 Punkte)

Insgesamt fur Probe B1: 25 Punkte + Extrapunkt
Insgesamt fur Probe B2: 18 Punkte
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Im ersten Teil haben wir auch auf einen pseudonymisierten Briefkopf, der z.B. nur mit ,Labor ID *

beschrieben wurde, volle Punktzahl vergeben. Im nachsten Ringversuch sollte dieser alle relevan-
ten Daten in Form von entsprechenden Platzhaltern enthalten. Ebenso verhélt es sich mit den Un-
terschriften und der Bezeichnung der verantwortlichen Personen unter dem Befundbericht.

Im zweiten Teil haben wir groBen Wert auf eine korrekte Karyotypformel gemaB ISCN, der prakii-
schen Auflésung des Arrays und dem ,Genome Build® gelegt.

Bei der Angabe des Deletionsbereiches ergaben sich je nach Plattform gréBere oder kleinere Un-
terschiede, die nicht bewertet wurden. GréBere Abweichungen haben sich bei den Affymetrix-
Arrays (Cytoscan HD) gezeigt, die durch eine niedrigere Markerdichte im 5°-Randbereich der vor-
liegenden Region bedingt sind.

Im dritten Teil war es uns wichtig, dass eine Interpretation des Array-Ergebnisses in Bezug zur Fra-
gestellung/Indikation vorlag, und zwar auch flr einen unauffalligen Befund. .

Far alle ,Neulinge® haben wir im Anschluss wieder in einem beispielhaften Befundbericht die wich-
tigsten Fehlerquellen aufgelistet und méchten mit diesem ,Styleguide” eine Hilfestellung flr kiinftige
Befundberichte bereitstellen. Sie finden den Styleguide ebenfalls bei den Endberichten zu diesem
RV unter ,Ringversuche — abgeschlossen®. Das Ergebnis Ihres Labors kdnnen Sie mit einem Klick
auf ,Auswertung”“ an der gleichen Stelle abrufen.

Falls Sie Fragen haben sollten, wird Ihnen Frau Brandt in der Koordinationsstelle gerne weiterhel-
fen (Tel.: 02402/838054, brandt@bvdh.de).

Der nachste Ringversuch Array-Diagnostik fur die ,Array-Diagnostik® findet erst wieder im Januar
2015 statt. Wir wiirden uns freuen, wenn Sie sich auch als Gutachter zur Verfligung stellen wirden.

Far Anregungen und konstruktive Kritik sind wir immer dankbar.

Mit freundlichen GrliBen

Prof. Dr. Jirgen Kunz Dr. Eveline Fiedler Susanne Brandt
Leiter der Kommission QS RV-Leiterin Koordinationsstelle QS



