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3. Molekulargenetische Diagnostik Dr. rer. nat. Frank Austrup ul ) T
Maolakularganstik, Fachimmunclogs (DGF) rx 'g ; '('!:’-}
Molekulargenstizche Analyzan werdan in A o -
samtlichan Barsichen der klinizchan
Differantialdiagnostik durchgafohrt.

Padiatrie

Das Spakirum raicht von dar pra-und » Cystischa Fibrose (Mukoviszidosa)
postnatalen Diagnastik manomsr ® Mittelmesrfiaber, familiar
srizlicher Erkrankungen aber dis ® 21Hydroxylasa-Mangsl (Adranogenitalas Syndrom)
Differantialdiagnostik klinisch mani- & Fragiles¥-Syndrom Prof. Dr. mad. Elisabeth Godde
fester Bafunde bis zur Bestimmung ® Angeborans Gahorlosigkeit, picht syndromisch Facharztin for Humangenetik, Psychotharapis
von genstizchen Dispositionan. & Pradsr-Willi-Syndrom ZYTOGENMNETIK
Unterzuchungzmatsnial ist EDTA-Elut. e Zoliakia Castropsr St 106
Aus diezam wird DNA cdar ANA isalisrt und 45711 Dattaln
mittels molskulargenatizcher Mathoden analysiert Gynakologie [ Urologie MOLEKULARGENETIK
® 21Hydroxylasa-Mangsl (Adranogenitalas Syndrom) Telafon: 02363 7 56700
Unsar Labor nimmit regeimatig und mit Erfolg an der Qualitstssi- » Thrombosarisiko Telsfax: 2363 / 587010 DIAGNOSTIK
cherung for molakularganetischa Diagnastik tail (Ringwarsucha). » rezidivisrands Aborts
& Amanorrhos a-mail: humangenatik@hp kval de
Humangenetische Analysan fallen nicht unter das Laborbuwdgst! &  AZOOSpETMIs BERATUNG
& ODAT-Syndrom, Mikrodslationen das Y-Chromasams
# Congenitals bilaterals Aplasie der Vas Dafarens

hitp://hp.kvwl.de/humangenetik

Indikationsstellungan zur molakulargenstischen Diagnostik Weitare Untarsuchungsn

Erbliche Erkrankungan MTHFR {Homozysteindmia) Eem3E den Aichtiinien und Stelngnahmen

NF-1 [Morbus Recklinghausan, Neurcfibromatoss) L I T ——

® Alpha-1-Antirypsin Mangs! (Lungenarkrankungsn)
Fertilitazzziarungan und unsrfoller Kindsrwunsch & ATPTE [Morbus Wilson)
& Starilitat ® Azoospermisfaktoren (OAT-Syndrom) .
& Subfartiliza @ CFTR [Cystiseha Fibross, CEAND) Prof. Dr. med. Elisabeth Gadda
# Fshigeburten ® Cyp21A2 |Adranoganitalas Syndrom) Humangenefik, Paychofherapis

& CYPRCH CYPZC18 wa. (Pharmakogsnstik)
Entwicklungzsierungen & FakworV /1 {Thrombophilis) D rer. nat. Frank Austrup
Thrambophilisdiagnastik & FBMN-1 [Marfan-Syndrom) Molekoulargenelik, Fachimmunaloge {DGH]
Mantala Retardisrung ® HFE (Harsditars Hamochromatoss) : =
Krebzarkrankungsn & MEFV. Maranostrin [Minelmesarfisber)
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1. Humangenetische Beratung

Humangsnetizcha Beratung ist ain Angebot an alle, dis sich
Gedanken Obar genetischa Risiken machan.
Sie zoll dan Ratsuchanden und ihren Familisn hetfan:

» die praktischa Badeutung dar Erkrankung und dis
Entwicklungsaussichien zu begraifan

# denerblichan Antsil und die Wisderhalungsrisiken
far Verwandts zu erfassan

» die Bedsutung der Wiaderhalungsrisiken abzuschatzen

& &ina Entzchaidung zu treffen, dis langfristig far sis sine
miglichst akzaptable Lécung darstellt

In der Praxis bedsutst diss, dall ganetischa Baratung immer
individusll ist. Das Gesprach zoll dan Ratzuchanden helfan, for ihre
perzanliche Lebansplanung sine for sis tragbare Entschaidung

zu trefian. Dabel wird naben der Risikosinzchitzung auch dis
parzanlicha Krankheitzainschaizung barocksichtigt

Prof. Dr. med. Elisabeth Gidde
Fachérztin fir Hurnangsnetik, Psychotherapis

Grinde fir eine genetische Beratung

Dasz Intgresse an ainam Baratungsgasprach kann sich aus
falgandsn Siuationan ergaben:

Informationsbadarfnis im Rahmen von Familisnplanung
Blutsverwan dischaft

Auffalligs Befunds wahrand ainar Schwangerschaft

Gaburt sinas krankan Kindas

Uriklare Entwicklungssigrungen bai Kindarn

Unglocklicher Zehwangerschafizausgang

{Fahlgsburt, Toigeburt)

Ungrfillar Kindsrwunsch

Belastung mit Krebskrankhsiten (z.8. Bruztkrabs, Darmkrebs)

Eine zuwverlazsiga genstizcha Beratung setzt stets axakis
Diagnasen voraus. Daher sollten die Ratsuchanden zum Gasprach
entsprechends Unterlagen mitbringen.

Galegantlich sind wsiters Untersuchungsn notwandig.

2.Chromosomenanalysen
Humangenstische Analysen fallan
nicht unter das Laborbudges:!

Chromasomananalyzan werdan
im Rahmen dar pranatalan
Diagnastik sowie im Rahmen
der klinischan Diagnostis
[Gynakologia, Geburtshilia,
Andralogie, Padiatris,
Hamatzlogia Onkologis)
durchgsfuhrt

Untersuchungsmaterialien sind:

# pranatal: Amnionzsllen, Chaorionzottsn, Gawebs nach Abort
# klinische Magnostik: Blut [Heparin), Knochenmark, Fibroblasten

Ja nach Fragestellung warden dia Zellen kuttivar. Dig
diffsranzisrten Chromozomananalysen arfolgan nach

B, -, G- und CBander-Darstallungen. Bai entsprechanden
Fragastallungsn erfolgen Fluoreszenz-In-Situ-Hybridzisrungsn
(FISH) an Intarphazszellen oder Metaphasschromosomean.

Anwendungsbeispiele pranatale Diagnostik

& Alpha-Fetoprotsin (AFF) - sowis Acathylcholinastarass
(&ChE] - Bastimmung zur Abklarung fatalar Misshildungsn
FI5H {..5chnalliasi")

Chromosomenanalysen nach Amnicnzellkulur
Chromozomenanalyzen an Choronzotien
Chromozomananalyzen an Abartgewabs

Grande fir eine genetische Prinataldiagnostik

# [Erhahtes motteriches Altar

& Auffalliges Erst- Trimastar - Scraening wia Serumparametsr
(z.B. AFP) odar Auffalligksiten im Wirazehallbsfund
(2.B. nuchales Odem)

# Chromosomenanomalie bel vorausgegangsnar
Zchwangerzcha’t

# Familiare Translokation

» Erbliche Erkrankungan

#® EBesondars Belastungen

Vor der Durchfiihrung einer Amniozentese
oder einer Chorionzottenbiopsie scllite die
Schwangere fiir sich folgende Fragen
beantworten kénnen:

Welches Zial hat die Untersuchung far mich?

Wislche Risikan sind mit dar Untersuchung werbunden?
Wie sicher izt dis Methoda?

Was bedeutan die unterzuchten Erkrankungsn far mich
und meine Familie?

Welchs Konseguanzen hats ein auffalliges Ergabnis for mich?

Wielche Maglichksiten siehan bai dar Fastztellung sinsr

Krankhait zur Verflgung?

#® Welches sind dis Alternativen bei sinar Entscheidung
gagen dia Durchfohreng dar Untersuchung?

& Weruntarstizt maine Entscheidung?

Anwendungsbeispiele klinische Diagnostik

Die Chramasomenanalyzan warden in dar Ragel an kultiviartan
Lymiphozytan, dia aus Heparinblut gawonnan werden,
durchgsfuhrt.

Gynikologie / Geburtshilfe z.B.

® primdre und sekundsre Amenorrhos
# razidiviersnds Abare
® ungrfillzer Kindsrwunsch

Andrologie z.B.

# Verdacht auf Klinafaltar - Syndrom
# Mannliche Fartilitaisstorungan
(z.B. OAT - Syndrom; Azoospermie, CBAVE

Padiatrie z.B.

# Chromosomals Syndroms
{z.B. Down-Syndrom, Wirich-Tumer-Syndrom u.a )

# Verdachi auf Chromosomenanomalia im Rahmen der
Abklarung unklarer Entwicklungssiorungan

& Mrodslstionzsyndrome

Harmatologie
# Diagnostik von Leukamien und Lymphomen

& Therapiakantralls
# Rezidivdiagnaostik




