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Aufklarung

zu humangenetischen Untersuchungen

Zytogenetische Untersuchungen (Chromosomenanalyse)

Bei zytogenetischen Untersuchungen werden die Chromosomen aus einem bestimmten Gewebe (z.B. Fruchtwasser,
Chorionzotte, Abortmaterial, Blut) analysiert. Veranderungen der Zahl und/oder der Struktur der Chromosomen werden im
Mikroskop untersucht und als Karyotyp beschrieben. Bei der molekularzytogenetischen Untersuchung (Fluoreszenz-in-situ-
Hybridisierung = FISH) werden bestimmte Chromosomenabschnitte mit Hilfe farbmarkierter DNA-Sonden untersucht.

Die Durchfiihrung unserer Chromosomenanalysen bewegt sich innerhalb der vom Berufsverband deutscher Humangenetiker e.V.
herausgegebenen Richtlinien, um eine héchstmégliche Qualitat unserer Untersuchungen zu garantieren. Sollte es in Einzelfallen
bei der Durchfiihrung dennoch zu Abweichungen von den Richtlinien kommen, wird dies im Befund vermerkt.

Zur Chromosomenuntersuchung missen Zellen in Kultur vermehrt werden. Dadurch kénnen Chromosomenveranderungen
entstehen (Kulturartefakte, Pseudomosaike). Solche Befunde verlangen u.U. eine weitergehende Diagnostik (bei vorgeburtlichen
Untersuchungen z.B. Ultraschalldiagnostik, ggf. zweite Fruchtwasserpunktion etc.).

Bei der vorgeburtlichen Untersuchung kann aufgrund der Kontamination des Probenmaterials mit mutterlichen Zellen zur
Absicherung eine weiterfiihrende Diagnostik veranlasst werden.

Chromosomale Mosaike und feine Chromosomenstrukturveranderungen kdnnen nicht immer erkannt werden.

Chromosomale Polymorphismen (Varianten) sind vererbbare Chromosomenveranderungen, die fir den Gesundheitszustand
keine Bedeutung haben. Sie werden i.d.R. nicht im Befund vermerkt. Wenn ein chromosomaler Polymorphismus in seltenen
Fallen nicht von einem méglicherweise pathologischen Befund zu unterscheiden ist, erfolgt eine Mitteilung im Befund.

Eventuelle Fehlbildungen bzw. Krankheiten, die durch Gendefekte verursacht werden, sind durch eine Untersuchung der
Chromosomen nicht auszuschlie3en.

Array-CGH

Hochauflosende Technologien wie die Mikroarray-basierte vergleichende Genomhybridisierung (kurz: Array-CGH) bieten neue
Méoglichkeiten des Nachweises von Chromosomenveréanderungen. Nach bereits durchgefiihrter Chromosomenanalyse wird die
Array-CGH insbesondere bei Patienten mit angeborenen Fehlbildungen, Skelettfehlbildungen und/oder mentaler Retardierung
eingesetzt und erlaubt den genomweiten Nachweis von Mikrodeletionen oder Mikroduplikationen sowie die genaue Bestimmung
von chromosomalen Bruchpunkten z.B. bei unbalancierten Strukturaberrationen. Dabei kénnen Zufallsbefunde auftreten, welche
auf erhohte Risiken fiir eventuell schwerwiegende, nicht vermeidbare oder nicht behandelbare Erkrankungen hinweisen.

Molekulargenetische Untersuchungen

Molekulargenetische Untersuchungen haben das Ziel, kleine genetische Verénderungen — d.h. Genmutationen — auszuschliel3en
oder nachzuweisen. Diese Untersuchungen erfolgen immer gezielt im Hinblick auf einzelne Erbanlagen; sie dienen nicht dem
allgemeinen Ausschluss oder Nachweis aller nur denkbaren genetischen Veranderungen.

Es erfolgt eine direkte Gendiagnostik, bei der die entsprechende Genmutation nachgewiesen bzw. ausgeschlossen wird.

Genetische Polymorphismen, die fir den Gesundheitszustand keine Bedeutung haben, werden i.d.R. nicht im Befund vermerkt.
Wenn eine Genvariante nicht sicher von einem mdglicherweise krankhaften Befund zu unterscheiden ist, wird dies im Befund
mitgeteilt. Wenn keine Genmutation nachgewiesen wird, kénnen trotzdem fur die Erkrankung verantwortliche Mutationen in dem
untersuchten Gen oder Mutationen in anderen Genen vorliegen.
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