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Anforderung von genetischen Analysen

Das Wissen um eine zugrunde liegende genetische Ver-
anderung tragt zur besseren Einschatzung des Krankheits-
verlaufs bei und unterstitzt somit die bestmaogliche klini-
sche Betreuung lhrer Patienten.

Wer darf eine genetische Untersuchung beauftragen?
Jeder Arzt darf gemaR Gendiagnostikgesetz (GenDG) ge-
netische Untersuchungen in Auftrag geben. Eine spezielle
Qualifikation ist hierftr nicht erforderlich (Ausnahme: vor-
geburtliche oder pradiktive Untersuchungen).

Allgemeine Hinweise zur Anforderung

Um eine qualitativ hochwertige Auswertung der Analyse-
ergebnisse gewahrleisten zu kénnen, benétigen wir von
lhnen klinische Informationen zu Ihren Patienten, die gerne
auf unserem Auftragsschein vermerkt oder in Form von
Arztbriefen mitgesendet werden konnen. Zudem ben6ti-
gen wir:

B Von allen Patienten: eine unterschriebene Einwilligungs-
erklarung gemaR GenDG.

B Unser Anforderungsformular. Dieses beinhaltet die Mog-
lichkeit der Einverstandniserklarung des Patienten.

M Bei gesetzlich Versicherten: einen Uberweisungsschein
Muster 10 mit Angabe des Untersuchungsauftrags und
des 1CD-10-Codes der Verdachtsdiagnose.

B Bei Privatversicherten ist es sinnvoll, eine Kostenuber-
nahmeerklarung der privaten Krankenkasse vorab ein-
zuholen. Ein entsprechender Kostenvoranschlag wird auf
Wunsch im Vorfeld von uns erstellt, jedoch spatestens bei
Probeneingang von uns an den Patienten/die Patientin
verschickt.

Probenmaterial und Versand

W Versand des Probenmaterials ungekhlt mit der Post.

B Menge: bei Erwachsenen 3-5 ml EDTA-Blut, bei Kleinkin-
dern 1 ml EDTA-Blut.

B Fir zytogenetische Analysen ist Heparin-Blut erforderlich!

W Im Fall von pranatalen und therapeutisch hoch relevan-
ten Analysen bitten wir um vorherige Ankiindigung, um
eine sofortige Bearbeitung bei Probeneingang zu ge-
wabhrleisten.

B Wichtig: Bei pranatalen Analysen bitte 3-5 ml EDTA-
Blut der Mutter fir einen mitterlichen Kontamina-
tionsausschluss mitschicken.

Wie lange dauern die Analysen?

In der Regel dauern genetische Analysen ca. 4 Wochen.
Pranatale sowie klinisch und therapeutisch hoch relevante
Analysen werden innerhalb von wenigen Tagen bis maxi-
mal 2 Wochen durchgefihrt.

Die aktuellen
Formulare zur Anforde-
rung und Einwilligungs-

erklarung finden Sie auf
unserer Website:
www.medgen-mainz.de Allgemeine
Informationen
-Patient
-Kostentrager
-Untersuchungs-
Ewriger - material
- puutew) -Einsender-
information

Molekulargenetische Diagnostik
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: i e e ek " e, Spezifikation
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Befundiibermittlung und Besprechung

Nach Abschluss der Analyse wird ausschlielSlich dem an-
fordernden Arzt ein klar strukturierter und pragnanter Be-
fund ibermittelt.

Der Befund besteht aus folgenden Bestandteilen:

W Klar strukturiertes Ergebnis

B Patienteninformationen

B Zusammenfassung der wichtigsten Befundergebnisse,
gefolgt von einer ausfihrlichen Interpretation

W Handlungsempfehlung

W Risikoeinschatzung fir Nachkommen

Gemal GenDG soll dem Patienten im Falle eines patho-
logischen Befundes ein humangenetisches Beratungsge-
sprach bei einem Facharzt fir Humangenetik empfohlen
werden, bei Nachweis einer schwerwiegenden Erkran-
kung ist dies hingegen unerlasslich.

Wer tragt die Kosten?

Humangenetische Leistungen sind Kassenleistungen und
werden bei gesetzlich versicherten Patienten regelhaft
von der Krankenkasse ibernommen. Wichtig: Genetische
Leistungen haben keinen Einfluss auf lhren Wirtschaft-
lichkeitsbonus.

MODY-Diabetes - Fallbeispiel,
Susanne, 26 Jahre

Anamnese und klinischer Befund

W 26-jahrige Patientin: keine Vorerkrankungen, BMI 21,
sportlich

W Symptome: zittrige Hande, einzige Symptome

B Zufallsbefund: Hyperglykamie, kein Hinweis auf Diabe-
tes mellitus Typ 1

W Familienanamnese: Mutter und GroBmutter haben
,Probleme mit dem Zucker”.

B Bei dem Arzt erhartet sich der Verdacht auf einen Ma-
turity Onset Diabetes of the Young (MODY). Er fordert
daraufhin eine genetische Analyse bei V. a. MODY an.

Genetische Analyse und Diagnosestellung

B Sichtung der Unterlagen durch klinisch-genetische
Experten

B Genetische Analyse aller relevanten Formen des MODY-
Diabetes mittels standig aktualisierter NGS-Panels

W Spezialisierte Dateninterpretation durch unsere human-
genetischen Experten

Bei der jungen Patientin wird eine pathogene Verande-
rung im HNF1A-Gen nachgewiesen, die ursachlich ist fur
einen autosomal-dominant erblichen MODY Typ 3. Ein aus-
fahrliches und gutverstandliches Gutachten wird von un-
seren humangenetischen Experten erstellt, mehrfach ge-
prift und validiert.

Befundibermittlung und Besprechung

Etwa 2 Wochen nach Probenversand erhalt der behandeln-
de Arzt das ausfihrliche Gutachten. Er bestellt seine Pati-
entin zur Befundibermittlung in seine Sprechstunde ein,
teilt ihr das Ergebnis mit und informiert sie Gber die im
Befund erlduterten Details. Hierin wird u.a. darauf verwie-
sen, dass nun auch fur Familienangehorige der Patientin
eine gezielte genetische Analyse moglich ist. Zudem sollte
der Patientin aufgrund des pathologischen diagnostischen
Befundes eine facharztliche genetische Beratung empfoh-
len werden, die gqf. auch fir weitere Familienangehorige
sinnvoll sein kann. Im Anschluss iberweist der behandeln-
de Arzt seine Patientin an eine Diabetesambulanz zur wei-
teren Therapieplanung.

Therapie und Verlauf

Die eingeleitete Behandlung mit Sulfonylharnstoffen
schlagt bei der Patientin sehr gut an. Typische Diabetes-
komplikationen und -spatfolgen, wie sie bereits bei Mutter
und GroBmutter vorliegen, kénnen bei der jungen Patien-
tin durch die frihe Diagnose und eine gut eingestellte The-
rapie zukinftig vermieden werden. Bei Mutter und GroR-
mutter wird im Anschluss an eine facharztliche genetische
Beratung im Rahmen einer gezielten genetischen Analyse
ebenfalls die identische Veranderung in HNF1A nachgewie-
sen. Auch Sie profitierten von der - wenn auch spat einge-
leiteten - Therapieanpassung.

Wir stehen lhnen und Ihren Patienten mit unseren

erfahrenen Facharzten fir Humangenetik fir eine
umfassende humangenetische Beratung oder zur
Klarung anderweitiger Fragen vor, wahrend und
nach der genetischen Diagnostik jederzeit gerne zur
Verfligung.




